Esame 29

NOME _________________  COGNOME___________________ Num. Matricol______________

1) Spiegare esaurientemente la differenza tra polimorfismo e mutazione
2) Indicare quali tipi di polimorfismi conosci.

3) Tra i seguenti marcatori, indicare il piu’ informativo:

a) SNP: p=0.6; q=0.4

b) VNTR: p1= 0.9; p2 = 0.05; p3=0.05
c) VNTR: p1=0.85; p2=0.10; p3=0.05
d) VNTR: p1=0.80; p2=0.15; p3=0.05

4) Data la seguente famiglia affetta da una patologia autosomica dominante, si effettua la genotipizzazione di un VNTR strettamente associato con il locus della malattia (il gel e’ riportato in linea con i soggetti):















Indicare nel circoletto la fase marcatore-malattia per ciascun soggetto delle 3 generazioni.

5) Indicare la funzione di Lod Score (Z) in relazione alla frequenza di ricombinazione (θ), per questa sola famiglia.

6) Dopo aver analizzato altre famiglie geneticamente omogenee si identifica un intervallo di 8cM entro il cromosoma 17. Discutere esaurientemente le possibili strategie per identificare il gene causante la malattia.

7) Definire che cosa sono gli “haplotype-tagging SNPs” e discutere esaurientemente che utilizzo hanno nella genetica dei tratti complessi.
