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ВАРІАНТ №1

1. Відомо, що для хвороб амінокислотного обміну характерним (майже для всіх захворювань цієї групи) є тип успадкування –
а - аутосомно-рецесивний
б - аутосомно-домінантний 

в - Х – зчеплений рецесивний
г – Х – зчеплений домінантний

д – Y- зчеплений

2. У разі дефекту мітохондріальної системи страждають енергетичний обмін у цілому й органи, які містять найбільшу кількість МТХ, це:
а – печінка

є - очі
б – вилочкова залоза
                                                           ж - серце
в – легені




г – судини 
д – головний та спинний мозок
3. Патологічна зміна в структурі генетичного матеріалу даного організму – це:
а – аберація

б – репарація

в – мутація
г – транслокація

4. Целіакія – неадекватна імунологічна відповідь, що призводить до розвитку атрофії слизової оболонки тонкої кишки у відповідь на споживання:
а – меду

б – морепродуктів

в – арахісу

г – злаків
5. Які можливі помилки при проведенні програм масового скринінгу?
а - використання непридатних бланків.

б - помилкове маркування бланків чи його відсутність.

в - неправильний термін забору зразків.

г - порушення правил забору крові.

д - пізнє транспортування зразків у лабораторію.
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Каріограма № 1

Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку

1. При якому захворюванні можна спостерігати таку хроматограму?

[image: image3.emf]
ВАРІАНТ № 2
1. Виділіть спадкові хвороби обміну, що відносяться до порушень амінокислотного обміну:
а – галактоземія


д – мукополісахаридози 

і – лейциноз
б – есенціальні сімейні ліпідози
є – гангліозидози 


к – сфінголіпідози

в – фенілкетонурія 


ж – глікогенози

г – тирозиноз



з – алкаптонурія
2. До числових порушень хромосомного набору відносяться:

а - дуплікація


є – поліплоїдія

б - делеція


ж - моносомія

в - інверсія


з - трисомія
г - транслокація

д – анеуплоїдія
3. Сутність матричного  синтезу полягає  в  тому, що  слід  за  поділом  подвійної  спіралі  молекули ДНК  на  дві  нитки  до  кожної  пуринової   азотистої  основи  однониткового  ланцюга, звільненої  від  водневих  зв’язків,  відразу  приєднується:
а - піримідиновий  дезоксирибонуклеотид;
б - пуриновий  дезоксирибонуклеотид;

в - дезоксирибоза;

г - фосфорна кислота;
д - рибоза 

4. Патологічна зміна в структурі генетичного матеріалу даного організму – це:
а – аберація

б – репарація

в – мутація
г – транслокація

5. При якому порушенні можлива різке зростання рівню метіоніну та зменшення рівню цистину в крові:
а –фенілкетонурія

б – цистиноз

в – гомоцистинурія
г  - органічна ацидурія

д – алкаптонурія
НАПИШІТЬ ФОРМУЛУ КАРІОТИПА

46,Хt(7;Х)(q;q)
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2. Рівень якої амінокислоти підвищується при валінемії?

[image: image1.jpg]



Завдання № 2

Опишіть фенотип пробанда. Який діагноз можна запідозрити?

ВАРІАНТ №3

1. Виділіть спадкові хвороби обміну, що відносяться до порушень пуринового і піримідинового обміну
а - адрено-генітальний синдром 
д – гіпоальдостеронізм

б - оротова ацидурія 


є – лейциноз

в - тирозиноз 



ж - алкаптонурія

г – подагра
2. При медико-генетичному консультуванні родини зі спадковою патологією виявлено, що аномалія проявляється через покоління у чоловіків. Який тип успадковування характерний для цієї спадкової аномалії?

а - Х-зчеплений домінантний

б - аутосомно-домінантний

в - аутосомно-рецесивний
г - Х-зчеплений рецесивний
д - Y-зчеплений 
3. До структурних порушень хромосом відносять:
а - кільцеву хромосому


є – поліплоїдію;



л - дуплікацію

б - робертсонівську транслокацію;


ж – анеуплоїдію

м - делецію

в - моносомію;

з - транслокацію

г - інверсію; 

і – часткову трисомію

д – трисомію

к – часткову моносомію
4. Які найбільш часті симптоми характерні для мітохондріальних хвороб?
а – нестерпність фізичних навантажень
д – підвивих кришталику
і – птоз

б – нестерпність глюкози


є – аневризма аорти

к – кардіопатія



в – міопатія




ж – розумова відсталість


г – арахнодактілія



з – порушення стула

 
5. Основними клінічними симптомами синдрому Альпорта є:
а – гіпермобільність суглобів, кровоточивість ясен, пародонтоз
б – вроджені вади серця, недорозвинення променевих кісток 
в – нефрокальциноз, вади серця
г – гломерулонефрит, глухота
Завдання № 3

Опишіть фенотип пробанда. 
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Каріограма № 3

Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку
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Рівень якої амінокислоти підвищується в сечі при цистінурії?

[image: image7.emf]
ВАРІАНТ №4
1. У родині студентів, що приїхали з Африки народилася дитина з ознаками анемії. Дитина невдовзі померла. Обстеження виявило, що еритроцити дитини мають аномальну півмісяцеву  форму. Визначте імовірні генотипи батьків дитини.  
а - Аа (аа)

б - Аа (Аа)

в - АА (АА)

г - аа (аа) 

д - Аа (АА)
2. Сутність матричного  синтезу полягає  в  тому, що  слід  за  поділом  подвійної  спіралі  молекули ДНК  на  дві  нитки  до  кожної  пуринової   азотистої  основи  однониткового  ланцюга, звільненої  від  водневих  зв’язків,  відразу  приєднується:
а - піримідиновий  дезоксирибонуклеотид;

б - пуриновий  дезоксирибонуклеотид;

в - дезоксирибоза;

г - фосфорна кислота;

д - рибоза 
3. У разі дефекту мітохондріальної системи страждають енергетичний обмін у цілому й органи, які містять найбільшу кількість МТХ, це:
а – печінка

є - очі

б – вилочкова залоза

ж - серце

в – легені




г – судини 
д – головний та спинний мозок
4. Синдромологічний аналіз – це:
а – аналіз генотипу 

б – узагальнений аналіз усіх фенотипічних ознак з метою виявлення стійкої комбінації ознак для встановлення діагнозу

в – аналіз результатів параклінічних методів дослідження пацієнта

г – діагностика захворювань на основі анамнезу і даних літератури
5. Вкажіть каріотип пацієнтів з синдромом «котячого крику»
а – 45, X

б – 46, XX, 9p+

в –  46, XX, 5p-

г – 47, XX,+18
4. При якому захворюванні можна спостерігати таку хроматограму?
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Каріограма № 4
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Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку
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Завдання № 4
Опишіть фенотип пробанда. 

[image: image43.png]



ВАРІАНТ №5
1. Процес посттранскрипційної модифікації РНК, що супроводжується вирізанням інтронів і об'єднанням екзонів в зрілу молекулу мРНК має назву:
а – репарація

б – транслокація

в – сплайсинг
г – процесинг
2. Вкажіть ознаки, які характерні для аутосомно-рецесивного типу успадкування:
а – жінки і чоловіки хворіють в рівній мірі;
б – хвороба простежується в родоводі по горизонталі;
в –  жінки хворіють частіше, ніж чоловіки;
г – висока частота захворювання у кровно-споріднених шлюбах
3. Поліплоїдія - це:
а – зменшення числа хромосом  деяких пар 
б – збільшення хромосомного набору на 4 пари
в –  збільшення числа хромосом, яке кратне галоїдному
г –  зменшення числа хромосом, яке кратне гаплоїдному

4.  Діагностичними критеріями адреногенітального синдрому є:
а – гіпертелоризм, брахідактилія, крипторхізм, низький зріст, пахові грижі, помірна розумова відсталість;

б – прогресуюча вирилізація, прискорений соматичний розвиток, підвищена екскреція гормонів кори наднирників;

в –  гонади представлені яєчками, зовнішні статеві органи сформовані по жіночому типу, недорозвинення вторинних статевих ознак, каріотип 46,XY;

г – розумова відсталість, макроорхідизм, відстовбурчені довгі вуха, масивне підборіддя

5. Дитина 3-х років госпіталізована з приводу пневмонії, що виникає у неї в третє. Відмічається постійний нападоподібний кашель, задишка, ціаноз. Дитина має низку для свого року вагу, поганий апетит. Кал сірого кольору з великою кількістю нейтрального жиру. Старший брат хворого помер в 5 років від хронічної пневмонії. Батьки здорові. 

Яке захворювання повинен запідозрити лікар?
а - целіакія.

б - порушення обміну білірубіну.

в - хвороба Німана-Піка.

г - муковісцидоз.

Завдання № 5

Опишіть фенотип пробанда. 
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Каріограма № 5
Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку
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5. При якому захворюванні можна спостерігати таку хроматограму?

[image: image13.emf]
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ВАРІАНТ №6
1. До якого структурного елементу спадковості входять до складу ділянки: промотор, паліндром, смислова частина, що складається з екзотів, інтронів, а також ділянка термінації:
а – нуклеосоми

б – гетерохроматину

в – хіазми

г – гену

д – алелю

2. Вкажіть каріотип хворого з синдромом Едвардса:
а – 45, X
б – 46, XX, 9p +
в –  46, ХХ, 5р-
г – 47, XX ,+18
3. Тип успадкування гомоцистинурії:
а - аутосомно-домінантний;

б - аутосомно-рецесивний;

в - аутосомно-домінантний з неповноюпенетрантністю;

г – Х-зчепленийрецесивний
д – Х – зчеплений домінантний

є – Y- зчеплений

4. Диференційнну діагностику гомоцистинурії необхідно проводити перш за все з:
а - іншими аміноацидопатіями

б - гемофілією

в - синдромом Марфана

5. Який основний тип спадковості характерний для хворихна цукровий діабет ІІ типу?
а - аутосомно-домінантний

б - аутосомно-рецесивний

в - мітохондріальний

г - полігенний
6.Каріограма 

Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку[image: image14.png]\ s " o
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7.При якому захворюванні можна спостерігати такий хроматографічний профіль?

[image: image15.emf]
8.Опишіть фенотип     пробанду [image: image16.jpg]



ВАРІАНТ№7

1 Патологічна зміна вструктурі генетичного матеріалу даного організму – це:
а – аберація

б – репарація

в – мутація

г – транслокація

2.Вкажіть каріотип хворого з синдромом Патау:
а – 45, X
б – 46,XX,9p+
в –  46,ХХ,5р-
г – 47, XX, +13
3.Молекулярна діагностика спадкових тромбофілій включає:
а -  дослідження білкового продукту відповідного гена;

б -  дослідження ДНК відповідного гена;

в – дослідження продуктів метаболізму
4.Найбільш ефективні методи профілактики вроджених вад розвитку нервової трубки у новонароджених:
а - раціональний режим відпочинку вагітних

б – застосування фолієвої кислоти батьками до вагітності

в – вживання фолієвої кислоти та вітамінів групи В під час вагітності
г – застосування фолієвої кислоти вагітною в першому триместрі вагітності

5.Фенілаланінгідроксилаза характеризує наступну реакцію:
а – дезамінування тирозину

б – гідроксилування фенілаланіну

в – відновлення тетрагідробіоптерину

г – окислення гомогентизинової кислоти

д – йодування тирозину
6. Опишіть фенотип пробанда та його матері. Який генетичний феномен спостерігається?
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7. Каріограма 
Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку[image: image17.png]5
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8.Підвищення рівня якої амінокислоти в крові та сечі характерно для пролінемії?
[image: image18.png]Tt
H H - g g g g




ВАРІАНТ№8
1. Компоненти реакції ампліфікації – це:
а – полімераза

б – реакційний буферний розчин

в –  олігонуклеотидні затравки

г – ДНК-матриця

2. Яка ДНК не має інтронів?
а – в редукційній фазі мейозу

б – в мітохондріях

в – на 21 хромосомі

г – в гетерохроматині

3. У хворого з підвивихом кришталика, астенічною статурою, сколіозом, світлим волоссям, зниженним інтелектом і судомним синдромом найбільш ймовірний діагноз:
а - фенілкетонурії

б - гомоцистинурії

в – гемофілії

4.  Для діагностики яких хвороб використовується метод ПЦР:
а - інфекційних

б - моногенних

в – хромосомних

г – онкогенетичних синдромів

д – мультифакторіальних

5.  В циклі сечовини приймає участь амінокислота:
а – лейцин

б – пролін

в – аргінін

г – триптофан

д – гістидин
6. Завдання
Опишіть фенотип пробанда та його матері. Який генетичний феномен спостерігається?
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7. Каріограма
Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку[image: image19.png]D))
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8. Про що свідчить дана хроматограмма сечі?

[image: image20.emf]
ВАРІАНТ№9
1. Природжений морфогенетичний варіант – це морфологічна зміна органу, яка:
а – не виходить за межі нормальних варіацій і не порушує функцію органу;

б – виходить за межі нормальних варіацій, але не порушує функцію органу;

в –  приводить до порушення функції органу
2.Виберіть одну правильну відповідь: упакування молекул ДНК у метафазній хромосомі є функцією:
а - хроматину

б - гістонів

в – негістонових білків

г - розчинних цитоплазматичних білків

3.  Тирозин являється попередником усього нижчепереличеного, окрім:
а – тироксикану

б – катехоламінів

в – меланину

г – кінуреніну

д – трийодтиронину

4.Мікроструктурними перебудовами хромосом можуть супроводжуватись:
а – синдром Меккеля

б –  синдром Франческетті

в –  синдром Лангера-Гідеона

г –  синдром Нунан

5. До хвороб з підвищеною онкологічною схильністю відносяться всі перераховані, окрім:
а – синдромаБеквіта-Відемана

б –  пігментної ксеродерми

в – синдромаМарфана

г –  синдрома Луї-Бар

д – синдрома Дауна
6. Опишіть фенотипові ознаки абортусу.
[image: image21.jpg]



7.Каріограма

Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку
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8. Про що свідчить дана хроматограмма сечі?

[image: image23.emf]
ВАРІАНТ №10

1.Дигідроптеринредуктаза каталізує наступну реакцію: 
а – дезамінування тирозину

б – гідроксилування фенілаланіну

в – відновлення тетрагідробіоптерину

г – окислення гомогентизинової кислоти

д – йодування тирозину

2.  Прояви геномного імпринтингу чітко доказані при: 1) синдромі Прадера-Віллі, 2) синдромі Енгельмана, 3) хореї Гентингтона, 4) синдромі Марфана:
а – правильна відповідь 1

б –  правильна відповідь 2

в – правильна відповідь 3

г –  правильна відповідь 4

д - правильна відповідь 1, 2, 3

3. В першому шлюбі у жінки 33 років народилася дитина з транслокаційною формою хвороб Дауна.  Каріотип жінки без патології. В другому шлюбі зі здоровим чоловіком при вагітності їй необхідно провести:
а – дослідження каріотипу плоду

б – дослідження рівня альфафетопротеїну

в – досліджнення за допомогою молекулярних зондів

4. Макроглосія не характерна для:
а –  муколіпідозу

б –  глікогенозу

в – гіпотиреозу

г –  синдрому Беквіта-Відемана

д – аномалії П'єра Робена

5. Синдром Леша-Найяна відноситься до спадкових порушень:
а –  вуглеводного обміну

б –  обміну амінокислот

в –  обміну пуринів

г –  функцій пероксисом
6.Опишіть фенотип пробанда. Який діагноз можна запідозрити?
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7.Каріограма
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8. Підвищення концентраціі яких амінокислот можна спостерігати при лізинурії?
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ВАРІАНТ№11

1. До методів молекулярної діагностики належать:
а – полімеразна ланцюгова реакція

б – поліморфізм довжин рестрикційних фрагментів

в - секвенування

г – тонкошарова хроматографія

д – виділення ДНК

2. Виберіть правильне визначення поняття “геном” людини:
а - сукупність ядерної ДНК

б - хромосомний набір організму

в - сукупність трансльованих ділянок ДНК

г - сукупність ядерної і цитоплазматичної ДНК

3. Виберіть одну правильну відповідь. Ядерцеві організатори розташовані:
а - у перицентромірних областях метацентричних хромосом

б - у коротких плечах акроцентричних хромосом

в - у негомологічних ділянках полових хромосом

г - у гетерохроматині всіх хромосом

4. Гіперамоніемія характерна для наступних захворювань, окрім одного:
а – недостатність карбомілфосфатсінтетази

б – цитрулінемія

в – аргінінянтарна ацидурія

г – гіпераргенінемія

д – алкаптонурія

5. В синтезі поліпептидного ланцюга приймають участь: 1) рибосоми, 2) лізосоми, 3) мРНК,

4) аміноацил-тРНК, 5) ядерна мембрана:
а – правильна відповідь 1, 2, 3

б – правильна відповідь 3, 4, 5

в – правильна відповідь 1, 4, 5

г – правильна відповідь 1, 3, 4

д - правильна відповідь 2, 4, 5
Завдання № 11
Опишіть фенотип пробанда. Який діагноз можна запідозрити?
[image: image27.emf]
Каріограма № 11
Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку
[image: image28.emf]
11. При якому захворюванні можна спостерігати такий хроматографічний

профіль в крові та сечі?
[image: image29.jpg]



ВАРІАНТ №12
1. Для отримання зразків ДНК можна використовувати:
а – кров

б – біоптати шкіри, м'язів, печінки

в – ворсини хоріона

г–клітини амніотичної рідини

2. Виберіть одну правильну відповідь. У процесі підготовки клітини до розподілу

реплікуются:
а - тільки екзоні області;

б - тільки інтроні області;

в - екзони і інтрони;

г - геном у цілому;

д - окремі хромосоми;

є - міжгенні області

3. Методом кількісного аналізу спектру амінокислот в біологічних рідинах є:
а – тонкошарова хроматографія амінокислот

б – використання автоматичного аналізатора амінокислот (метод високоефективної рідинної

хроматографії)

в – колометричні методи

г – плазменна фотометрія

д-тандемна мас-спектрометрія

4. Клінічна картина захворювання при синдромі ламкої Х-хромосоми, що зумовлена

мутаціями в ділянці FRAXA, включає всі перераховані ознаки крім:
а – розумової відсталості

б – вродженої туговухості

в – долігоцефалічного черепа

г – збільшення розмірів кістей та стоп

д – макроорхідизма
5. Органелами клітини, в яких проходить -окислення жирних кислот є: 1) лізосоми, 2)

пероксисоми, 3) мітохондрії:
а – правильна відповідь 1

б – правильна відповідь 2

в – правильна відповідь 3

г – правильна відповідь 1, 2

д - правильна відповідь 2, 3

Завдання №12

Опишіть фенотип пробанда. Який діагноз можна запідозрити?
[image: image30.emf]
Каріограма 12. 
Напишіть формулу каріотипу

[image: image31.emf]
12. Підвищення концентраціі яких амінокислот можна спостерігати при

комбінації пролінемії та органічної ацидурії?
[image: image32.jpg]



ВАРІАНТ №13
1. Основною хромосомною характеристикою клітин пухлин людини є:
а – їх каріотипічна однорідність

б – диплоїдний хромосомний набір

в – наявність однакових хромосомних маркерів в пухлинах різного походження

г – наявність специфічних «гарячих точок» пошкодження певних хромосом в клітинах пухлин

однакового гістогенезу

2. При первинній гіпероксалурії порушується:
а – глутаровий метаболізм

б – біосинтез плазмалогенів

в – гліоксилатний метаболізм

г – катаболізм простагландинів

д – окислення піпеколової кислоти

3. Наявність гепатоспленомегалії ставить під сумнів діагноз:
а – мукополісахаридозу

б – хвороби Гоше

в – синдрому Беквіта-Відемана

г – імунодефіцитних станів

д – синдрома де Тоні-Дебре-Фанконі

4. Дефектний фермент при хворобі «кленового сиропу»:
а – декарбоксилаза амінокислот з розгалуженим ланцюгом

б – глюкозо-6-фосфатаза

в – тирозиназа

г – В6-залежна кінуреніназа

д – сукцинатліаза

5. Дитина 2-х років затримана в розумовому та фізичному розвитку, м'язовий тонус

підвищений, відмічені судоми, децеребраційна ригідність. При офтальмологічному

дослідженні виявлена атрофія зорового нерву, в зоні макули «вишнева кісточка». Клінічний

діагноз лейкодистрофія. Для додаткового обстеження хворого необхідно провести:
а – електрофорез глікозаміногліканів

б – визначення активності лізосомних глікозідаз

в – дослідження концентрації міді в сечі

г – гістохімічне дослідження м'язових волокон
Завдання №13
Опишіть фенотип пробанда. Який діагноз можна запідозрити?
[image: image33.emf]
Каріограма № 13
Напишіть формулу каріотипу
[image: image34.emf]
13.Який хроматографічний профіль представлений нижче?
[image: image35.jpg]



ВАРІАНТ №14

1. Амінокислотна послідовність в поліпептиді детермінується інформацією, що закодована
в:
а – рРНК;

б – мРНК;

в – тРНК;

г – нонсенс нитках ДНК;

д – тРНК+рРНК

2. Виберіть одну правильну відповідь. Промоторна область — це:
а - ділянка гена, що забезпечує унікальність білка

б - міжгена структура

в - ділянка гена, необхідна для функціонування РНК-полімерази

г - тандемні тринуклеотидні повтори

3. В циклі сечовини не приймає участь амінокислота:
а – цитрулін

б – серін

в – аргінін

г – орнітин
4.Гени мітохондріальної ДНК не кодують:
а – рРНК

б – тРНК

в – білків комплексу дихального ланцюга

г – білків піруватдегідрогеназного комплексу

5. Для клінічних проявів порушень в циклі сечовини характерні:
а – блювання і гіперамоніемія після прийому білкової їжі

б – кісткові дисплазії

в – сечокам'яна хвороба

г – серцево-судинна патологія
Завдання №14

Опишіть фенотипи пробандів, їх спільні риси.
Який діагноз можна запідозрити?
[image: image36.emf]
Каріограма № 14

Напишіть формулу каріотипу
[image: image37.emf]
14. Зміну концентрації якої амінокислоти представлено на хроматограмі?
[image: image38.jpg]



ВАРІАНТ №15
1. Дефектним ферментом при алкаптонурії є:
а – гистидаза

б – оксидаза гомогентизинової кислоти

в – аргіназа

г – глюкозо-6-фосфатаза

д - В6-залежна кинурениназа

2. Хлопчик 5 років, перша дитина у молодих здорових батьків. В фенотипі випукле,

нависаюче чоло, плаский ніс з широким переніссям. Губи потовщені, рот відкритий.

Гіпертелоризм, густе жорстке волосся, дрібні й рідкі зуби, голос хриплий, дихання шумне,

страждає ринофарингітами. Тулуб короткий, виражений грудний кіфоз. Пальці кістей

напівзігнуті, рухомість суглобів обмежена. Живіт великий, гепатомегалія, пупочна кила,

невелике помутніння рогівки. Хлопчик млявий, замкнутий, затриманий в розумовому

розвитку.
 Найбільш вірогідний діагноз
а – хвороба Гірке

б – мукополісахаридоз

в – хвороба Тея-Сакса

г – хвороба Німана-Піка

д – адренолейкодистрофія

3. Вкажіть каріотип з анеуплоїдією:
а – 46, ХУ

б – 47, ХХ +21
в – 48, XXXY
г – 45, Х

д – часткова делеція хромосоми 21

4. Гени-супресори злоякісності – це:
а – специфічно активовані в процесі канцерогенезу фрагменти геному

б – гени, що зупиняють ріст пухлини

в – гени, які виявляються в клітинах лише на пізніх етапах трансформації в злоякісні

г – інактивовані мутантні варіанти нормальних генів, що регулюють швидкість нормального

клітинного поділу

5. Несприятливість продуктів, що містять злакові протеїни, характерна для:
а – муколіпідоза

б – гіпотиреоза

в – фенілкетонурії

г – муковісцидоза

д – целіакії

Завдання №15

Опишіть фенотип.
[image: image39.emf]
Каріограма № 15
Напишіть формулу каріотипу в цьому випадку

[image: image40.emf]
15. Підвищена екскреція якої амінокислоти представлена на хроматограмі?
[image: image41.jpg]
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