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 یانسان کیژنت

 یکاه ( ساام  هتات د در لام  یگوتز یژن )هم ینجهش در ا یواقع است. مردان دارا Xکروموزوم  یبر رو PCDH19ژن  -1

مبات    early infantile epileptic encephalopathy (EIEE type 9) یدژن دارند، به فارم داد   ینکه جهش در ا یزنان

 بادد؟ یرکدام مورد ز زا یتواند ناد یم یتوضع ینهتت د. ا

 Phenocopy الف(

 Sex Limitation ب(

 Partial Sex-Linkage ج(

 inheritance Paradoxical X-Linked د(

 ؟صحیح است Genome-wide association studies (GWAS) از موارد زیر در مورد مطامعات یک کدام -2

 باشد. یم P < 0.05 ی، همیشهاز لحاظ آمار یانتوار یکدار بودن  یمعن یبرا cut off الف(

 دهد. یم کاهشرا  Associations by chance یافتن یسکمورد مطالعه، ر یها بالا بودن تعداد آلل ب(

 وجود دارد. False-positive associations  مشاهدهاحتمال  Population stratificationوجود  یلبه دل ج(

ترا   یررد گ یگروه اول صورت ممشابه با  یاز افراد یگروه یبر رو replication study یک، false-positiveحذف  یبرا د(

 شوند. یم associate یماریهمان لوکوس، با ب یکنزد یها نشان دهند که آلل

 است؟ یحصح (birth defects)نقایص بدو تومد در مورد  ی هکدام گز -3

  بارداری شایع است. اول  ویژه در سه ماههه ب Deformationوقوع  الف(

 است.ناشی از عوامل داخلی  Greig cephalopolysyndactylyانگشت اضافی در ناهنجاری  ب(

 عوامل داخلی است. های طبیعی در اثر ناشی از تخریب غیرقابل جایگزین بافت Disruption ج(

 گذارند. که به صورت فیزیکی در طی تکوین اثر می هستندناشی از عوامل خارجی  های ناهنجاری Arthrogryposes د(

 م طبق است؟ ام گزی ه به طور دقیق بر دجره روبروکد  -4

 Surrogate sperm donation الف(

 Sperm donation ب(

 Surrogate ovum donation ج(

 Adoption د(

 م مورد بیشتر با خطرسقط ج ین همراه است؟در میان اخت لات کروموزومی، کدا  -5
 Xمنوزومی کروموزوم  الف(

 موزاییسم در یک بافت   ب(

 اینورژن پاراسنتریک   ج(
 late stageموزاییسم    د(

 های ژنومی، کدام مورد صحیح است؟ در مورد ناه جاری  -6
 ها در ژنوم توزیع یکنواخت حذف الف(
 همه بیماران حامل یک حذف کروموزومیفنوتیپ یکسان در  ب(

 فنوتیپ یکسان حذف و مضاعف شدگی در یک ناحیه ج(
 Dosage imbalanceارتباط فنوتیپ با  د(
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