函授（业余）教育  作业

课程名称：医学遗传学
注意：题目一律做在作业本上（题目可打印后贴到作业本），答案一律手写，否则无效！
一、单项选择题

1.一个患有先天性心脏病的幼儿，由母亲带领前来就诊。体检发现患儿呈满月脸，眼距增宽，内眦赘皮，哭声如猫叫，你认为此孩子患有何种遗传病？（      ）

A.21三体综合征        B.18三体综合征        C.脆性X染色体综合征  

D.5p-综合征           E.自毁容貌综合征

2.1990年首次成功地进行了人类基因治疗的疾病是：（      ）

A.ADA缺乏症      B.Wilson病      C.白化病      D.囊性纤维变性      E.DMD

3.关于遗传度的概念，下列哪种说法是正确的？（      ）

A.遗传度估计值适用于所有人群        B.遗传度估计值适用于所有个体  

C.遗传度反映了遗传因素和环境因素在多基因遗传病中所起作用的大小  

D.遗传度反映了遗传因素在决定多基因遗传病表现型中所起作用的大小  

E.以上都不对

4.下列何种情况最可能发生新生儿溶血症:（      ）

A.胎儿为高铁血红蛋白症患者           

B.母亲体内有针对胎儿体内某种红细胞抗原的天然抗体  

C.母亲的血型为O型,胎儿的血型为A型    

D.母亲的血型为A型,胎儿的血型为O型

E.母亲的血型为Rh(+),胎儿的血型为Rh(-)

5.可以用于mRNA表达量测定的方法为：（      ）

A.Northern杂交        B.Southern杂交        C.Western杂交        

D.FISH                E.蛋白质芯片

6.“二次突变假说”是这样解释遗传性癌肿的起因:（      ）

A.第一次突变发生在亲代的体细胞中，第二次突变发生在子代的体细胞中  

B.两次突变都发生在同一个体的体细胞中  

C.两次突变都发生在亲代生殖细胞中 

D.一次突变发生在亲代的生殖细胞中，另一次突变发生在子代的体细胞中   

E.以上都不对

7.一个出生45天的女婴近几天出现恶心、呕吐、拒食及腹泻等消化道症状，体检发现黄疸、肝脾肿大和白内障，诊断应为：（      ）

A.Wilson病         B.Lesch-Nyhan综合征        C.镰形红细胞贫血 

D.半乳糖血症       E.家族性高胆固醇血症

二、名词解释

1.遗传连锁：

2.割裂基因：

3.系谱：

4.蛋白质组学：

5.基因治疗：

6.适合度：

三、简答题

1.遗传病可以分为几类？请各自举例。
2.遗传病诊断的主要内容包括哪些？

函授（业余）教育  作业参考答案
课程名称：医学遗传学
注意：题目一律做在作业本上（题目可打印后贴到作业本），答案一律手写，否则无效！
一、单项选择题
	题号
	1
	2
	3
	4
	5
	6
	7

	答案
	D
	A
	D
	C
	A
	D
	D


二、名词解释

1.遗传连锁：同一染色体上的等位基因作为一个整体在减数分裂时向子代遗传的现象。

2.割裂基因：真核基因的编码序列（外显子）被一些非编码的DNA序列（内含子）间隔开，形成了一种断裂结构。

3.系谱：指从先证者入手，追溯调查其所有家族成员（直系亲属和旁系亲属）的数目、亲属关系及某种遗传病的分布等资料，并按一定格式将这些资料绘制而成的图解。

4.蛋白质组学：研究1个细胞或1个组织的基因组所表达的全部蛋白质以及基因的调控表达，从而揭示人体的生物学行为（如疾病过程和药物效应）以及基因表达的调控机制。

5.基因治疗：用正常的基因替代有缺陷的基因，回复正常基因功能的疾病治疗措施。

6.适合度：指在一特定环境下，某个基因型能生存并生育后代的相对能力。
三、简答题

1.遗传病可以分为几类？请各自举例。

答：现代医学遗传学将人类疾病（遗传病）划分为5类：

（1）单基因病：由单个基因突变所致。包括常染色体显性遗传病（如Huntington舞蹈症等）、常染色体隐性遗传病（如Wilson病等）、X连锁显性遗传病（如抗维生素D佝偻病等）、X连锁隐性遗传病（如G-6-PD缺乏症等）和Y连锁遗传病（如多毛耳等）；

（2）多基因病：为常见病、多发病。如心血管疾病、精神分裂症等。

（3）染色体病：包括染色体数目异常和结构异常。如Down综合征。

（4）体细胞遗传病：包括白血病、恶性肿瘤等。

（5）线粒体遗传病：如Leber视神经萎缩。

2.遗传病诊断的主要内容包括哪些？
答：（1）症状和体征 （2）系谱分析 （3）染色体分析 （4）生化检查 （5）皮纹分析 （6）基因诊断 。
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