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【1】 つぎの（　）に適する語を書け。

①性染色体異常：男性の核型には（Ａ）（Ｂ）が存在し、その頻度は出生1000に対して、（Ｃ）例である。幼少期には表現型特に問題は生じないが、生殖年齢になると（Ｄ）を生じ、（Ｅ）の一因になることがある。女性の核型には（Ｆ）があり、モザイクの型もある。新生児1800人に対して一人くらいで起こってくる。（Ｆ）の患者には（Ｇ）、（Ｈ）、卵巣の発育障害が見られる。また47,XXXという核型が800例に1例という高頻度で起こることもあるが、たいした症状は起こさないといわれている。

②常染色体異常：1番多いのは（Ｉ）である。出生（Ｊ）例に対し1例見られる大変頻度の高い症例である。（Ｉ）では特徴的な（Ｋ）の症状や、またその臨床症状から（Ｉ）だと同定できる。また、3500-7000例に一例くらいで（L）が、また、8000-12000例に一例（M）がある。このうち、(L)は（Ｍ）、羊水過多症が特徴的にみられ、低体重児となることがある。
③自然流産のうち約（Ｎ）が染色体異常によるものである。このうち、常染色体トリソミーが約（Ｏ）、（Ｐ）が約17％、（Ｑ）が約15％、四倍体が約6％である。

【2】 Ｈ１６過去問に同じ。

欠失、相互転座、環状染色体、挿入転座、ロバートソン転座などを答える。

【3】 常染色体優性遺伝、常染色体劣性遺伝、伴性優性遺伝、伴性劣性遺伝、ミトコンドリア遺伝病を答える。（テキストＰ２）

【4】 次の語句を説明せよ。（H17過去問）
1） 浸透度

2） ハーディワインベルグの法則

3） ＬＯＤ

【5】 ミトコンドリア異常症について知ることを述べよ。（H17年過去問）
【6】 32歳女性が遺伝相談にきた。

父が常染色体優性遺伝病を有し、発症しているという。しかし、娘に発症はみられない。この常染色体優性遺伝病は浸透度が50％、近親婚はないものとして、この娘のパートナーとの間の子供にこの常染色体優生遺伝病が発病する確率は次のうちどれか？
1) 1/4

2) 1/8

3) 1/12

4) 1/16

5) 1/24
【7】 Ｘ染色体不活化現象について説明せよ。（H16）
【8】 トリソミーの発生機序を説明せよ。(H16)

【9】 出生前診断を行う対象について説明せよ。
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