2007年度　臨床遺伝学　宮下
Ⅰ．下の表はいくつかの染色体異常に関するものである。空欄を埋めよ。症状、所見は特徴的なものを3つ記入せよ。

	疾患名
	症状・所見
	染色体異常

	
	
	5p－

	
	
	21トリソミー

	Turner症候群
	
	

	Klinefelter症候群
	
	

	Edwards症候群
	重度の精神運動発達遅滞、揺り椅子状足底、握ったままの手
	


Ⅱ．ゲノムインプリンティングについて簡単に説明せよ。またゲノムインプリンティングが関与する疾患を2つ挙げよ。

Ⅲ．隣接遺伝子症候群について簡単に説明せよ。また疾患名を1つ挙げよ。（Ⅱとの重複は避けること）

Ⅳ．以下の問いに答えよ。

１）常染色体劣性遺伝について、誤った記述を二つ選べ。

①罹患者の性比は1：1である

②各世代に罹患者が見られることが多い

③血族結婚があると罹患者の生まれる頻度が高くなる

④表現促進現象が見られることがある

⑤同胞の発症率は25%である

２）常染色体優性遺伝について、誤った記述を二つ選べ。

①先天代謝異常には常染色体優性遺伝が多い。

②同胞の発症率は50%である。

③一方のエクソンが全て欠失している場合、発症機序としてハプロ不全が考えやすい。

④優性阻害変異（ドミナント・ネガティブ変異）が存在する対立遺伝子由来のmRNAは不安定となる。

⑤罹患者のほとんどはヘテロ接合体である。

３）X連鎖性劣性遺伝について、誤った記述を二つ選べ。
①父親が罹患者で母親が保因者である場合、女性にも発症しうる。

②父親が罹患者、母親が正常非保因者ならその息子は絶対罹患者とはならない。
③父親が罹患者ならその娘は絶対に保因者にならない。

④両親ともに罹患者で、第1子が罹患者であった場合、母親が保因者と考えられる。

⑤保因者女性と非罹患者の父親からは、息子の25%が罹患し、娘の半数が保因者となる。

Ⅴ．ハーディーワインバーグの平衡にある集団で、Aとaの2種類の対立遺伝子があるとする。遺伝子型A/Aの頻度が0.36である時、
a）遺伝子型A/a、a/aの頻度を求めよ。

b）次世代のa/aの頻度を求めよ。
