1) Nella famiglia riportata qui di seguito segrega una rara malattia ereditaria
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Per i due alberi: 

a. Qual è la modalità di trasmissione più probabile?

b. Indicate gli individui con genotipo obbligato e spiegate la ragione

c. Qual è la probabilità del nascituro della quarta generazione di essere affetto?

Nel primo albero mi verrebbe da dire AR legata al cromosoma X perché ci sono due maschi malati.

Nel secondo albero per me potrebbe essere sia AR che AD.

Per capire qual’ è la modalità di trasmissione piu’ probabile ci sono delle regole base? Delle cose da guardare? Nei due casi cos è che me lo fa capire?

2) L’albero mostra la trasmissione della galattosemia (autosomica recessiva) in una famiglia. Un bambino è affetto e un secondo figlio è appena nato e non si può ancora sapere se sia affetto o meno. Tuttavia tutti i componenti di questa famiglia sono stati tipizzati per un polimorfismo di tipo RFLP biallelico (vedi bande elettroforetiche) strettamente concatenato al locus della malattia. Osservando questi alleli del polimorfismo, qual è il rischio che il secondo figlio sia affetto? Accompagnate i risultati con brevi note esplicative e con il procedimento usato per i calcoli (aplotipi).
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1)Guardando le bande dedurrei che I1, I2, II2 sono etero e II1 omo.

Lo deduco perché in I1, I2 e II2 ho 2 taglie che comprendono anche quello di II1 giusto? O perche guardando le bande vedo che gli alleli del marcatore sono per I1: 1 2 , per I2 : 1 2 , per II1 2 2, per II2 1 2 ?

2) Indico gli aplotipi. Considero il gene malattia A con A sano e a malato. Perché per associare il gene malattia alle persone non devo considerare se la malattia è dominante o recessiva? A me verrebbe da dire che essendo recessiva per forza II1 è tipo aa e i genitori avendo generato un figlio malato sono portatori. Ma se non faccio queste considerazioni come faccio ad associare gli alleli al gene malattia?

Per me sarebbe quindi cosi


A  a                                A   a                       
1   2                               1     2
a   a                                A   a
2   2                                 1   2
Quindi gli aplotipi sono A1 2 a2. e il gene malattia è associato al doppio verificarsi di a 2.
3) Mi verrebbe da dire che la probabilità che sia affetto è ¼ (facendo il pedigree della AR)
MA SICURAMENTE MI SFUGGE QUALCOSA PERCHE’ A QUESTA CONCLUSIONE CI SAREI POTUTA ARRIVARE SENZA INSERIRE IL MARCATORE…….
3) Un individuo sospettato per aver commesso un orrendo delitto è stato sottoposto a tipizzazione del suo DNA per tre marcatori polimorfici. Gli alleli trovati sono concordanti con quelli del DNA estratto da una traccia di materiale biologico rinvenuta sul luogo del delitto. Egli è eterozigote per 2 di questi polimorfismi e omozigote per il terzo. Le frequenze degli alleli del primo marcatore polimorfico nella popolazione sono 0.05 per uno e 0.10 per l’altro, e quelle del secondo marcatore 0.07 e 0.02. Per il terzo la frequenza dell’allele nella popolazione generale è 0.08. Qual è la probabilità che un individuo scelto a caso nella popolazione generale abbia lo stesso genotipo, assumendo che i tre loci siano indipendenti.

P= (2 * 0.05 * 0.10) * (2*0.07*0.02)*0.08

È giusto??? 
4) 

Nei seguenti alberi genealogici segregano due malattie con trasmissione legata al cromosoma X, la distrofia muscolare di Duchenne ed il daltonismo. Osservando le meiosi informative calcolate il numero minimo di ricombinazioni e la relativa frazione di ricombinazione tra i due loci e dite quali conclusioni si possono trarre riguardo alla posizione relativa dei due geni sul cromosoma X.
Daltonismo
Distrofia muscolare di Duchenne
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Qui non so proprio da che parte farmi… Mente vuota!!!!
1) I due alberi genealogici rappresentati sotto (A e B) mostrano la segregazione di una malattia autosomica dominante in una famiglia in cui sono stati tipizzati dei marcatori polimorfici (biallelico in A e con più alleli in B) strettamente concatenati al locus della malattia.

Indicate in quale dei due casi è possibile fare un’analisi di linkage tra marcatore polimorfico e locus della malattia per diagnosi presintomatica degli individui sani della terza generazione, e date tutte le opportune spiegazioni.
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       1,1          2,3
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       4,5         1,2          1,3



          1,1  1,2  1,2  1,1


   1,4   2,4  1,5  2,4

Secondo me è possibili fare l’analisi solo nel caso b) perché il primo non è informativo, cioè non è possibile verificare se il gamete è ricombinato. Giusto? O si potrebbe dire altro???















































































































