
Uppgifter NS, block 3, del 1: Introduktion till medicinsk genetik
1. Förklara skillnaden mellan dominanta resp. recessiva alleler.

2. Förklara skillnaden mellan karyotyp, genotyp och fenotyp.
3. Hur kan generna göra så att två personer ser olika ut och har olika egenskaper/funktioner?
4. En kvinna med rakt hår får barn tillsammans med en man med krulligt hår. Barnet får rakt hår. Vilken alleluppsättning har mannen? 

5. Genen för lockigt hår är dominant. Vad blir klyvningstalet om en man med genotypen Aa och en kvinna med genotypen aa får barn? 
6. Vad finns det för samband mellan mutationer och genetiska sjukdomar?
7. Vad menas med monogena resp. polygena genetiska sjukdomar?
8. Vad menas med mutationer och hur kan de uppkomma?
9. Förklara vad som menas med positiva, negativa resp. neutrala mutationer.
10. Förklara vad som menas med nedanstående mutationer;
a) Substitution
b) Deletion
c) Insertion
11. Vad menas med ”tysta” substitutionsmutationer?
12. Förklara skillnaden mellan autosomal resp. könsbunden nedärvning.
13. Förklara vad som menas med följande typer av genetiska sjukdomar:
a) Autosomala recessiva sjukdomar
b) Autosomala dominanta sjukdomar
c) Könsbundna recessiva sjukdomar
d) Könsbundna dominanta sjukdomar
14. Varför ökar inavel risken att drabbas av recessiva sjukdomar?
15. Hur kommer det sig att det är vanligare med färgblindhet hos män än hos kvinnor?
16. Förklara och visa med korsningsscheman varför färgblindhet och blödarsjuka ofta ärvs från morfar till dotterson.
17. Anlag för blödarsjuka ärvs på samma sätt som färgblindhet, d.v.s. på X-kromosomen. Två friska föräldrar kan få ett blödarsjukt barn, hur är detta möjligt? Förklara med ord och rita upp ett korsningsschema.
18. Nedanstående pedigree visar förekomsten av hemofili (blödarsjuka) inom en
trebarnsfamilj. En av döttrarna gifter sig med en frisk man. Kan de få en blödarsjuk son? Förklara med ord och visa med korsningsscheman.
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