D biotecnologo DIP. DI MEDICINA CLINICA E MOLECOLARE
(1/D BIOTECNOLOGO MEDICO) 13 Dicembre 2021

top/Busta B

Cosa I'analisi del genoma mediante NGS consen

Cosa I’analisi del genoma mediante NGS consente di vedere che sfugge invece
all’ analisi dell’esoma?

MA

Punteggio di default:

1

Alternative in ordine casuale|Si
Numerazione delle alternative|a
Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata:No
Penalita per ogni scelta sbagliata:33.3
Codice identificativo:

# Risposte Feedback Valutazione
A. le giunzioni esone-introne
B. le regioni codificanti
C. il microbioma
D. le regioni non codificanti 100

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

Visualizza il numero delle risposte
esatte (Suggerimento 1):

No

Pulisci le risposte errate
(Suggerimento 1):

No

Tag:

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.
(MC/MA)

F.to La Commissione




Cosa si intende per approccio “analisi dell’e

Cosa si intende per approccio “analisi dell’esoma clinico”?

MA

Punteggio di default:

1

Alternative in ordine casuale

Si

Numerazione delle alternative

a

Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata:

No

Penalita per ogni scelta sbagliata:

33.3

Codice identificativo:

# Risposte Feedback Valutazione
A. analisi di circa 22000 geni 0
B analisi di varianti gia descritte e 0
associate a malattia
C. analisi .dell’intera sequenza 0
genomica
D. analisi‘ dei geni responsabili di 100
malattie

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

Visualizza il numero delle risposte N
. o
esatte (Suggerimento 1):

Pulisci le risposte errate No
(Suggerimento 1):

Tag:

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.
(MC/MA)

F.to La Commissione




Cosa si intende per MAF?

Cosa si intende per MAF? MA
Punteggio di default:{1
Alternative in ordine casuale|Si
Numerazione delle alternative|a
Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata:|No
Penalita per ogni scelta sbagliata: 33.3
Codice identificativo:
# Risposte Feedback Valutazione
A. definizione di variabilita genetica
B. frequenza allelica maggiore
C. frequenza di una mutazione
D. minor allele frequency 100

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

Visualizza il numero delle risposte
esatte (Suggerimento 1):

No

Pulisci le risposte errate
(Suggerimento 1):

No

Tag:

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.
(MC/MA)

F.to La Commissione




Cosa si intende per VAF?

Sono corrette

Cosa si intende per VAF? MA
Punteggio di default:{1
Alternative in ordine casuale|Si
Numerazione delle alternative|a
Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata:|No
Penalita per ogni scelta sbagliata: 33.3
Codice identificativo:
# Risposte Feedback Valutazione
¢ la percentuale di letture di
sequenza osservate che
A corrispondono a una specifica 0
variante di DNA divisa per la
copertura complessiva in quel
locus
B. variant allele fraction
variant allele frequency
D. tutte le affermazioni precedenti 100

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

esatte (Suggerimento 1):

Visualizza il numero delle risposte

No

Pulisci le risposte errate
(Suggerimento 1):

No

Tag:

(MC/MA)

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.

F.to La Commissione




Il Ministero competente in materia di Univers

I1 Ministero competente in materia di Universita ¢

MA

Punteggio di default:

1

della Ricerca Scientifica)

Alternative in ordine casuale|Si
Numerazione delle alternative|a
Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata:|No
Penalita per ogni scelta sbagliata: 33.3
Codice identificativo:
# Risposte Feedback Valutazione
MURST ( Ministero dell'Universitaj
A. e della Ricerca Scientifica e 0
Tecnologica)
MUR (Ministero dell'Universita e
B. . 100
della Ricerca)
C MIUR (ministero dell'Istruzione 0
' dell'Universita e della Ricerca)
D. MURS (Ministero dell'Universita e 0

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

Visualizza il numero delle risposte
esatte (Suggerimento 1):

No

Pulisci le risposte errate
(Suggerimento 1):

No

Tag:

(MC/MA)

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.

F.to La Commissione




Le piattaforme piu usate per analisi NGS che

e piattaforme piu usate per analisi NGS che approcci usano? MA
Punteggio di default:{ 1
Alternative in ordine casuale|Si
Numerazione delle alternative|a
Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata: No
Penalita per ogni scelta sbagliata:33.3
Codice identificativo:
Risposte Feedback Valutazione
sequenziamento mediante sintesi 100

sequenziamento mediante ligazione

pirosequenziamento

O(O|(®|>|*

sequenziamento shotgun

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

Visualizza il numero delle risposte No
esatte (Suggerimento 1):

Pulisci le risposte errate No
(Suggerimento 1):

Tag:

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.
(MC/MA)

F.to La Commissione




L’ACMG (American College of Medical Genetics

L’ ACMG (American College of Medical Genetics and Genomics) cosa rappresenta?

MA

Punteggio di default:

1

Alternative in ordine casuale

Si

Numerazione delle alternative

a

Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata:

No

Penalita per ogni scelta sbagliata:

33.3

Codice identificativo:

# Risposte

Feedback

Valutazione

€ un’organizzazione che definisce
e promuovere l'eccellenza nella
pratica della genetica medica e
della genomica

100

€ un’organizzazione per la
valutazione esterna di qualita

¢ un’organizzazione per la
certificazione e I’accreditamento
istituzionale delle Strutture di
Genetica Medica

¢ una commissione che impone
raccomandazioni basate
sull’evidenza scientifica in tema di
Genetica Medica

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

Visualizza il numero delle risposte
esatte (Suggerimento 1):

No

Pulisci le risposte errate
(Suggerimento 1):

No

Tag:

(MC/MA)

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.

F.to La Commissione




Quale e I'applicazione dei termini inclusi ne

Quale ¢ I’applicazione dei termini inclusi nel database HPO (Human Phenotype

Ontology) A

Punteggio di default:| 1

Alternative in ordine casuale|Si

Numerazione delle alternative|a

Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata:No

Penalita per ogni scelta sbagliata:33.3

Codice identificativo:

# Risposte Feedback Valutazione

A. identificare il fenotipo del paziente 0

B definire le linee guida per la 0

' diagnosi di fenotipi complessi

associare nuovi geni malattia a

C. fenotipi privi di diagnosi 0
molecolare
standardizzare i vocaboli associati

D. alle anomalie fenotipiche e alle 100

caratteristiche cliniche riscontrate
nelle malattie umane

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

Visualizza il numero delle risposte N
. o
esatte (Suggerimento 1):

Pulisci le risposte errate No
(Suggerimento 1):

Tag:

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.
(MC/MA)

F.to La Commissione



Quale potrebbe essere Uno schema di filtraggi

Quale potrebbe essere Uno schema di filtraggio delle varianti risultanti da analisi del

diagnostico per il costo e la
difficolta interpretativa

MA
genoma?
Punteggio di default:| 1
Alternative in ordine casuale|Si
Numerazione delle alternative|a
Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata:No
Penalita per ogni scelta sbagliata:33.3
Codice identificativo:
# Risposte Feedback Valutazione
filtraggio varianti comuni - analisi
delle regioni gia note per essere
A. associate alla patologia in esame- 100
classificazione di varianti in geni
candidati
filtraggio errori della macchina-
B. filtraggio varianti introniche- 0
analisi delle varianti missenso
filtraggio varianti con coverage
c inferiore 100X- analisi delle 0
' varianti missenso- classificazione
delle varianti in base alla famiglia
Al momento non viene considerata
I’analisi WGS in quanto ancora
D.  [non praticabile a livello 0

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

Visualizza il numero delle risposte
esatte (Suggerimento 1):

No

Pulisci le risposte errate
(Suggerimento 1):

No

Tag:

(MC/MA)

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.

F.to La Commissione




secondo quale périncipio contabile il bilanci

secondo quale perincipio contabile il bilancio unico d'Ateneo di esercizio deve
assolvere ad una funzione informativa nei confronti dei suoi destinatari

MA

Punteggio di default:

1

Alternative in ordine casuale

Si

Numerazione delle alternative

a

Visualizza il numero delle risposte esatte dopo che la domanda é stata completata:

No

Penalita per ogni scelta sbagliata:

33.3

Codice identificativo:

# Risposte Feedback Valutazione
A. pubblicita 100

B. trasparenza

C. completezza

D. comprensibilita

Feedback generale:

Per ogni risposta corretta:

Per ogni risposta errata:

Per risposte parzialmente esatte:

Suggerimento 1:

Visualizza il numero delle risposte N
. o
esatte (Suggerimento 1):

Pulisci le risposte errate No
(Suggerimento 1):

Tag:

Consente I'utilizzo di domande a risposta multipla con una o piu risposte esatte.

(MC/MA)

F.to La Commissione




