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1. La ley Foral 17/2010 de 8 de noviembre, de Derechos y Deberes de las personas en
materia de salud en la Comunidad Foral de Navarra en su Titulo III, Derechos
relacionados con la intimidad y la confidencialidad. Capitulo 2, De la confidencialidad
Articulo 33. Confidencialidad de los datos genéticos. Indica que Cuando la informacion
obtenida, segun criterio médico responsable, sea necesaria para evitar un grave perjuicio
para la salud del paciente o la de sus familiares bioldgicos, previa consulta del Comité de
Etica asistencial correspondiente:

A. Se informara al propio paciente exclusivamente.

B. Se informard al propio paciente y a una persona vinculada a ¢l por razones
familiares o, de hecho.

C. Se informaré al propio paciente y a familiares de primer grado.

D. Se informara al propio paciente y a familiares que les afecte dicha informacion.

2. La ley Foral 10/1990 de 23 de noviembre, de Salud en su Titulo X Docencia e
Investigacion sanitaria, Articulo 89, indica que: La Administracion sanitaria de la
Comunidad Foral fomentara las actividades de investigacion sanitaria:

A. Aplicada solamente en centros acreditados.

B. Tanto basica como aplicada solamente en centros acreditados.

C. Tanto basica como aplicada.

D. Siempre que sea de interés para las areas establecidas como prioritarias.

3. El real decreto 1716/2011, de 18 de noviembre, establece los requisitos basicos de
autorizacion y funcionamiento de los biobancos. En su Titulo 1, Capitulo 1, Seccion 2%,
Articulo 13. Hace referencia a las obligaciones que tendré la persona titular de la direccion
cientifica del biobanco. ;Cual de las siguientes no esté entre ellas?

Velar por el cumplimiento de la legislacion vigente.
Mantener un registro de actividades del biobanco.
Seleccionar al personal técnico especializado que trabajara en el mismo.

SOy

almacenadas y de los procedimientos asociados al funcionamiento del biobanco.

4. La farmacogenética es una disciplina biologica que estudia:

Garantizar la calidad, la seguridad y la trazabilidad de los datos y muestras

A. Las bases moleculares y genéticas de las enfermedades para desarrollar nuevas vias

de tratamiento.

B. El efecto de lavariabilidad genéticade un individuo en su respuesta a

determinados farmacos.

C. Los genes que se deben estudiar en cada enfermedad genética para su posible

tratamiento.

D. La variaciéon de determinados polimorfismos genéticos como respuesta a un

tratamiento concreto.



5. El resultado de un cariotipo de un nifio de 5 afios estudiado por retraso psicomotor y rasgos
autistas ha sido: 46,XY,inv(2)(p11q13). Este resultado se interpreta como:

Se trata de un sindrome de Smith-Magenis.

Es el cariotipo caracteristico de un nifio con retraso y autismo.

Es un polimorfismo cromosémico que requiere realizar cariotipo a los padres.
Se trata de un sindrome de Williams.

oOw >

6. Siguiendo las normas de nomenclatura ISCN 2016. ;Cual es la formula cromosémica de
un varén con una delecion intersticial en el brazo largo de un cromosoma 5 que tiene
delecionado el segmento comprendido entre las bandas q13 y q33?

46,XY ,delec(5q13)-(5q33)
46,XY, del(5)(q13qg33)
46,XY,-5q13-5q33
46,XY,del(5q13)-(5q33)

ooy

7. Siguiendo las normas de nomenclatura ISCN 2016. ;Cual es la formula cromosomica de
un varén portador de una translocacion robertsoniana entre un cromosoma 21 y un 13?

A. 45,XY,trob(13;21)(q10;q10)
B. 45,XY,der(13;21)(q10;q10)

C. 45 XY, tr rob(13;21)(q10;q10)
D. 46,XY,trob(13;21)(q10;q10)

8. El estudio de la mutacion V617F en el gen JAK?2 es de gran utilidad:

En pacientes con Anemia de Fanconi

En el estudio de los mielomas multiples
En pacientes con cancer de colon

En algunos sindromes mieloproliferativos
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9. (Qué nombre recibe el sindrome con microdelecion contigua en un gen situado en la
region cromosomica 17p13.3?

A. Smith Magenis
B. Angelman
C. Miller-Dieker
D. Williams

10. Cual de las siguientes afirmaciones NO es cierta para la hemocromatosis hereditaria
tipo 1?

Uno de los sintomas es el aumento de los niveles de hierro

La mayoria de los pacientes son homozigotos para la mutacion C282Y
Es recomendable el screening poblacional de hemocromatosis hereditaria
La flebotomia es una estrategia de tratamiento para los pacientes

ooy



11. Seglin criterios de la European Leukemia Net 2017 ;Qué genes, cuando presentan
mutaciones, confieren un riesgo adverso a pacientes con Leucemia Mieloide Aguda?:

TP53 y CEBPalfa

TP53, NPM1 y ASXL1
ASXLI, RUNX1 y TP53
ABL, TP53 y JAK2

oOow >

12. (En cudl de los siguientes genes es mas probable encontrar mutaciones de tipo germinal
que orientan hacia una neoplasia mieloide de tipo hereditario?

A. TP53
B. NPM1
C. DDX4l1
D. FLT3

13. El test prenatal no invasivo a partir de ADN fetal circulante en sangre materna:

A. Esuna técnica de cribado o screening

B. Es una técnica de diagndstico genético.

C. Esuna Técnica en fase de investigacion sin validar actualmente
D. Ninguna respuesta de las anteriores es correcta

14. Una de las siguientes caracteristicas se refiere a la técnica de citogenética
convencional (cariotipo)

A. No es una técnica de screening

B. Requiere material fresco

C. Puede aplicarse a material parafinado

D. Es facilmente aplicable a cualquier neoplasia

15. Los organismos diploides que han perdido un cromosoma de un solo par se
denominan:

A. Monoploides
B. Haploides
C. Monosdémicos
D. Euploides

16. Una translocacion robertsoniana se produce por la fusion de dos cromosomas:

Metacéntricos
Acrocéntricos
Sexuales

Delecionados

oOow >



17. El cariotipo de un varon con sindrome de Angelman es:

A. 46,XY,inv(15)(q13q33)
B. 46,XY,del(15)(ql1q13)
C. 47,XXY

D. 46,XY,dup(15)(q11g23)

18. Los alelos se definen como:

A. Distintos loci de un gen homologo.

B. Genes contenidos en autosomas que se distribuyen de modo desigual.

C. Formas alternativas de un gen que se hallan en el mismo locus de cromosomas
homologos.

D. Formas alternativas de genes homologos situados en cromosomas diferentes.

19. Una de las siguientes alteraciones cromosomicas requiere dos roturas en un Unico
cromosoma:

Delecion intersticial.
Isocromosoma.
Translocacion reciproca.
Translocacion Robertsoniana.
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20. El diagnostico citogenético prenatal permite detectar en el feto:

A. Todas las alteraciones estructurales cromosémicas.
B. Algunas enfermedades autosomicas recesivas.

C. Alteraciones morfologicas.

D. Todas las alteraciones cromosomicas numeéricas

21. Senale cual de los siguientes trastornos se debe a un defecto generalizado en la
reparacion del ADN:

Acondroplasia.

Sindrome del X fragil.

Anemia de Fanconi

Enfermedad hemolitica del recién nacido

SOwy

22. Un caracter autosdémico recesivo, tiene un riesgo de recurrencia en un hermano del
probando de uno de:

Dos
Cuatro.
Ocho.
Dieciséis.

ooy



23.

24.

oOow >

El gen APC se asocia con cancer de:

Mama.
Pulmon.
Tiroides.
Colorrectal.

La base de datos donde se recoge el catdlogo de genes y enfermedades genéticas

humanas hereditarias se denomina:

25.

A. Entrez Gene.
B. EMBL.

C. OMIM.

D. GenBank

El mecanismo mas frecuente que induce la activacion del protooncogen ABL en la

leucemia mieloide cronica es la:

26.

27.

A. Mutacion puntual
B. Ampliacion génica
C. Translocacion

D. Delecion

En un pedigri de un rasgo autosémico dominante se observa que:

A. Elrasgo tiende a aparecer en la descendencia de progenitores emparentados
B. Las personas no afectadas no transmiten el rasgo

C. Elrasgo tiende a saltar generaciones

D. Las personas afectadas tienen a ambos progenitores afectados

La translocacion t(15;17)(q24;q21) es una alteracién cromosdmica que se asocia a la

leucemia:

A. Linfocitica cronica
B. Micloide cronica

C. Promielocitica aguda
D. Linfoblastica aguda

28. Una prueba diagnostica tiene una sensibilidad del 95% ;Qué nos indica este
resultado?:

A. El porcentaje de resultados positivos en pacientes que no padecen la enfermedad.

B. El porcentaje de resultados negativos en pacientes que no padecen la enfermedad.

C. Laprobabilidad de que la prueba identifique como enfermo a aquél que realmente
lo esta.

D. Que la prueba tendra un maximo del 5% de falsos positivos



29. Mutaciones en genes supresores de tumores y protooncogenes aparecen:

A. Tanto en linea germinal como en linea somatica.
B. Sélo en linea somatica.

C. Soélo en linea germinal.

D. Solo en células del sistema inmune.

30. ;Con qué anticoagulante debe ir una muestra de sangre periférica para realizar un
cariotipo?

A. EDTA

B. Citrato

C. Heparina litio

D. No necesita un anticoagulante especifico

31. En un estudio citogenético en médula 6sea de un varén de 75 afios con leucemia
mielomonocitica cronica (LMMC) obtienes de resultado 46,XY[12]/45,X-Y[8]. Este
resultado se interpreta como:

A. Esuna alteracion caracteristica de esta patologia con lo que apoya el diagndstico

B. Una de las consecuencias del tratamiento de la quimioterapia es la pérdida del Y

C. Lapérdida del Y implica resistencia al tratamiento

D. Lapérdidadel Y esun hecho relativamente frecuente en pacientes con edad avanzada

32. En un estudio de FISH con la sonda de ‘’doble color doble fusion BCR/ABLI “’
marcada en rojo y verde obtienes 120 nucleos con sefiales normales y 80 nucleos con
sefiales positivas para la translocacion, es decir 1 roja, 1 verde y 2 amarillas de fusion.
(Cuadl seria la formula siguiendo las normas ISCN 2016?

nuc ish (ABL1,BCR)x3(ABL1 con BCRx2)[80/200]

nuc ish (ABL1x1),(BCRx1) [120]/(ABL1 con BCR x2)[80]
nuc ish ABL1 con BCR (40%)

nuc ish (ABL1 con BCR)[80/200]

ooy

33. En la técnica de MLPA las secuencias stuffer:

A. Son aquellas en las que se unen los primer de amplificacion
B. Son las que hibridan en las secuencias diana

C. Permiten la accién de la ligasa

D. Permiten diferenciar los productos amplificados por tamaios.

34. Una limitacion de la técnica de MLPA es:

A. Suelevado coste

B. Solo permite detectar deleciones, pero en ningtn caso duplicaciones
C. Imposibilidad de detectar reordenamientos gendémicos equilibrados
D. Necesidad de usar un termociclador para PCR en tiempo real



35. Una familia con multiples casos de cancer de mama y tiroides ;Cual de los siguientes
genes es el mas probable que tenga alguna mutacion?

BRCAlo BRCA2
ATM

P53

PTEN

oOow»>

36. Las mutaciones “missense” son las mas comunes de tipo constitucional encontradas
en:

A. Cancer de mama y ovario

B. Sindrome de Cowden

C. Neurofibromatosis tipo |

D. Sindrome de Von Hippel Lindau

37. Para el estudio genético de una familia con cancer de colon hereditario no asociado a
poliposis ;Qué test se debe hacer al tumor antes de decidir el estudio de mutaciones
constitucionales?

A. Inestabilidad de microsatélites

B. Pérdida de heterozigosidad del gen MSH2.
C. Array CGH

D. FISH con sondas del gen MSH2

38. (Cudles de las siguientes enfermedades no siguen ambas un patron de herencia
autosomico dominante?

A. Ataxia espinocerebelosa tipo 2 y distrofia miotdnica de Steinert

B. Enfermedad de Machado-Joseph y enfermedad de Ataxia de Friedreich
C. Enfermedad de Steinert y sindrome de X-fragil

D. Sindrome de X-fragil y ataxia de Friedreich

39. (Cual es la probabilidad a priori de que una mujer portadora de una mutacion en el
gen DMD tenga un hijo varén afectado de Distrofia muscular de Duchenne?

A. 50%
B. 25%
C. Ninguna
D. 100%

40. ;Cual de las siguientes enfermedades no es una enfermedad peroxisomal?

A. Espectro Zellweger

B. Adrenoleucodistrofia ligada al X
C. Sindrome de San Filippo

D. Sindrome de Refsum



41. ;Cual de las siguientes afirmaciones sobre el cribado neonatal es falsa?

oSowy

Supone un beneficio de un tratamiento precoz
Existe una prueba que pueda detectarla precozmente
Es una prueba de sospecha de la enfermedad

Es una prueba diagnodstica

42. Una mujer con neuropatia hereditaria optica de Leber es portadora de una mutacion
patogénica en su ADN mitocondrial. ;Cual de las siguientes afirmaciones es la verdadera?

oNw R

Todos sus hijos varones y mujeres heredaran la mutacion
Solo los varones heredaran la mutacion

Solo las mujeres heredaran la mutacion

Todos sus hijos varones y mujeres padeceran la enfermedad

43. Para el diagnodstico molecular de Distrofia muscular de Duchenne ;cual seria la
tecnologia inicial més indicada?

44,

45.

46.

oSowy

Secuenciacion por Sanger de todos sus exones

Secuenciacion del gen DMD mediante NGS (Secuenciacion de nueva generacion)
MLPA

Andlisis del ARN de DMD en biopsia muscular

Si un gen tiene una penetrancia del 90% significa que:

oSowy

E1 90% de los descendientes estara afecto

E1 90% de las células tiene la mutacion

E1 90% de los individuos portadores del gen manifestara la enfermedad

E1 90% de los individuos portadores del gen no manifestard la enfermedad

(Cual de estos factores no altera el equilibrio de Hardy-Weimberg?

A.
B.
C.
D.

La mutacion

La migracion

La panmixia

Ninguno de los anteriores

Un polimorfismo genético es una variante que:

A. No produce efecto sobre el fenotipo

B.
C.

Produce un efecto limitado sobre el fenotipo
Tiene una frecuencia alélica menor al 1% en la poblacion

D. Esun tipo de variante poco frecuente en el genoma



47. (En qué enfermedad se produce el fenomeno de anticipacion?

A.

B.

C.

Distrofia miotdnica de Steinert
Retinosis pigmentaria
Acondroplasia

D. Poliquistosis renal

48. Un ejemplo de enfermedad genéticamente heterogénea es:

A. Charcot-Marie-Tooth

B.
C.

Distrofia muscular de Duchenne
Fibrosis quistica

D. X-fragil

49. La disomia uniparental es una causa frecuente de:

A. Enfermedad de Werdnig-Hofmann

B.
C.
. Sindrome de Rett

D

Sindrome de Prader-Willi
Cataratas congénitas

50. ;Cudl de estas afirmaciones es falsa cuando hablamos de enfermedades
multifactoriales:

A.
B.
C.

D.

El modelo carga/umbral es una hipotesis para explicarla

En ellas influyen tanto los genes como el ambiente

Para identificar loci de susceptibilidad hacen falta estudios de cohortes muy
grandes

El riesgo de recurrencia para los familiares no se ve influenciado por el grado de
parentesco con el afectado

51. ;Qué método de secuenciacion detecta cambios en el voltaje por la liberacion de
protones durante la sintesis de las cadenas?

A

B.
C.

D

. llumina

Ion Torrent

Secuenciacion por nanoporos
. SOLID

52. La version de genoma humano de referencia mas reciente es:

A. GRCh37/hgl9

B
C
D

. GRCm38-mm10
. GRCh38-hg38

. GRCh40-hg20
10



53.

54.

(Qué programa bioinformatico usarias si quisieras comparar dos secuencias de DNA?

A. BLAST

B. NNSplice
C. SIFT

D. PolyPhen-2

Los archivos que contienen la secuencia de nucleétidos de una lectura asi como sus

puntuaciones de calidad correspondientes se denomina:

55.

56.

57.

A. FASTQ
B. SAM
C. BAM
D. VCF

En NGS, ;Cual de las siguientes afirmaciones sobre los “duplicados” es cierta?

A. Es muy complicado eliminar los duplicados porque no hay programas que se
encarguen de eso

B. Pueden crear artefactos

C. Son secuencias que pertenecen a dos genes paralogos

D. La PCR favorece la eliminacion de los duplicados

(En qué consiste el alineamiento?

Almacenar datos en bruto

Alinear las secuencias contra el genoma de referencia
Alinear las variantes detectadas

Es una forma de secuenciacion

oSowy

En promedio, la secuenciacion de un genoma humano completo puede dar lugar a la

deteccion de:

50 millones de variantes

Un millén de variantes

30.000 variantes

Mas de 3 millones de variantes

oNw R
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58.

Uno de las siguientes no es un requisito del plan de comunicacion de los hallazgos

genéticos inesperados a los participantes en un WGS (Secuenciacion de Genoma
Completo):

59.

60.

61.

62.

A. La informacion a comunicar debe fundamentarse en su importancia y utilidad
clinicas.

B. El analisis e interpretacion de la informacidn genética y de su repercusion clinica
debe ser llevado a cabo por personal cualificado.

C. El paciente es responsable de entender e interpretar correctamente los resultados
de los hallazgos inesperados comunicados.

D. La comunicacion de la informacion debe llevarse a cabo en el marco del proceso
de asesoramiento genético.

Las distrofias hereditarias de la retina se heredan

A. Siempre con un patrén de herencia ligada al cromosoma X

B. Siempre son autosdmicas recesivas

C. Se pueden heredar de forma autosdémica dominante, autosémica recesiva y ligada
al cromosoma X

D. Son enfermedades mitocondriales

(Cual de estas enfermedades no es una enfermedad multifactorial?

A. Degeneracion macular asociada a la edad
B. Esquizofrenia

C. Defectos de tubo neural

D. Diabetes tipo MODY

La secuenciacion NGS mediante secuenciacion de exoma completo

A. Facilitara el diagnostico de las enfermedades hereditarias genéticamente
heterogéneas

B. No es aplicable en genética asistencial, s6lo en investigacion

C. Permite detectar el gen responsable en el 100% de los pacientes

D. Permite detectar mutaciones en regiones génicas no codificantes

La hipoacusia debida a la mutacion m.1555G>A del gen mitocondrial que codifica

para la subunidad 12S del rRNA

A. Se puede heredar de forma autosémica dominante y autosémica recesiva

B. Tiene una alta prevalencia en cualquier poblacion

C. Da lugar a hipoacusia sindromica

D. Se desencadena cuando se reciben dosis bajas de antibidticos tipo aminoglucésido

12



63. (Cual de este tipo de estudios tiene una mayor carga de evidencia cientifica?

Observacional retrospectivo
Experimental randomizado controlado
Observacional analitico

Experimental randomizado

oSowy

64. ;/Qué es la LOVD?

Es una base de datos poblacional

Es una herramienta para analizar cambios de aminoacido

Es una base de datos centrada en variantes detectadas en cada gen
Es un anotador de variantes

oNw R

65. Segun la Ley 14/2007 de 3 de julio de Investigacion Biomédica. El consejo o
asesoramiento genético:

A. Tiene lugar inicamente antes de la prueba genética

B. No es necesario si no se realiza la prueba genética

C. Ha de tener lugar tanto antes como después de la prueba genética e incluso en
ausencia de la misma.

D. Es un proceso directivo que marca la pauta al paciente sobre lo que debe hacer

66. ;[ Qué tipo de nucleotidos especiales se usan en la secuenciacion Sanger?

A. ddNTPs: dNTPs que carecen del grupo fosfato 5’
B. ddNTPs: dNTPs que carecen del grupo hidroxilo 3’
C. dNTPs marcados con fluorocromos

D. dNTPs marcados con radio

67. (Cual es el formato mas utilizado para almacenar las lecturas alineadas?

FASTA
VCF
FASTQ
BAM

oNw R

68. Indica cudl de las siguientes herramientas NO se utiliza para analizar cambios de
aminoacidos:

A. SIFT

B. PolyPhen-2
C. NetGene2
D. Align GVGD

13



69. (Qué es la cobertura de una posicion?

el nimero de veces que una base esta leida

el namero total de variantes

el nimero de genes analizados

el nimero total de secuencias obtenidas en una secuenciacion.

oSowy

70. Las variantes de utilidad clinicas son aquellas:

A. Que confieren un beneficio psicoldgico al portador

B. Que dan lugar a enfermedades sobre las que se puede intervenir

C. Que permiten el descubrimiento de nuevas dianas terapéuticas

D. Que confieren una cierta susceptibilidad a padecer una determinada enfermedad

71. {Qué Sociedad médica recomienda que cuando se realiza un WGS en el contexto
clinico se informe a los pacientes de la presencia de las mutaciones patogénicas
encontradas en 56 genes que dan lugar a 24 enfermedades “intervenibles™?

The American Society of Human Genetics

The American College of Medical Genetics and Genomics
The American Council of Medical Specialty Societies

The European Society of Human Genetics

oSowy

72. Segun la Ley 14/2007 de 3 de julio de Investigacion Biomédica, los datos genéticos
de caracter personal se conservaran durante un periodo minimo desde la fecha en que
fueron obtenidos, transcurrido el cual el interesado podra solicitar su cancelacion. Ese
periodo es de:

A. 5 afios
B. 3 afios
C. 10 afos
D. Hasta el fallecimiento del paciente/donante

73. De acuerdo con la Ley 41/2002 de 14 de noviembre, basica reguladora de la
autonomia del paciente y de derechos y obligaciones en materia de informaciéon y
documentacion clinica (cudl de estas afirmaciones sobre el consentimiento informado es
falsa?

A. Es libre y voluntario

B. Se prestara por escrito en procedimientos diagnosticos

C. Se otorgara el consentimiento por representacion en el caso de menores
emancipados o mayores de 16 afios capaces de entender intelectual el alcance de
la intervencion

D. Cuando exista riesgo para la salud publica, se podran llevar a cabo las
intervenciones clinicas indispensables en favor de la salud del paciente, sin
necesidad de contar con su consentimiento
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74. Un paciente con distrofia muscular de cinturas (LGMD) recesiva tiene 3 hermanos
sanos ¢ Cudl es la probabilidad de cada uno de ellos sea no portador?

A. 273
B. 1/4
C. 173
D. 12

75. Se dice que dos genes estan ligados cuando:

A. Estan localizados en el mismo cromosoma.

B. No se heredan independientemente.

C. Estan en acoplamiento.

D. La frecuencia de recombinacion es superior a 0,5.

PREGUNTAS RESERVA. DEBEN CONTESTARSE EN
LAS CASILLAS DE PREGUNTAS DE RESERVA

1. Un locus se define como:

A. Distintos alelos de un gen homologo.

B. Posicion ocupada por genes contenidos en autosomas no homoélogos.

C. Formas alternativas de genes homologos situados en cromosomas diferentes.
D. Posicion ocupada por un gen en un cromosoma

2. El sindrome de LiFraumeni esta causado por alteracion del gen:

A. ATM

B. RB

C. TP53

D. BRCAI o BRCA2

3. Tras una secuenciacion de NGS, la identificacion de las variantes encontradas en la
misma frente al genoma consenso se denomina:

Alineamiento
Base-calling
Variant Calling
Interpretacion

SOwp
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4. A la hora de estudiar una enfermedad mediante NGS, ;cudl de las siguientes
caracteristicas dificulta mas el estudio?

El nimero de genes implicados

El tamaio de los genes implicados
La presencia de pseudogenes

El tamaiio de los intrones

SOwp

5.- (Cual de las siguientes alteraciones se asocia normalmente con una inversion
intragénica?

Déficit del Factor VIII

Déficit del Factor IX

Déficit del Factor XI
Enfermedad de Von Willebrand

ooy

6. Uno de estos elementos no estd entre los que se recomienda incluir en los
consentimientos informados para WGS en el contexto clinico:

El alcance de la prueba

Beneficios que esperamos

Voluntariedad de la prueba

Descripcion técnicamente exhaustiva de la prueba

o0 w

7. El diagnostico genético preimplantacional se puede aplicar para el estudio de:

Translocaciones cromosdémicas

Aneuploidias cromosomicas

Enfermedades autosomicas recesivas y dominantes
Para todas las anteriores

ooy

8. (Cudl de esta secuencia de procesos para la formacion de una proteina es correcta?

A. ADN-replicacion-ARN-transcripcion-proteina
B. ADN-transcripciéon-ARN- traduccidén-proteina
C. ADN-replicacion-ARN-traduccion-proteina

D. ARN-transcripcion-ADN-traduccion-proteina

16



