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VASTAUSLOMAKE, TEHTAVAT 1-6

Tummerina lyijykynalla (@) selkedsti vastauslomakkeesta oikeana pitdmasi vaihtoehto. Mikali haluat vaihtaa tai poistaa
jo tummentamasi vastausvaihtoehdon, tee se pyyhekumilla. Tee merkinnat huolellisesti.

Epéselvat tai tulkinnanvaraiset merkinnat tulkitaan vastaamattomiksi kohdiksi. Vastauslomake kasitelladn optisella
lukulaitteella, joten on erittdin tarkeda, etta merkitset vastauksesi ohjeiden mukaisesti. Vastauslomakkeita ei saa lisaa,
vaan niita on ainoastaan yksi kpl/hakija.

Vastausmalli: merkitse vastauksesi ndin: @
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Korjaajan merkintdja

Henkilotunnus: | || || | |-l 11| __|

Sukumini:

Etunimet:

Nimikirjoitus:

Tehtava 7 6p
a) (2p)
b) (2p)
c) (2p)




Korjaajan merkintdja

Henkilotunnus: | || || | |-l 11| __|

Sukumini:

Etunimet:

Nimikirjoitus:

Tehtava 8 9p
a) (2p)
b) (7p)




Korjaajan merkintdja

Henkilotunnus: | || || | |-l 11| __|

Sukumini:

Etunimet:

Nimikirjoitus:

Tehtava 9 15p
a) (4p)
b) (11 p)




Korjaajan merkintdja

Tehtava 10
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Sukumini:

Etunimet:

Nimikirjoitus:
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Korjaajan merkintdja
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Nimikirjoitus:

Tehtava 11 10p
a) (6 p)
b) (4 p)
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Tehtava 12 12p
a) (6p)
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Korjaajan merkintdja

Henkilotunnus: | || || | |-l 11| __|

Sukumini:

Etunimet:

Nimikirjoitus:

Tehtava 13 7p
a) (2p)
b) (11p)




Henkilotunnus: |__ ||| || |- __|__|__| o
Sukumini:
Etunimet:
Korjaajan merkintoja Nimikirjoitus:
Tehtava 14 8p

Tutkijat paattivat kayttdd kolmea eri menetelmad glaukoomapotilaan mahdollisen geenivirheen
selvittdmiseksi. Potilaalta otettiin verinayte, josta eristettiin DNA. Tutkimuksia varten DNA-néyte
jaettiin kolmeen osaan. Ensimmaisessa tutkimuksessa seka DNA, ettéd plasmidit pilkottiin kéyttden
samoja restriktioentsyymeja, jotta saatiin sopivat liitoskohdat yhdistelma-DNA:ta varten. Pilkotut
plasmidit ja DNA:t liitettiin yhteen DNA-polymeraasin avulla, minka jélkeen kyseinen
kantasoluliuos siirrettiin bakteerisoluihin. Soluja kasvatettiin bakteerien lisddntymiselle otollisessa
liuoksessa, jolloin myds solujen plasmidimaara saatiin monistumaan. Kasvatuksen jélkeen solut
levitettiin antibioottiresistenteille maljoille, jolloin saatiin selville, missé soluissa liitetty geeni
sijaitsee. Halutun geenin sisaltavat solut (peséake) siirrettiin uudestaan kasvamaan sopivaan liuokseen,
jossa ne tuottivat CDKN2B-AS1-proteiinia.

Toisessa tutkimuksessa eristettyd DNA:ta monistettiin polymeraasiketjureaktion (PCR)
avulla kayttaen monistukseen sopivia alukkeita, nukleiinihappoja, DNA:n kahdentumisessa toimivaa
entsyymia ja vakiolampdtilaa. Monistamisen jélkeen nayte pilkottiin mutaatiokohdan
emaésjarjestyksen tunnistavalla rekstriktioentsyymilla ja ajettiin agaroosigeelielektrofloreesissa, jossa
naytteet liikkkuivat sahkovirran avulla genomin mééaradmassa jarjestyksessa kohti negatiivista
varausta. Ajon jalkeen eripituiset DNA-palat voitiin havaita UV-valossa oranssinpunaisina juovina,
kun geelin véarjaamiseen oli kaytetty radioaktiivista liuosta. Verrattaessa potilaan DNA:ta geeliajossa
mukana olleisiin, tunnetun pituisiin DNA-paloihin, saatiin selville fenotyyppi.

Kolmannessa tutkimuksessa DNA:sta sekvensoitiin DNA-mikrosirutekniikalla, jolla saatiin
selville aminohappojéarjestys PCR-monistuksen jalkeen. Menetelméa perustuu siihen, ettd monistetaan
suuri joukko eripituisia DNA-paloja ja kun ligaasi liittdd merkkiaineella leimatun nukleotidin ketjun
paahan, DNA-synteesi loppuu, koska leimatun nukleotidin sokeriosasta puuttuu karboksyyliryhma.
Lopuksi eripituiset DNA-palat analysoidaan elektrofloreettisesti joko ohuella geelilla tai
automaattisella analysaattorilla kapillaarielektrofloreesin avulla. Nain saadaan selville tutkittavan
DNA:n massa, ja sitd voidaan verrata geenipankeissa julkaistuihin sekvensseihin.

Tulosten perusteella potilaan genotyypiksi saatiin GG, jonka tiedettiin lisd&vén alttiutta

sairastua avokulmaglaukoomaan.




Korjaajan merkintdja

Henkilotunnus: | || || | |-l 11| __|

Sukumini:

Etunimet:

Nimikirjoitus:

10

Tehtava 15 10p
a) (2p)
b) (3p)
c) (G p)




Korjaajan merkintdja

Henkilotunnus: | || || | |-l 11| __|

Sukumini:

Etunimet:

Nimikirjoitus:

11

Tehtava 16 10p
a) 2p)
b) 2p)
c) (1p)
d) (4p)
€) 2p)




