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Premessa

Le Scuole di specializzazione sono corsi universitari post lauream che hanno lo scopo di
formare nuovi specialisti. Le Scuole di specializzazione dell'area sanitaria sono sia ad ac-
cesso riservato ai medici sia ad accesso riservato a soggetti in possesso di titolo di stu-
dio diverso dalla laurea magistrale in Medicina e Chirurgia, i cosiddetti “non medici”. Al
termine del percorso formativo viene rilasciato il Diploma di specializzazione nel settore
prescelto, utile all'espletamento della professione nell'ambito del Servizio Sanitario Nazio-
nale (SSN). Il Decreto Interministeriale 16 settembre 2016 n. 716, Riordino delle Scuole di
specializzazione ad accesso riservato ai “non medici”, individua le tipologie di Scuola di spe-
cializzazione, il profilo specialistico, gli obiettivi formativi ed i relativi percorsi didattici,
suddivisiin aree e classi, e provvede al riordino degli ordinamenti delle seguenti sei Scuole
di specializzazione appartenenti all’Area dei servizi clinici:

Classe di medicina diagnostica e di laboratorio:
> “Microbiologia e Virologia” (durata 4 anni);
> “Patologia Clinica e Biochimica Clinica” (durata 4 anni);

Classe dei servizi clinici specialistici biomedici:

> “Genetica medica” (durata 4 anni);

> “Farmacologia e Tossicologia Clinica” (durata 4 anni);
> “Scienze dell'alimentazione” (durata 4 anni);

Classe della sanita pubblica:
> “Statistica sanitaria e Biometria” (durata 3 anni).

Per il conseguimento del titolo, infatti, lo specializzando in formazione dovra acquisire
180 CFU complessivi per le Scuole articolate in 3 anni e 240 CFU complessivi per le Scuole
articolate in 4 anni. Per ogni singola tipologia di Scuola, gli Atenei potranno attivare un'u-
nica Scuola con entrambi gli Ordinamenti didattici al proprio interno - quello relativo ai
medici e quello per i laureati “non medici” - oppure una singola Scuola per ogni Ordina-
mento.

La nuova collana EDISES per le Scuole di specializzazione di Area Sanitaria non medica si
inserisce in tale contesto e vuole essere un utile strumento di supporto per tutti gli stu-
denti intenzionati a provare i quiz di entrata alle scuole di specializzazione non mediche
dei diversi atenei italiani. I volumi non sono in alcun modo intesi come sostituzione dei
libri di testo ma hanno lo scopo di aiutare lo studente a ripassare le conoscenze acquisite
esercitandosi a rispondere ai quesiti specifici in vari argomenti oggetto di esame.

Per ogni capitolo sono presenti dei quesiti a risposta multipla, in parte selezionati da da-
tabase ufficiali delle principali Universita italiane, in parte appositamente sviluppati dagli
autori per aiutare a fissare i concetti fondamentali. Parte dei quesiti contengono soluzioni
commentate, ossia brevi cenni teorici per richiamare I'attenzione su errori che comunemen-
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VIl Premessa

te vengono fatti o concetti che facilmente vengono male interpretati; gli altri quesiti hanno
invece risposta esatta.

Poiché i nostri manuali spaziano su tutta la materia di esame, se ne ritiene valido 1'uso sia
come strumento di autovalutazione che come manuale di preparazione ai quiz di entrata alle
singole Scuole di specializzazione non mediche.

Ulteriori materiali didattici sono disponibili nell’area riservata a cui si accede
mediante la registrazione al sito edises.it secondo la procedura indicata nelle pri-
me pagine del volume.

Eventuali errata-corrige saranno pubblicati sul sito edises.it, nella scheda “Ag-
giornamenti” della pagina dedicata al volume.

Altri aggiornamenti sulle procedure concorsuali saranno disponibili sui nostri
profili social.

blog.edises.it
infoconcorsi.edises.it
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Introduzione

Le Scuole di specializzazione non mediche
Requisiti di accesso

Alle Scuole di specializzazione si puo accedere se in possesso del diploma di Laurea Magi-
strale (ex Specialistica o del vecchio ordinamento) nelle discipline che si riferiscono a un’a-
rea compatibile con quella della specializzazione, come esplicitamente indicato nei bandi di
ammissione. Per quanto riguarda la scuola di specializzazione in Microbiologia e Virologia,
Patologia clinica e Biochimica clinica, Genetica medica, Farmacologia e Tossicologia clinica e
Scienze dell’alimentazione, sono ammessi al concorso coloro in possesso della Laurea Vec-
chio Ordinamento (precedente alla riforma ex D.M. 509/99) in:

Scienze Biologiche;
Biotecnologie agro-industriali;
Biotecnologie agrarie-vegetali;
Biotecnologie industriali;
Biotecnologie farmaceutiche;
Biotecnologie mediche;
Biotecnologie veterinarie;

oppure Laurea Specialistica/Magistrale (ex D.M. 509/99 e D.M. 270/2004) in:

Biologia (Classe 6/S - LM/6);

Biotecnologie agrarie (Classe 7/S);

Biotecnologie agrarie e per alimenti (Classe LM/7);

Biotecnologie industriali (Classe 8/S - LM/8);

Biotecnologie mediche, veterinarie e farmaceutiche (Classe 9/S - LM/9);
Farmacia e Farmacia industriale (Classe LM/13);

Chimica (LM/54);

Medicina Veterinaria (LM/42);

Scienze della nutrizione umana (LM/61).

VvV V V V VvV Vv VvV

V V V V V V VvV Vv VvV

Ogni anno, gli Atenei in cui vi sono le Scuole di specializzazione in Genetica medica (non
medici) possono indire un concorso di ammissione con un numero di posti variabili. La data
di uscita del bando, pud variare di anno in anno.

Modalita di ammissione

Le Scuole di specializzazione prevedono un accesso a numero chiuso. Possono partecipare
alla prova di selezione coloro che siano in possesso del Diploma di Laurea richiesto e in talu-
ni casi anche del Diploma di Abilitazione all’esercizio professionale. Possono essere oggetto
di valutazione, ai fini della graduatoria finale, la tesi di laurea, il voto di laurea, la votazione
riportata negli esami di profitto del corso di laurea nelle materie riguardanti la specializza-
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zione, eventuali pubblicazioni o lavori che risultino accettati da riviste scientifiche concer-
nenti materie attinenti al corso di specializzazione scelto. Consulta i bandi di ammissione
per individuare tutti i titoli richiesti e i punteggi ad esse associati.

La selezione consiste in una prova scritta, anche sotto forma di test a risposta multipla, inte-
grata eventualmente da un colloquio individuale. Si puo prendere visione dei singoli bandi
per l'accesso alle Scuole di specializzazione consultando la Gazzetta Ufficiale - IV serie spe-
ciale, oppure tramite i siti Internet degli Atenei, nelle sezioni dedicate ai corsi post-laurea.

Prove concorsuali

Il bando di ammissione di ogni singolo Ateneo stabilisce I'eventuale prova di ammissione
necessaria per accedere al corso di specializzazione. Nella maggior parte dei casi il concorso
di ammissione avviene per titoli ed esami. In molti Atenei, la prova d’esame consiste nella
risoluzione di 70 quesiti a risposta multipla di cui 40 su argomenti caratterizzanti il corso
di specializzazione e 30 su argomenti relativi ad altri settori scientifici disciplinari attinenti
alla specializzazione, uguali per tutti i candidati. Il tempo per la risoluzione dei quesiti e
mediamente di 90 minuti. Per il conseguimento dell'idoneita alla prova concorsuale il candi-
dato dovra conseguire un punteggio non inferiore a 42/70.

Criteri di valutazione dei titoli

Il punteggio massimo attribuibile dalla Commissione giudicatrice &€ normalmente di 100
punti, di cui 40 punti assegnati in seguito alla valutazione della prova scritta, 40 punti asse-
gnati in seguito alla valutazione della prova orale, e i restanti 20 punti assegnati in seguito
alla valutazione dei titoli. La Commissione giudicatrice ha a disposizione per la valutazione
dei titoli un totale di 20 punti, cosi ripartiti:
a) fino a un massimo di 5 punti per il voto di laurea: 0,30 per ogni voto da 99 a 109, punti 4
per i pieni voti assoluti e 5 punti per i pieni voti assoluti e la lode;
b) fino a un massimo di 5 punti per gli esami di profitto del corso di laurea nelle materie
attinenti la specializzazione. Il punteggio sara cosi attribuito:
> 0,25 per esame superato con i pieni voti legali da 27/30 a 29/30;
> 0,50 per esame superato con i pieni voti assoluti;
> 0,75 per esame superato con i pieni voti assoluti e la lode;
¢) fino a un massimo di 5 punti per la valutazione della tesi di laurea in disciplina attinente
la specializzazione, considerata come lavoro scientifico non stampato (se pubblicata vie-
ne valutata, in ogni caso, una sola volta);
d) fino aun massimo di 5 punti per pubblicazioni (in materie attinenti alla specializzazione)
e/o internati, frequenza in laboratori afferenti alla Scuola di specializzazione, dottorati
in materia affine.

Modalita di svolgimento della prova

Nella riunione preliminare la Commissione esaminatrice, in presenza del Responsabile del
procedimento (di cui al successivo art. 13), predispone i quesiti in numero triplo rispetto a
quelli previsti per la prova (novanta su argomenti relativi ad altri settori scientifici discipli-
nari attinenti alla specializzazione e centoventi su argomenti specifici dell’area di specia-
lizzazione (MED/07) e divisi in tre serie. Immediatamente la Commissione provvede alla
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Introduzione  XI

riproduzione di ciascuna serie di quesiti in numero pari ai candidati che hanno prodotto
domanda di partecipazione alla prova e procede, altresi, ad inserire ciascuna fotocopia in
una busta che viene sigillata, timbrata e firmata da tre componenti della Commissione e dal
Responsabile del procedimento. Tutte le buste sono raccolte in tre plichi firmati esterior-
mente da almeno tre componenti della Commissione e dal Responsabile del procedimento.
Analogamente, anche le tre serie di quesiti originali sono chiuse in tre buste sigillate, tim-
brate e firmate esteriormente sui lembi da almeno tre componenti della Commissione e dal
predetto Responsabile del procedimento. I quesiti sono segreti e ne e vietata la divulgazione.
Nella medesima giornata la Commissione predispone, altresi, tante buste quanti sono i can-
didati, ciascuna contenente:

> una scheda di rilevazione anagrafica ed una busta piccola ove inserire la predetta scheda;
> un modulo di risposta, debitamente timbrato e siglato dal Presidente della Commissione.
Tutti i plichi, seduta stante, sono consegnati dal Presidente della Commissione al Responsa-
bile del procedimento concorsuale che li custodisce e ne garantisce la segretezza.

La graduatoria

La graduatoria viene pubblicata online e vale come notifica agli interessati, che non ricevono
alcuna comunicazione scritta. La graduatoria sara il risultato della prova sostenuta e dei ti-
toli presentati. E vietata I'iscrizione contemporanea a pitl scuole di specializzazione e ad altri
corsi di studi universitari o dottorati, presso lo stesso Ateneo o presso altre Universita. I can-
didati ammessi al corso decadono qualora non si iscrivano entro i termini stabiliti per I'im-
matricolazione e al loro posto subentra altro candidato, secondo I'ordine della graduatoria.
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1)

2)

3)

4)

5)

6)

Capitolo 1
Concetti base di genetica

Le mutazioni ereditarie riguardano:

Mmoo W

le cellule germinali
le cellule somatiche
I'RNA messaggero
solo gli oociti

solo gli spermatozoi

Quale tipo di mutazione puo variare con la trasmissione alle generazioni

successive?

A. Mutazioni nonsenso

B. Mutazioni missenso

C. Mutazioni frameshift

D. Mutazioni dinamiche

E Tutte le alternative sono corrette

Per eterogeneita genetica si intende:

Mmoo W

la presenza di quadri clinici simili o identici dovuti a mutazioni di geni diversi
la presenza di quadri clinici diversi dovuti a mutazioni dello stesso gene

la presenza di quadri clinici diversi dovuti a mutazioni di geni diversi

la presenza di quadri clinici simili o identici dovuti a mutazioni identiche

la presenza di disomia uniparentale per una coppia di cromosomi

La trasposizione di elementi mobili puo causare mutazioni:

moowR

solo nel topo

solo negli insetti

nell'uomo ma solo nel cromosoma X
nell'uomo

solo nelle regioni pericentromeriche

Lo skipping dell’esone & associato a:

MO0 W

mutazioni non senso

mutazioni regolatorie

mutazioni di processamento dell’'RNA
mutazioni silenti

delezione in frame

Nonostante il gran numero di mutazioni uniche descritte nel gene LDL-R
che causano l'ipercolesterolemia familiare, alcune mutazioni si trovano
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7)

8)

9)

10)

11)

con alta frequenza in popolazioni specifiche, ad esempio, la delezione di 9,5
kb al 3’ si trova nel 35% dei pazienti finlandesi. Questo & un esempio di:
eterogeneita allelica

eterogeneita del luogo

polimorfismo equilibrato

espressivita variabile

effetto fondatore

Mmoo W

Una mutazione nonsense nell’esone 14, che determina il mancato raggiun-
gimento della superficie cellulare da parte del recettore delle LDL, & stata
riscontrata in individui affetti da ipercolesterolemia familiare in diverse
famiglie cristiane libanesi. Qual e la spiegazione piu probabile dell’alta fre-
quenza della mutazione in questa popolazione?

A. Tlibanesi seguono una dieta ricca di grassi animali

Effetto fondatore

La mutazione non ha effetti dannosi e quindi non viene selezionata

Gli omozigoti godono di un vantaggio in termini di sopravvivenza

Le dimensioni della famiglia sono elevate

mE oW

Quale principio afferma che le coppie di alleli si separano indipendente-
mente durante la formazione dei gameti?

Assortimento indipendente

Legge di segregazione

Eredita poligenica

Alternanza di generazioni

Non disgiunzione alla meiosi Il

MO0 W

Una mutazione genica verificatasi in una cellula epatica di un individuo:
si trasmette ai suoi discendenti

e da considerarsi una mutazione germinale

puo essere identificata analizzando i cromosomi

causa l'insorgenza di una mutazione somatica

e conseguenza di un'anomalia della mitosi

MO0 w>

I geni modificatori:

sono geni che possono pesantemente influenzare altri geni causa di patologie
non sono alla base dei fenomeni di penetranza ed espressivita variabile
causano sempre malattie recessive X-linked

agiscono quando associati alla consanguineita

non sono presenti nel genoma umano

Mmoo W

I geni pleiotropici:

A. causano sempre emoglobinopatie

B. non esistono

C. sonoin grado di influenzare aspetti multipli



D.
E.
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si associano sempre ad un unico fenotipo clinico
si esprimono solo nei maschi

12) La penetranza é:

A.

B.

la probabilita che si manifesti un fenotipo quando & presente il genotipo cor-
rispondente

la probabilita che un certo genotipo associato a una data patologia sia tra-
smesso alle generazioni successive

quel fenomeno per cui, in una data famiglia, un certo fenotipo patologico si
presenta in eta piu precoce nel corso delle generazioni

la probabilita che un fenotipo dominante sia presente fin dalla nascita in un
individuo eterozigote

la probabilita che un fenotipo sia presente fin dalla nascita in un individuo
omozigote

13) Una mutazione non senso puo:

14)

A.

moow

generare una proteina diversa che e il risultato di uno scivolamento del regi-
stro di lettura

causare una sostituzione amminoacidica

generare una proteina con alterati livelli di espressione

cambiare le dimensioni della proteina

generare un allele ipomorfo

Le isole CpG:

MO0 W

si attivano con una traslocazione cromosomica
sono presenti solo in tessuti tumorali
caratterizzano i geni attivamente trascritti

si attivano con una inversione

si silenziano con una inversione

15) Nella molecola di DNA i raggi ultravioletti:

16)

A.
B.
C.
D.

E.

causano la formazione di radicali altamente reattivi che possono reagire con
il DNA danneggiandolo

inducono la formazione di dimeri di pirimidine

determinano I'aggiunta di radicali alchilici alle basi provocando appaiamenti errati
rompono i legami che legano le basi puriniche allo zucchero provocando siti
apurinici

causano inversione di segmenti di DNA

Che cosa sono i pseudogeni?

MO0 w>

Geni funzionalmente inattivi

Prodotti di amplificazione genica

Segmenti di DNA spaziatore

Geni funzionalmente attivi, ma privi di promotore
Geni attivamente trascritti attraverso due promotori






