Scheda di autovalutazione
1.
La correlazione genotipo-fenotipo nel 21OHD:
a.
è buona solo per le forme classiche

b.
è molto buona in generale con poche eccezioni

c.
è scarsa

2.
La diagnosi molecolare di 21-OHD è complicata da:

a.
elevata omologia di sequenza con pseudogene
b.
elevata frequenza di ricombinazione e numero variabile di moduli RCCX
c.
entrambe le precedenti
3.
Il gold standard per l’analisi genetica del 21-OHD è rappresentato da:
a.
sequenziamento di tutto il gene, analisi di segregazione e valutazione del numero di copie del gene almeno in alcuni casi specifici
b.
ricerca di mutazione ricorrenti
c.
ricerca di delezione dei geni contigui CYP21A2/TNXB
4.
La valutazione di segni EDS nei pazienti con CAH: 
a.
è sempre importante farla
b.
è da fare solo per le forme classiche
c.
è da fare solo se l’indagine genetica rileva una delezione che si estende al gene TNXB
