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01. Assinale a alternativa que apresenta apenas cromos-
somopatias NÃO compatíveis com a vida. 

 
(A) 45,XX,del(5)(p31); 45,XY,-21; 69,XXY 

(B) 92,XXXX; 46,XX,9qh+; 69,XXX 
(C) 45,XY,-21; 69,XXX; 47,XX,+16 

(D) 47,XY,+21; 46,XY; 45,X 

(E) 47,XX,+13; 47,XY,+8; 47,XX,+2 
 

02. Considere as afirmações abaixo quanto a cromossomos 
humanos. 

 
I - O cromossomo 21, cuja trissomia causa a síndrome 

de Down, é o cromossomo de menor tamanho na 
espécie humana. 

II - Os cromossomos acrocêntricos humanos carre-
gam genes que codificam para algumas subuni-
dades de RNAr. 

III - O cromossomo Y é maior e contém um maior 
número de genes que o cromossomo X. 

 
Quais estão corretas? 

 
(A) Apenas I. 
(B) Apenas II. 
(C) Apenas III. 
(D) Apenas I e II. 
(E) Apenas II e III. 

 

03. Em que fase da mitose os cromossomos começam a 
descondensar-se da sua condição altamente contraída, 
uma membrana nuclear começa a se formar ao redor 
de cada um dos dois núcleos filhos e cada um recupera 
gradualmente sua aparência de interfase? 

 
(A) Na prófase. 
(B) Na prometáfase. 
(C) Na metáfase. 
(D) Na anáfase. 
(E) Na telófase. 

 

04. Assinale a alternativa que NÃO apresenta uma conse-
quência genética da meiose. 

 
(A) Redução do número de cromossomos para 

formação dos gametas. 
(B) Segregação de alelos de acordo com a primeira lei 

de Mendel. 
(C) Embaralhamento do material genético por distri-

buição aleatória dos homólogos, de acordo com a 
segunda lei de Mendel. 

(D) Embaralhamento adicional do material genético 
por crossing-over.   

(E) Formação de um embrião tetraploide. 
 
 
 

05. As euploidias são alterações cromossômicas numéricas 
em que o número cromossômico é múltiplo do con-
junto haploide. Com base nessa definição, assinale a 
alternativa correta. 

 
(A) A síndrome de Down é uma euploidia na qual o 

paciente apresenta 47 cromossomos, com um 
cromossomo 21 a mais. 

(B) A triploidia pode ocorrer por incorporação de um 
corpúsculo polar ao ovócito. 

(C) A tetraploidia pode ocorrer por fertilização de 2 
espermatozoides no mesmo ovócito. 

(D) A triploidia é causada por uma endomitose. 

(E) A origem da triploidia é posterior à origem da 
tetraploidia. 

 

06. Assinale a alternativa abaixo que apresenta um exemplo 
correto de cariótipo de paciente que apresenta um anel 
cromossômico, de acordo com o sistema de nomen-
clatura internacional (ISCN). 

 
(A) 46,XX,an(3)(q13q23) 

(B) 46,XY,r(2)(q12q34) 
(C) 46,XX,r(4)(p15;q32) 

(D) 47,XXY,an(X)(p21;q27) 
(E) 46,XY,an(7)(q31) 

 

07. Assinale a alternativa abaixo que apresenta cariótipo de 
um paciente com leucemia mieloide crônica. 

 
(A) 46,XY,t(15;17)(q22;q21) 

(B) 47,XX,+8,t(9;22)(q11;q34) 

(C) 47,XY,+8 
(D) 46,XY,inv(16)(p13q22) 

(E) 46,XX,t(8;21)(q22;q22) 
 

08. Assinale a alternativa abaixo que apresenta cariótipo 
característico de um paciente com leucemia promielo-
cítica aguda. 

 
(A) 46,XY,t(15;17)(q22;q21) 
(B) 47,XX,+8,t(9;22)(q11;q34),i(17)(q10) 

(C) 47,XY,+8 
(D) 46,XY,inv(16)(p13q22) 

(E) 46,XX,t(8;21)(q22;q22) 
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09. Considere as afirmações abaixo, quanto a técnicas de 
diagnóstico citogenético. 

 
I - Na prófase e prometáfase, os cromossomos estão 

mais alongados do que na metáfase, por isso é 
possível visualizar alterações cromossômicas meno-
res através do bandeamento G de alta-resolução. 

II - A banda C marca as regiões organizadoras de 
nucléolo. 

III - As sondas subteloméricas podem marcar 43 regiões 
específicas do genoma humano. 

 
Quais estão corretas? 

 
(A) Apenas I. 
(B) Apenas II. 
(C) Apenas III. 
(D) Apenas I e II. 
(E) Apenas I e III. 

 

10. Considere as seguintes situações gestacionais. 
 

I - repetidas perdas gestacionais 
II - nascimento de um feto polimalformado 

III - nascimento de um feto com translocação balan-
ceada e normal 

 
Quais dessas situações podem ocorrer a um casal cujo 
marido é portador de uma translocação balanceada? 
 
(A) Apenas I. 
(B) Apenas II. 
(C) Apenas I e III. 
(D) Apenas II e III. 
(E) I, II e III. 
 

11. A trissomia livre do cromossomo 13 
 

(A) ocorre sempre em mulheres com mais de 35 anos. 

(B) ocorre em consequência de uma não disjunção na 
mitose. 

(C) ocorre em consequência de uma não disjunção 
apenas na meiose I. 

(D) causa malformações no feto, que podem ser detec-
tadas através da ultrassonografia, mas confirmadas 
apenas após o cariótipo. 

(E) não está relacionada com idade materna. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

12. Considere os seguintes itens. 
 

I - síndrome de Klinefelter 
II - presença de cromossomo EXTRA no cariótipo 

III - síndrome de Turner 
IV - hermafroditismo 
 
Quais são exemplos de Aneuploidias? 

 
(A) Apenas I e II. 
(B) Apenas I e III. 
(C) Apenas II e IV. 
(D) Apenas III e IV. 
(E) Apenas I, II e III. 

 

13. A histona H1 é conhecida por 
 

(A) ser uma proteína ácida que participa da estrutura 
do nucleossomo. 

(B) ser uma proteína básica responsável por dar 
estabilidade à ligação do DNA ao octâmero de 
histonas. 

(C) ser uma proteína ácida que faz parte do esqueleto 
de proteínas do cromossomo. 

(D) ser uma proteína básica que se liga às proteínas 
H2 e H3 para formar o octâmero de histonas. 

(E) ser uma proteína ácida que dá estrutura ao sole-
noide. 

 

14. A técnica de micronúcleos detecta 
 

(A) quebra de cadeia simples e dupla de DNA. 
(B) sítios sensíveis ao pH alcalino. 

(C) perda de cromossomos e quebra de cadeia simples 
de DNA. 

(D) perda de cromossomos e quebras cromossômicas. 

(E) quebras de cadeia simples de DNA e quebras 
cromossômicas. 
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15. Numere a coluna da direita de acordo com a da es-
querda relacionando as cromossomopatias aos seus 
respectivos exemplos de cariótipos. 

  
(1) trissomia 
(2) inversão  

paracêntrica 

(3) translocação 
(4) cromossomo 

em anel 
(5) inversão  

pericêntrica 

(  ) 46,XX,r(14) 
(  ) 46,XY,inv(10)(p12q21) 

(  ) 47,XY,+13 

(  ) 46,XX,inv(9)(q12q23) 
(  ) 46,XY,t(7;8)(q11;q21) 

 
A sequência correta de preenchimento dos parênteses 
da coluna da direita, de cima para baixo, é 

 
(A) 1 – 2 – 3 – 4 – 5. 
(B) 4 – 5 – 1 – 2 – 3. 
(C) 4 – 2 – 1 – 5 – 3. 
(D) 3 – 2 – 1 – 5 – 4. 
(E) 1 – 2 – 4 – 5 – 3. 
 

16. Considere as seguintes alterações cromossômicas. 
 

I - 47,XXY 
II - deleção do braço longo do cromossomo Y 

III - translocação cromossômica balanceada autossômica 
 

Quais são causas genéticas de azoospermia? 
 
(A) Apenas I. 
(B) Apenas II. 
(C) Apenas I e III. 
(D) Apenas II e III. 
(E) I, II e III. 
 

17. Assinale a alternativa correta em relação às anomalias 
cromossômicas. 

 
(A) Translocações robertsonianas são aquelas que 

envolvem cromossomos acrocêntricos, indepen-
dentemente da região de quebra. 

(B) Deleções causam menos dano que duplicações. 

(C) Inversões paracêntricas que produzem gametas 
desbalanceados levam a prole inviável. 

(D) Anomalia mais comum em abortamento de primeiro 
trimestre é 47,+19. 

(E) Isocromossomo é o resultado de não disjunção 
meiótica. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

18. Marque a alternativa que NÃO justifica a realização 
de um exame invasivo de diagnóstico pré-natal para 
pesquisa de cromossomopatias. 

 
(A) História familiar de erros inatos do metabolismo. 
(B) Filho anterior polimalformado, falecido sem diag-

nóstico. 
(C) Translucência nucal aumentada. 

(D) Pais portadores de alterações cromossômicas 
balanceadas. 

(E) Idade materna avançada. 
 

19. Assinale a afirmação correta em relação à translucência 
nucal. 

 
(A) Quando aumentada, pode ser indicativo de 

Síndrome de Down ou outras trissomias. 
(B) É um método invasivo de triagem relativamente 

eficiente e sensível. 

(C) Quando diminuída, pode ser indicativa de outras 
anormalidades fetais, tais como hérnia diafragmá-
tica ou cardiopatias. 

(D) Mesmo quando aumentada, pode ser desconside-
rada depois da obtenção do resultado do cariótipo 
fetal normal. 

(E) Pode ser realizada em qualquer etapa da gestação, 
com a mesma sensibilidade e especificidade. 

 

20. Na constante busca de um diagnóstico citogenético 
para pacientes com suspeita de cromossomopatias, 
muitas vezes é realizada a biópsia de pele para a 
obtenção do cariótipo. Em que situação esse proce-
dimento NÃO está correto? 

 
(A) Quando o paciente investigado é polimalformado, 

falecido sem diagnóstico, e a coleta de sangue não 
foi realizada. 

(B) Quando é necessária a confirmação de mosaicismo 
duvidoso no cariótipo em sangue periférico. 

(C) Quando é necessária a confirmação do cariótipo 
de sangue periférico. 

(D) Quando o paciente foi transfundido. 
(E) Quando o resultado do cariótipo de sangue perifé-

rico é conclusivo. 
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21. Considere as afirmações abaixo em relação aos proce-
dimentos invasivos para diagnóstico pré-natal. 

 
I - A amniocentese é um procedimento invasivo mais 

seguro do que a coleta de vilosidades coriônicas, 
porém é mais tardio. 

II - A biópsia de vilosidades coriônicas permite a 
obtenção direta do cariótipo, porém oferece 
maior risco de perda gestacional. 

III - A cordocentese, apesar de ser uma coleta tardia, 
oferece pouco risco para a gestante e seu feto. 

 
Quais estão corretas? 

 
(A) Apenas I. 
(B) Apenas II. 
(C) Apenas I e II. 
(D) Apenas I e III. 
(E) Apenas II e a III. 

 

22. Uma das principais características da genética médica 
atual tem sido a crescente utilização da análise direta 
do material genético, tanto para diagnóstico quanto 
para pesquisa. Para que muitas dessas análises sejam 
possíveis é necessário que uma certa quantidade de 
DNA esteja disponível. A estocagem das amostras de 
DNA origina os Bancos de Material Genético. No que 
se refere ao armazenamento e utilização destes mate-
riais pelo laboratório, considere as afirmações abaixo. 

 
I - O paciente deve consentir verbalmente com o 

armazenamento do seu material no momento da 
consulta. 

II - O paciente deve assinar um Termo de Consenti-
mento Livre e Esclarecido (TCLE) que explique, de 
forma simples e clara, os objetivos da pesquisa e 
o destino do material armazenado. 

III - O consentimento deve ser dado pelos pais ou 
responsáveis se o paciente for menor de idade. 

IV - Não é necessário que conste no Termo de Consen-
timento o nome e telefone do pesquisador ou 
médico responsável. 

V - É possível a utilização de material armazenado para 
múltiplas aplicações, desde que o paciente tenha 
consentido anteriormente para essa utilização. 

 
Quais estão corretas? 

 
(A) Apenas I, III e IV. 
(B) Apenas I, III e V.  

(C) Apenas I, IV e V. 

(D) Apenas II, III e V. 
(E) Apenas II, III e IV.  

 
 
 
 
 

23. Assinale a afirmação INCORRETA quanto ao resultado 
do cariótipo.  

 
(A) Todos os familiares devem ser imediatamente 

avisados quando uma translocação balanceada é 
detectada, pois outros indivíduos da família do 
paciente em questão podem ter a translocacão. 

(B) O exame deve ser acompanhado por um geneti-
cista para que o aconselhamento genético seja 
correto. 

(C) É importante a confidencialidade de todos os 
resultados.  

(D) Só pode ser utilizado em trabalhos de pesquisa 
com o consentimento do paciente ou responsável. 

(E) Cabe ao médico que solicitou o exame fornecer 
informações necessárias para o entendimento do 
resultado.  

 

24. Choose the chromosome anomaly UNRELATED to 
advanced maternal age. 

 
(A) 47,XX+21 

(B) 47,XY+ 13 
(C) 45,X 

(D) 46,XX.upd (15)mat   
(E) 47,XX +18 

 

25. The genetic material of the isochromosomes is charac-
terized by 

 
(A) the absence of a chromosome segment. 

(B) the change of a chromosome segment with another 
chromosome. 

(C) two identical chromosomes. 

(D) the loss of a chromosome arm and duplication of 
the other chromosome arm. 

(E) homologous chromosomes. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


