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ATENCAO: transcreva no espaco apropriado da
sua FOLHA DE RESPOSTAS, com sua caligrafia usual,
considerando as letras mailsculas e minusculas, a seguinte frase:

Macaco velho nao pula em galho seco.
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INSTRUGOES

Verifique se este CADERNO DE QUESTOES corresponde ao Processo Seletivo para o qual vocé esta
inscrito. Caso nao corresponda, solicite ao Fiscal da sala que o substitua.

Esta PROVA consta de 50 (cinquenta) questdes objetivas.

Caso o CADERNO DE QUESTOES esteja incompleto ou apresente qualquer defeito, solicite ao Fiscal da
sala que o substitua.

Para cada questéo objetiva, existe apenas uma (1) alternativa correta, a qual devera ser assinalada na
FOLHADE RESPOSTAS.

Os candidatos que comparecerem para realizar a prova nao deverao portar armas, malas, livros,
magquinas calculadoras, fones de ouvido, gravadores, pagers, notebooks, telefones celulares, pen drives
ou quaisquer aparelhos eletrénicos similares, nem utilizar veus, bonés, chapéus, gorros, mantas, lencos,
aparelhos auriculares, proteses auditivas, 6culos escuros, ou qualquer outro adereco que lhes cubra a
cabeca, o pescog¢o, os olhos, os ouvidos ou parte do rosto, exceto em situagdes previamente autorizadas
pela Comissdo do Concurso efou em situacdes determinadas em lei (como o caso presente do uso
obrigatério de mascara, em virtude da pandemia do Coronavirus). Os relégios de pulso serdo |
permitidos, desde que permanecam sobre a mesa, a vista dos fiscais, até a conclusao da prova.

(conforme subitem 7.10 do Edital de Abertura)

E de inteira responsabilidade do candidato comparecer ao local de prova munido de caneta
esferografica, preferencialmente de tinta azul, de escrita grossa, para a adequada realizagao de sua
Prova Escrita. Nao sera permitido o uso de lapis, marca-textos, réguas, lapiseiras/grafites e/ou
borrachas durante arealizagado da prova. (conforme subitem 7.15.2 do Edital de Abertura)

N&o sera permitida nenhuma espécie de consulta em livros, codigos, revistas, folhetos ou anotagbes, nem
o uso de instrumentos de calculo ou outros instrumentos eletrénicos, exceto nos casos em que forem pré-
estabelecidos noitem 13 do Edital. (conforme subitem 7.15.3 do Edital de Abertura)

Preencha com cuidado a FOLHA DE RESPOSTAS, evitando rasuras. Eventuais marcas feitas nessa
FOLHA a partirdo niumero 51 serdo desconsideradas.

Ao terminar a prova, entregue a FOLHADE RESPOSTAS ao Fiscal da sala.

A duracgdo da prova é de trés horas e trinta minutos (3h30min), ja incluido o tempo destinado ao
preenchimento da FOLHA DE RESPOSTAS. Ao final desse prazo, a FOLHA DE RESPOSTAS sera
imediatamente recolhida.

O candidato somente podera se retirar da sala de prova uma hora (1h) ap6s o seu inicio. Se quiser
levar o Caderno de Questdes da Prova Escrita, o candidato somente podera se retirar da sala de
prova uma hora e meia (1h30min) apés o inicio. O candidato ndo podera anotar/copiar o gabarito de
suas respostas de prova.

Apos concluir a prova e se retirar da sala, o candidato somente podera se utilizar de sanitarios nas
dependéncias do local de prova se for autorizado pela Coordenagdo do Prédio e se estiver
acompanhado de um fiscal. (conforme subitem 7.15.6 do Edital de Abertura)

Ao concluir a Prova Escrita, o candidato devera devolver ao fiscal da sala a Folha de Respostas (Folha
Optica). Se assim nao proceder, sera excluido do Processo Seletivo. (conforme subitem 7.15.8 do Edital de
Abertura)

A desobediéncia a qualquer uma das recomendacdes constantes nas presentes instrugbes podera
implicar a anulag&o da prova do candidato.
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(F® Um casal saudavel e ndo consanguineo vem para

aconselhamento para saber sobre seu risco de ter um
filho com fibrose cistica (FC). Ela tem um irmdo com FC
e ele também tem uma irmd@ com a mesma doenca.
Nenhum deles fez teste molecular ainda. A chance de
terem um primeiro filho ou filha com FC é de

(A) 1/9.
(B) 1/4.
(C) 1/3.
(D) 1/2.
(E) 2/3.

Um individuo teve retinoblastoma bilateral na infancia
e ja teve uma filha também afetada. Sabe-se que o
retinoblastoma é de heranca autossémica dominante
e tem penetrancia de 90%. O risco desse individuo ter
um proximo filho afetado é de:

(A) 25%.
(B) 40%.
(C) 45%.
(D) 50%.
(E) 90%.

X FAURGS

F} Aproximadamente 1/70 individuos com aniridia congénita

apresentam tumor de Wilms. Esta associagao se deve

(A) ao fato de o gene PAX6 codificar um fator de trans-
cricdo cuja acao envolve tanto a formacao da iris
como a supressao tumoral.

(B) a uma translocacao balanceada, colocando os genes
WT1 e PAX6 em proximidade com falta de seus
elementos regulatdrios normais.

(C) a uma microduplicacdo com aumento do nimero
de copias dos genes PAX6e WTI.

(D) a uma microdelegdo, levando a perda de genes
contiguos, incluindo o PAX6e o WTL.

(E) a uma associacao cuja etiologia ainda nao foi
definida.

kX Considere o paragrafo a seguir sobre fatores de risco

para algumas anomalias congénitas na prole.

A idade materna avancada esta associada a ,
enquanto a idade materna jovem aumenta a chance de
. Infeccdes maternas na gravidez se
associam a , € 0 diabetes materno
nao controlado no periodo periconcepcional aumenta a
chance de .

Assinale a alternativa que completa, correta e respec-
tivamente, as lacunas do paragrafo acima.

(A) holprosencefalia — aneuploidia — gastrosquise —
microcefalia

(B) gastrosquise — microcefalia — holoprosencefalia —
aneuploidia

(C) aneuploidia — microcefalia — gastrosquise — holo-
prosencefalia

(D) aneuploidia — gastrosquise — microcefalia — holo-
prosencefalia

(E) microcefalia — holoprosencefalia — aneuploidia —
gastrosquise

Numere a segunda coluna de acordo com a primeira,
associando os conceitos sobre heranga mendeliana
as suas caracteristicas.

(1) Expressividade variavel
(2) Heterogeneidade Alélica
(3) Heterogeneidade de /oc.

( ) A epidermolise bolhosa apresenta-se de diferentes
formas: algumas com heranca autossémica domi-
nante e outras com heranga autossomica reces-
siva.

( ) As manifestac0es clinicas podem ser mais ou menos
graves, mesmo dentro de uma familia.

( ) Algumas variantes patogénicas causam formas mais
graves que outras, dependendo da natureza e
posigdo dentro de um mesmo gene.

A sequéncia numérica correta de preenchimento dos
parénteses, de cima para baixo, é

¥ Qual das seguintes sindromes estd na categoria de

coesinopatias?

(A) Noonan.

(B) Prader-Willi.

(C) Cornelia de Lange.
(D) Crouzon.

(E) Rubinstein-Taybi.

FAURGS - HCPA - Edital 06/2021

(A) 1-2-3.
(B) 2-3-1.
(C) 3-2-1.
(D) 2-1-3.
(E) 3-1-2.
Uma gestante teve infecgdo por virus zika (ZIKV) na

oitava semana gestacional. Ela teve uma bebé com
anencefalia. Pode-se afirmar que a anencefalia tenha
sido causada pelo virus zika neste caso? E por qué?

(A) Nao, pois no momento da infeccao o tubo neural
ja se fechou.

(B) Sim, pois o ZIKV interfere com a neurogénese.

(C) Nao, pois o ZIKV s6 atravessa a placenta apds a
123 semana de gestacao.

(D) Nao, pois o ZIKV causa microcefalia unicamente.
(E) Sim, pois o ZIKV é um teratdgeno comprovado.
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(FY Sobre os Transtornos do Espectro do Alcool Fetal

(TEAF), incluindo a Sindrome do Alcool Fetal (SAF),
assinale a alternativa INCORRETA.

(A) Estdo associados a deficiéncia de crescimento pré
e pos-natal.

(B) A deficiéncia intelectual é sempre presente.

(C) Hiperatividade e irritabilidade na infancia sdo
frequentes.

(D) Labio superior fino e filtro nasal apagado sao
caracteristicas dismorficas importantes no diagnos-
tico.

(E) Ainda ndo se conhece dose inferior segura de
ingestdo de alcool na gravidez.

X FAURGS

(B} Variacdes na frequéncia em registros de anomalias

congénitas em diferentes regides do mundo podem ser
explicadas por diversos fatores, EXCETO:

(A) fortificacdo de alimentos com vitamina C.

(B) interrupgao seletiva de gestagbes apds diagnostico
pré-natal.

(C) caracteristicas genéticas da populagao.

(D) caracteristicas demograficas, como idade materna
média na gestacdo.
(E) erros ou falhas na notificagao.

iPA Numere a segunda coluna de acordo com a primeira,

associando os principios doutrinarios do Sistema Unico
de Saude (SUS) a suas respectivas caracteristicas.

(1) Universalidade

(2) Integralidade

(3) Participagao Popular e Controle Social
(4) Equidade

( ) Implica satisfazer a necessidade do cidaddo como
parte de um grupo, organizagao ou associacao.

( ) Todas as pessoas sdo iguais perante o SUS e
merecem ser atendidas de acordo com suas neces-
sidades individuais.

( ) Todo cidaddo tem direito a salde, e o Estado tem
o dever de prover assisténcia a salde igualitaria
para todos.

( ) Todas as pessoas devem ser atendidas, desde as
necessidades basicas, de forma integral.

A sequéncia numérica correta de preenchimento dos
parénteses da segunda coluna, de cima para baixo, &

(A) 1-2-3-4
(B) 4-3-2-1
(C)3-4-1-2
(D)2-3-1-4
(E)3-4-2-1

I A sindrome de talidomida fetal é caracterizada por

defeitos de redugdo de membros com acometimento
radial, anomalias faciais e de 6rgdos internos. No
diagnostico diferencial é importante considerar as
seguintes sindromes genéticas, EXCETO:

(A) Holt-Oram.

(B) Okihiro.

(C) Cornelia de Lange.
(D) Prader-Willi.

(E) Roberts.

FER O Citomegalovirus (CMV) é uma das infegdes congénitas

mais frequentes em humanos. Considere as afirma-
tivas abaixo sobre essa infeccdo congénita.

I - As sequelas congénitas sdao mais frequentes em
infeccdes no primeiro trimestre de gravidez e
em infeccOes maternas primarias.

II - A presenca de calcificagdes intracranianas e micro-
cefalia sao sequelas que podem ser encontradas.

III- E uma das causas mais frequentes de surdez
congénita de origem ndo genética.

Quais estdo corretas?

(A) Apenas L.

(B) Apenas II.

(C) Apenas III.

(D) Apenas II e III.
(BE) I, Il e III.

Numere a segunda coluna de acordo com a primeira,
associando as anomalias a respectiva classificagao.

(1) Malformacgao

(2) Deformidade

(3) Disrupgao (ruptura)
(4) Displasia

(5) Sequéncia

( ) Pé torto congénito

( ) Holprosencefalia

( ) Tetralogia de Fallot

( ) Bridas amnidticas

( ) Osteogénese imperfeita

A sequéncia numérica correta de preenchimento dos
parénteses da segunda coluna, de cima para baixo, €

(A)2-5-1-3-4
(B)5-2-3-4-1
(C)3-4-2-1-5
(D)1-2-4-5-3
(E)4-1-5-2-3
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Sobre a Sindrome de Cornelia de Lange, ¢ INCORRETO
afirmar que

(A) mutagOes em NIPBL ocorrem em 65% dos casos.

(B) atraso de crescimento ocorre em todos os casos.

(C) oligodactilia esta presente em 75% dos casos.

(D) aforma ligada ao cromossomo X deve-se a variantes
no gene SMC1A.

(E) refluxo gastroesofagico € uma manifestacdo comum
que pode causar esofago de Barret.
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I As alternativas abaixo apresentam sindromes do grupo

das ciliopatias, EXCETO uma delas. Assinale-a.

(A) Meckel-Gruber
(B) Bardet-Bield
(C) Pallister-Hall
(D) Ellis-VanCreveld
(E) Joubert

X FAURGS

Numere a segunda coluna de acordo com a primeira,
associando as sindromes de craniossinostoses a suas
caracteristicas dismorfoldgicas.

(1) Apert

(2) Crouzon

(3) Muenke

(4) Saethre-Chotzen
(5) Crénio frontonasal

( ) Perda auditiva

( ) Sindactilia éssea e cutdnea geralmente completa
das maos e dos pés

( ) Proptose ocular
( ) Nariz bifido
( ) Cruz da hélice da orelha proeminente

A sequéncia numérica correta de preenchimento dos
parénteses da segunda coluna, de cima para baixo, &

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

IEY Numere a segunda coluna de acordo com a primeira,
associando as sindromes com fenda labial e/ou palatina
as anomalias congénitas correspondentes.

(1) Van de Woude
(2) Charge

(3) Rapp-Hodgkin
(4) Roberts

(5) Fryns

( ) Hérnia diafragmética

( ) Hipoplasia ou auséncia de radio
( ) Fistulas no labio inferior

( ) Atresia de coana

( ) Displasia ectodérmica

A sequéncia numérica correta de preenchimento dos
parénteses da segunda coluna, de cima para baixo, &

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

Considere as afirmagdes abaixo sobre osteogénese

imperfeita.

I - Mutagdes em COL1A1 levando a haploinsuficiéncia
causam osteogénese imperfeita do tipo I.

II - Tratamento com infusdes periddicas de pamidro-
nato de sddio aumenta a massa 0ssea e diminui a
ocorréncia de fraturas.

III- Perda auditiva progressiva inicia-se, geralmente, na
terceira década de vida.

Quais estdo corretas?

(A) Apenas I.

(B) Apenas II.
(C) Apenas III.
(D) Apenas I ell.
(B) I, Il e III.
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kBN Considere as afirmagBes abaixo sobre a pré-mutacdo
para FMR1.

I - Mulheres com pré-mutagao tém 20% de chance de
desenvolver faléncia ovariana prematura.

II - A instabilidade da pré-mutagao que leva a expansdo
depende da origem parental, tamanho do aumento
de repeticbes e pequeno ou ausente nimero de
repeticdes AGG dentro das repeticoes CGG.

III- Sindrome de ataxia ou tremor ocorre, mais frequen-
temente, em mulheres do que em homens com a
pré-mutacdo.

Quais estdo corretas?

(A) Apenas L.
(B) Apenas II.
(C) ApenasIell
(D) Apenas I e III.
(BE) I, I e III.

PX] As alternativas abaixo apresentam achados radioldgicos
de acondroplasia, EXCETO uma delas. Assinale-a.

(A) Distancia interpedicular pequena nos corpos verte-
brais.

(B) Ossos iliacos curtos, com incisura isquidtica estreita.

(C) Encurtamento dos ossos tubulares, principalmente
0 Umero.

(D) Alargamento metafisario.
(E) Platispondilia.
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PXR Sobre as sindromes com defeitos de membros, é

INCORRETO afirmar que

(A) defeitos septais sao as cardiopatias mais comuns
na Sindrome de Holt-Oram.

(B) agenesia de radio com presenca de polegar é
caracteristica de Sindrome de Aplasia Radial e
Trombocitopenia (TAR).

(C) anomalia de Duane é caracteristica da Sindrome de
Okihiro.

(D) polegares trifalangicos ocorrem na Sindrome de
Blackfan-Diamond.

(E) os defeitos radiais estdao presentes em 90% dos
casos na Anemia de Fanconi.

P¥A Sobre a Sindrome de Prader-Willi, ¢ INCORRETO

afirmar que

(A) 70% dos casos tém delegao da regido 15q11q13.

(B) dissomia uniparental materna ocorre em 25 a 30%
dos casos.

(C) hipotonia ocorre no primeiro ano de vida, causando
dificuldade de degluticao.

(D) tratamento com hormonio de crescimento esta
indicado nos casos com deficiéncia de GH confirmado.

(E) hipogonadismo é comum, e amenorreia é obser-
vada em 60% das mulheres.

X FAURGS

Numere a segunda coluna de acordo com a primeira,
associando as sindromes apresentadas aos respectivos
sinais clinicos.

(1) Dedo indicador com falange acessoria
(2) Alta miopia

(3) Hipoplasia ou auséncia de patela

(4) Craniossinostose

(5) Ptose palpebral

() Meier-Gorlin

( ) Stickler

( ) Baller-Gerold

( ) Catel-Manzke

( ) Baraitser-Winter

A sequéncia numérica correta de preenchimento dos
parénteses da segunda coluna, de cima para baixo, &

Na Displasia Ectodérmica Hipohidrética, uma manifes-
tacdo comum é:

(A) perda de dentes prematura.
(B) hipertermia.

(C) heterocromia de iris.

(D) fenda labial.

(E) baixa estatura.

Sobre a Sindrome de Proteus, ¢ INCORRETO afirmar
que:

(A) ocorre por mutagao somatica p.Glul7Lys no gene
AKT1.

(B) nevo cerebriforme é comum nos pés.

(C) supercrescimento assimétrico e desproporcional é
comum.

(D) ndo é uma sindrome de predisposigdo a cancer.
(E) deficiéncia intelectual ocorre em 20% dos casos.

(A)2-5-3-4-1
(B)3-2-4-1-5
(C)4-3-2-5-1
(D)1-2-4-3-5
(E) 5-3-2-1-4
De acordo com o Cédigo de Etica do Servidor Publico

Civil do Poder Executivo Federal, NAO é conduta
esperada do agente publico:

(A) concordar com pressoes de superiores hierarqui-
cos, de contratantes, de dirigentes de entidades
de classe, de representantes de grupos de inte-
resse ou quaisquer outros que visem obter quais-
quer favores, benesses ou vantagens indevidas.

(B) atender o cidaddo com atencdo, respeito, eficiéncia
e celeridade, identificando nele o destinatario de
todos os seus esforcos e a razao de existir dos
governos.

(C) ter consciéncia de que o servigo publico é uma
atividade realizada em beneficio da sociedade e
que seu exercicio traz responsabilidades prdprias.

(D) obedecer a Constituigdo Federal e toda legislagdo
correlata.

(E) desempenhar, a tempo e com eficiéncia, as atribui-
¢oes do cargo, funcdo ou emprego publico de que
seja titular, buscando sempre aperfeicoar, moder-
nizar e evitar o excesso de rigor burocratico em
processos e atividades na sua area de atuacdo.

PE] As alternativas abaixo apresentam critérios maiores

para Sindrome de Ehlers-Danlos, EXCETO uma delas.
Assinale-a.

(A) Hiperextensibilidade da pele
(B) Cicatrizes atrdficas

(C) Hérnia umbilical

(D) Hipermobilidade articular
(E) Pés planos

FAURGS - HCPA - Edital 06/2021

As alternativas abaixo apresentam condutas previstas
nas metas internacionais de seguranca do paciente,
EXCETO uma delas. Assinale-a.

(A) Identificar os pacientes corretamente.

(B) Aplicar Termo de Consentimento Livre e Esclare-
cido para as consultas médicas.

(C) Melhorar a comunicacao efetiva entre membros da
equipe assistencial.

(D) Melhorar a seguranca de medicamentos de alta
vigilancia.

(E) Assegurar cirurgias com paciente correto, procedi-
mento correto e local de intervencdo correto.
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PXY Considere as afirmacdes abaixo sobre a abordagem

dismorfoldgica.

I - Geralmente o diagndstico clinico de um padrao
dismérfico ndo pode ser feito com base em um
Unico defeito.

II - Um diagnostico especifico ndo depende, normal-
mente, do padrdo geral de anomalias.

III- A deteccdo de anomalias menores pode ser Util na
detec¢do de anomalias maiores.

Quais estdo corretas?

(A) Apenas L.

(B) Apenas II.

(C) Apenas III.
(D) Apenas I e III.
(E) I, Il e III.

X FAURGS

EPA A Sindrome de Turner é definida pela presenca de um
cromossomo X e perda total ou parcial do segundo
cromossomo sexual em mulheres com caracteristicas
clinicas dessa sindrome.

As alternativas abaixo apresentam contelidos cromos-
s6micos celulares esperados nessa sindrome, EXCETO
uma delas. Assinale-a.

(A) Linhagens com presenga de cromossomo X em
anel r(X).

(B) Mosaicos com linhagem 45,X associada com dois
ou mais X integros.

(C) Anomalias estruturais do X, como IsoX(q).
(D) Mosaicos com linhagens 45,Y.
(E) Mosaicos com linhagens 45,X/46,XY.

Sobre a Sindrome de Down, trissomia do cromossomo 21,
que € a trissomia cromossOmica mais comum em recém-
nascidos vivos, € correto afirmar que:

(A) trissomia do cromossomo 21 por translocacao
ocorre em 3-4% dos casos.

(B) trissomia livre do cromossomo 21 ocorre em menos
de 50% dos casos.

(C) trissomia/mosaicismo do cromossomo 21 ocorre
em 13% dos casos.

(D) trissomia por isocromossomo 21 ocorre em 20%
dos casos.

(E) mosaicismo do cromossomo 21 por translocagao
D/G ocorre em 10% dos casos.

m A trissomia do cromossomo 13 caracteriza-se por um

padrdo dismdrfico muito particular, principalmente, na
face e cranio. De acordo com a experiéncia clinica, sdo
caracteristicas clinicas comuns dessa sindrome:

(A) holoprosencefalia, defeitos do escalpo, microftalmia,
fenda labial.

(B) esquizencefalia, craniosinostose coronal, nariz
pequeno, fenda mandibular.

(C) macrocefalia, craniosinostose sagital, arrinia,
macrostomia.

(D) microcefalia, anoftalmia, fenda facial atipica,
microstomia.

(E) anencefalia, alopecia, filtro nasolabial longo,
macrognatia.

FAURGS - HCPA - Edital 06/2021

EE} A deficiéncia de 5a-redutase do tipo 2 é uma doenca
com padrdo de heranca autossGmico recessivo e resulta
em uma forma especifica de DDS, na qual a conversao
de testosterona (T) em di-hidrotestosterona (DHT) esta
comprometida. Sobre essa enfermidade, é correto afirmar
que:

(A) ndo afeta o sexo masculino.

(B) o diagndstico pode ser feito ao nascimento em
razao de genitalia atipica.

(C) o gene SDR5A2 ndo se expressa no sistema
nervoso central.

(D) a virilizagdo na puberdade ndo é um achado
esperado.

(E) o gene SDR5A1 expressa-se apenas nos tecidos
genitais.

E¥W Espera-se a ocorréncia aumentada de neoplasias nas
situagOes apresentadas nas alternativas abaixo, EXCETO
em uma delas. Assinale-a.

(A) Presenca de mosaicismo 46,XX/46,XY.

(B) Disgenesias gonadais pura e mista 46,XY.

(C) Sindrome de Turner com presenga de material do Y.
(D) Desordem de diferenciagao sexual ovotesticular.
(E) Mosaicos com linhagens 46,XX/47,XXX.
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EE} Sobre aspectos éticos em genética médica, assinale a

alternativa INCORRETA.

(A) Exames genéticos devem ser precedidos de
aconselhamento genético que explique as razdes
e limitagdes do teste.

(B) Resultados de testes genéticos pré-sintomaticos
(em individuos que ndo manifestaram sinais ou
sintomas da doenca do teste) ndo devem ser
comunicados ao empregador do paciente.

(C) Deve-se evitar comunicar para uma paciente com
insensibilidade periférica a andrdégenos que ela
tem constituicdo cromoss6mica sexual XY, para
preserva-la de ansiedade desnecessaria.

(D) Testes genéticos em menores de 18 anos devem
ser oferecidos apenas quando houver claro
beneficio clinico da crianca ou adolescente.

(E) A autonomia do casal deve ser respeitada quanto
a suas intengOes reprodutivas, independentemente
das crencas religiosas do médico geneticista.

X FAURGS

Considerando as anormalidades descritas na ecografia
obstétrica, quais seriam os principais exames que
deveriam ter sido realizados na investigagao genética
pré-natal?

(A) Caridtipo fetal e ecocardiografia fetal.

(B) Ressonancia fetal e ecocardiografia fetal.
(C) Caridtipo do casal e ecocardiografia fetal.
(D) Caridtipo fetal e ressonancia fetal.

(E) Caridtipo fetal e cariétipo do casal.

€} De acordo com os achados descritos na Unica ecografia
obstétrica realizada neste caso, qual diagndstico mais
provavel?

(A) Sindrome de Edwards.

(B) Sindrome de Down.

(C) Sindrome de Patau.

(D) Sindrome de Meckel-Gruber.

(E) Sindrome de Microdelecdo Cromossomica.

Ity As questdes 36 a 40 s3o relativas ao seguinte

caso clinico:

Um casal ndo consanguineo, com idades de 30 e 31
anos, foi encaminhado para o Servigo de Genética do
HCPA para avaliagao genética reprodutiva por terem
tido uma Unica gestagdo que resultou em um natimorto
do sexo masculino com 30 semanas. A gestacdo havia
sido acompanhada em uma Unidade Basica de Saude
de sua cidade. Nao foi realizada a ecografia morfoldgica
de primeiro trimestre de gestagdo. Em uma Unica
ecografia obstétrica realizada com 28 semanas de
gestacao, foram detectadas multiplas malformagdes,
incluindo holoprosenfalia e cardiopatia. A gestante havia
sido encaminhada para atendimento pré-natal de alto
risco, mas apresentou ruptura de membranas e evoluiu
para o parto prematuro com 30 semanas. Nao foi
realizada necropsia, e ndo ha registro fotografico ou
radioldgico deste bebé. Foi realizado o caridtipo com
bandas G do casal cujo resultado foi normal.

EE} Considerando todos os resultados disponiveis neste
caso, para aconselhamento genético, sobre o risco de
recorréncia para a proxima gestacdao deste casal é
correto afirmar que

(A) ha risco de 25%.

(B) ha risco semelhante ao da populacdo em geral.
(C) ha risco de 6%.

(D) ha risco de 1 a 3%.

(E) ndo é possivel estimar o risco.

Eﬂ Quais sdo, respectivamente, os periodos gestacionais

indicados para a realizacao das ecografias morfoldgicas
de primeiro e segundo trimestre de gestagao?

(A) Entre 10 e 11 semanas / entre 23-24 semanas.
(B) Entre 10 e 15 semanas / entre 18-30 semanas.
(C) Entre 11 e 13 semanas / entre 18-23 semanas.
(D) Entre 11 e 13 semanas / entre 25-30 semanas.
(E) Entre 11 e 15 semanas / entre 16-18 semanas.

FAURGS - HCPA - Edital 06/2021

FT Qual seria o planejamento ideal para o acompanha-
mento da proxima gestacao deste casal?

(A) Amniocentese para cariotipo fetal em torno da
162 semana.

(B) Amniocentese para exoma fetal em torno da
162 semana.

(C) Coleta de vilosidades corionicas para caridtipo fetal
em torno da 12-13@ semana.

(D) Ecografias morfoldgicas de primeiro trimestre e
segundo trimestre.

(E) Teste nao invasivo para aneuploidias por DNA fetal
no sangue materno em qualquer momento da
gravidez.
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PR Sobre investigacio genética de infertilidade, assinale a

alternativa INCORRETA.

(A) Infertilidade conjugal afeta em torno de 8 a 12%
dos casais em idade reprodutiva.

(B) Azoospermia obstrutiva costuma estar relacionada
a anormalidades cromossémicas.

(C) A frequéncia de alteragbes cromoss6micas balan-
ceadas em casais com infertilidade esta em torno
de 2 a 4%.

(D) A investigacdo de faléncia ovariana prematura deve
incluir a pesquisa de portadora para a Sindrome do
X-fragil.

(E) As translocagdes cromossomicas balanceadas podem
resultar em azoospermia.

Um casal procura avaliacdo genética reprodutiva
porque o esposo tem fibrose cistica, € homozigoto para
p.F508del, sabe-se infértil e estdo em planejamento
para reproducdo assistida. A esposa € higida: ndo sdo
consanguineos e ndo ha histéria familiar de outras
anormalidades.

Assinale a alternativa que apresenta o manejo mais
adequado desta situacao.

(A) Indicacdo de pesquisa da p.F508del para a esposa
e diagndstico genético pré-natal, caso ela seja
portadora desta variante patogénica.

(B) Indicacao de pesquisa da p.F508del para a esposa
e diagndstico genético pré-implantacional, caso ela
seja portadora desta variante patogénica.

(C) Indicacao de sequenciamento do gene CF7R para
a esposa e diagndstico genético pré-natal, caso ela
seja portadora de alguma variante patogénica.

(D) Indicacdo de sequenciamento do gene CF7R para
a esposa e diagndstico genético pré-implantacional,
caso ela seja portadora de alguma variante
patogénica.

(E) Indicacdo de fertilizagdo assistida com sémen de
doador.

X FAURGS

Sobre Aconselhamento Genético, considere os objetivos
abaixo.

I - Promover melhoria do poo/ genético da espécie
humana.

II - Evitar o nascimento de bebés com condicGes
genéticas.

III- Ajudar individuos a compreender os fatos médicos
e mecanismos genéticos/hereditarios de uma
determinada condigdo em sua familia, estimar o
risco de recorréncia, oferecer alternativas para
lidar com este risco e apoia-los na decisdo que
eles considerarem a mais adequada para questoes
reprodutivas.

Quais estao de acordo com a compreensao atual do
papel do geneticista médico no processo de aconselha-
mento genético?

(A) Apenas L.

(B) Apenas II.

(C) Apenas III.

(D) Apenas II e III.
(BE) I, Il e III.

Sobre abortamentos, assinale a afirmacdo INCORRETA.

(A) E importante realizar a pesquisa de microdelecdes
e microduplicagdes para todos os casais com
abortamentos recorrentes.

(B) A frequéncia de anormalidades cromossémicas em
material de abortamento é de até 60%.

(C) A frequéncia de alteragbes cromossOmicas balan-
ceadas em casais com abortamentos recorrentes
esta em torno de 2 a 4%.

(D) Em 50% dos casos de abortamentos recorrentes,
a etiologia ainda permanece desconhecida.

(E) A frequéncia de abortamentos aumenta exponen-
cialmente com a idade materna.

FE] A idade paterna avancada aumenta a chance de qual

condicdo na prole?

(A) Sindrome de Prader-Willi.
(B) Sindrome de Angelman.
(C) Acondroplasia.

(D) Fibrose cistica.

(E) Anemia falciforme.

NAO esta associada a microdelecdes do brago longo do
Ccromossomo 22:

(A) Sindrome velocardiofacial.
(B) Anomalia de Poland.

(C) Sindrome Phelan-McDermid.
(D) Sindrome CATCH22.

(E) Sindrome de di George.
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Considere as anormalidades cromossomicas abaixo.

I - Triploidas

IT - Trissomia 16

III- Alteragdes estruturais balanceadas

IV - Monossomia X

V - Microdelegdes e microduplicacdes cromossomicas

Quais sdo, mais frequentemente, diagnosticadas em
material de aborto?

(A) Apenas III e IV.
(B) Apenas I, Il e V.
(C) Apenas ], Il e V.
(D) Apenas I, Ill e V.
(E) ApenasII, IlI e V.
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X FAURGS

FTY Considere os procedimentos abaixo.

I - Realizar painel de investigacao de heterozigotos para
doencas monogénicas.

II - Realizar caridtipo com bandas G de sangue para o
casal.

III- Realizar caridtipo do material ovular, se novo aborto.
IV - Pesquisar trombofilias hereditarias.
V - Realizar amniocentese na préxima gestagao.

Quais costumam ser indicados para a investigacao
genética e manejo dos casos de abortamentos recor-
rentes?

(A) Apenas I e III.

(B) ApenasIelV.

(C) Apenas ], Il e V.
(D) Apenas II, III e IV.
(E) ApenasII, IlI e V.

FTY Sobre a Sindrome de Williams, assinale a afirmacdo
correta.

(A) E causada por uma delecdo de genes contiguos no
brago longo do cromossomo 7, incluindo o gene da
elastina (ELN).

(B) Exige suplementagdo diaria de vitamina D.
(C) Tem heranga autossomica recessiva.

(D) E causada por uma duplicacdo no braco curto do
Cromossomo 7.

(E) E causada por uma duplicacdo no braco longo do
Cromossomo 7.

X A consanguinidade parental aumenta a chance de
ocorréncia na prole de qual das condi¢Ges abaixo?

(A) Sindrome de Turner.

(B) Deficiéncia intelectual.

(C) Acondroplasia.

(D) Doenca de Huntington.

(E) Neurofibromatose do tipo 1.

I
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