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INSTRUGOES

O tempo total para a resolugdo desta prova € de 4 (quatro) horas, incluindo o tempo
destinado ao preenchimento do cartdo-resposta. Esgotado este tempo o caderno de prova e o
cartao-resposta serdo recolhidos pelo fiscal da sala.

Confira, no cartdo-resposta, seu nome, seu numero de inscricdo, a competéncia para a qual
se inscreveu e demais dados, e transcreva-os nos quadros abaixo. Assine no local indicado.
Examine se ha marcagbes indevidas no campo destinado as respostas. Se houver, reclame
imediatamente ao fiscal.

Ap6s autorizado pelo fiscal, verifique no caderno de prova se faltam folhas, se a sequéncia de
questdes, no total de 40 (quarenta), esta correta e se ha imperfeigbes graficas que possam
causar duvidas. Comunique imediatamente ao fiscal qualquer irregularidade.

A interpretacao das questdes é parte integrante da prova, ndo sendo permitidas perguntas aos
fiscais. Utilize os espagos e/ou paginas em branco para rascunho. Nao destaque folhas do
caderno de prova.

Cada questao objetiva é apresentada com 5 (cinco) alternativas de resposta (de “A” a “E”),
das quais apenas 1 (uma) é correta.

Transcreva com caneta esferogréfica, com tinta preta (preferencialmente) ou azul, as
respostas da prova objetiva para o cartdo-resposta. Este sera o unico documento valido para
efeito de corregao. Em hipotese alguma havera substituicao do cartdo-resposta por erro
de preenchimento ou qualquer dano causado pelo candidato.

Questdes em branco, que contenham mais de uma resposta, emendas ou rasuras nao serao
consideradas.

Nao sera permitido, durante a realizagdo da prova, a comunicacdo entre os candidatos, o
porte e utilizagdo de aparelhos celulares ou similares, de calculadoras ou similares, de
relogios, bonés ou similares, dculos escuros, de livros, de anotagdes, de impressos ou de
qualquer outro material de consulta.

Ao terminar, entregue ao fiscal o seu caderno de prova e o seu cartdo-resposta. Vocé so
podera entregar este material e se retirar definitivamente do seu grupo a partir das 16h. Os 3
(trés) ultimos candidatos de cada sala somente poderdo entregar as respectivas provas e
retirar-se do local simultaneamente.

Para conferir suas respostas com o gabarito oficial, anote-as no quadro constante da ultima
folha, o qual podera ser destacado e levado com vocé.

ASSINATURA DO(A) CANDIDATO(A)

INSCRIGAO COMPETENCIA

NOME DO(A) CANDIDATO(A) LOCAL / SETOR / GRUPO / ORDEM
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Texto 1
Sobre a loucura

Na sociedade racional, o louco foi isolado, posto a parte da humanidade, e perdeu o direito
de ser ouvido. Mas a loucura ja teve, inclusive, conotagédo positiva. Aos poucos, resgata-se
um dialogo que parecia perdido. Varias obras filosoficas contribuiram para isso.

Nos primérdios da Histéria da humanidade, a loucura sempre foi um assunto em pauta. Na
Filosofia Grega, por exemplo, a boa loucura é destacada por Platdo na obra Fedro, nao
sendo considerada uma doenga ou perdigdo, mas inspiracdo — um dom divino, que pode ser
profético, poético, purificador, amoroso. Fruto do entusiasmo, a boa loucura busca a beleza
ideal despertada pelas lembrangas diante das coisas do mundo.

Visdo diferente sobre __ loucura é proposta pelo humanista Erasmo de Rotterdam. O
filosofo da Renascenca defende a ideia de que a loucura é o amor __ vida em sua
simplicidade. Essa forma de loucura ndo possui conotagéo divina, € humana, laica. Em seu
livro Elogio da Loucura, publicado em Paris em 1509, expde o retrato deste homem: “um
homem qualquer, retirado da multiddo dos homens loucos, que, conquanto louco, soubesse
comandar os loucos e obedecer eles e fazer-se amar por todos; e que fosse

complacente com esposa, bom para os filhos, alegre nos banquetes, sociavel com
todos com quem convive, € por fim, que ndo se considerasse alheio a tudo o que pertence
humanidade”.

Rotterdam, de forma critica, expde ao ridiculo os que se cobriam de poder em seu tempo,
0s que tinham na razao todos os mandos e desmandos, como visao absoluta da realidade.
Suas palavras, por vezes impiedosas, tinham alvo certo: eram um grito contra os podres
poderes exercidos por bispos, cardeais, papas, fidalgos, principes e monarcas “detentores”
da verdade.

[.]

Um dos mais importantes e significativos estudos sobre esse tema foi feito pelo filésofo
francés Michel Foucault. Em sua obra Histdria da Loucura, traga um perfil da loucura em sua
especificidade, ou seja, ndo como algo imutavel, estanque. A esséncia da loucura esta
ligada, segundo ele, aos contextos historico, cultural e econdmico. Para os “desprovidos de
razdo” houve sempre a exclusdo do convivio social, isso desde a Idade Classica e podemos
dizer que até os nossos dias. O filosofo francés desvela, diante disso, os mecanismos
sociais que submetem o homem as suas condi¢des e regras perversas.

[.]

KRAUSE, lIdalina. Filosofia Ciéncia & Vida. n. 45. Filosofia em sala de aula 34. Sao
Paulo: Editora Escala, 2010, p. 11-13. Adaptado.

01) No terceiro paragrafo do texto 1, ha cinco lacunas. Assinale a alternativa que as preenche
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CORRETAMENTE, de acordo com a ordem em que aparecem no texto.

SV VI VI VI
L Q. S.:J [V
W QO S:J [V
[\ S:J Q.
D Q. S.\IJ O Q
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02) De acordo com o texto 1, ¢ CORRETO afirmar que:

A( ) para Platdo, em sua obra Fedro, a loucura nao é uma doenca ou perdigcdo, nem inspiracao.
B( ) Erasmo de Rotterdam considera que a loucura ndo € divina nem humana, é laica.

C( ) segundo Michel Foucault, a loucura é mutavel e sua esséncia esta ligada aos contextos
histérico, cultural e econémico.

D( ) segundo Rotterdam, existe uma loucura boa e uma loucura ma, decorrentes do entusiasmo
dos homens.

E( ) para os “desprovidos de raz&do”, nunca € possivel um convivio social, segundo constatagéo
de Foucault.

03) Ainda de acordo com o texto 1, ¢ CORRETO afirmar que:

A( ) otema central do texto é a loucura diagnosticada, ao longo do tempo, como doenga mental.
B( ) o texto, numa perspectiva filosoéfica, trata da condicdo humana.

C( ) a autora do texto faz uma critica severa aos manicomios pela alienacdo que essas
instituicdes causam aos individuos.

D( ) na opiniao da autora, cabe somente aos filésofos resolver as questdes concernentes a
loucura.

E( ) as trés obras citadas no texto retratam a loucura como expressao singela, quase pueril, de
subjetivismo poético.

04) Identifique se sao verdadeiras (V) ou falsas (F) as afirmativas com relagédo ao texto 1.

() Uma das diferengas entre a visdo de Platdo e a de Rotterdam acerca da loucura é que
aquele a concebia com conotacido divina e este com conotacdo demoniaca, seguindo as
tendéncias de cada periodo histérico, respectivamente.

() Rotterdam criticava a igreja e a realeza da época porque seus membros, deixando-se levar
por arroubos emocionais, nao conseguiam ter uma visao racional da realidade.

() O primeiro paragrafo do texto faz mencéo a aspectos negativos e positivos associados a
loucura.

() Pode-se inferir do texto que, na perspectiva foucaultiana, a loucura esta essencialmente
atrelada, de forma dindmica, a mecanismos externos ao individuo que o subjugam de
maneira perversa.

() Naconcepgao de Platdo e de Rotterdam, a loucura é social e economicamente determinada.

Assinale a alternativa que apresenta a sequéncia CORRETA, de cima para baixo.

A()F-V-V-F-F
B() V-F-F-V-V
C()F-V-F-F-F
D()V-F-F-V-F
E() F-F-V-V-F
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05) Observe o quinto paragrafo do texto 1 e identifique se sdo verdadeiras (V) ou falsas (F) as
afirmativas, relativamente a coesao textual estabelecida pelas palavras sublinhadas.

() Esse tema (linha 29) remete a ideia de loucura que perpassa o texto.

() Em sua obra (linha 30), o pronome possessivo refere-se a Michel Foucault (linha 30).

() Isso (linha 33) é um pronome demonstrativo que retoma, de forma concisa, a ideia presente
na oragao antecedente: exclusdo do convivio social daqueles “desprovidos de razao”.

() As palavras desde (linha 33) e até (linha 34) delimitam dois lugares definidos.

Assinale a alternativa que apresenta a sequéncia CORRETA, de cima para baixo.

moo®m®
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06) Leia o primeiro paragrafo do texto 1 e numere a coluna 2 abaixo, identificando a fungao
sintatica dos termos, de acordo com a coluna 1.

COLUNA 1 COLUNA 2
l. sujeito ( ) na sociedade racional (linha 1)
( ) olouco (linha 1)
. objeto direto ( ) o direito de ser ouvido (linhas 1
e?2)
[ll. adjunto adverbial |( ) aloucura (linha 2)
() conotacdo positiva (linha 2)

Assinale a alternativa que apresenta a sequéncia CORRETA, de cima para baixo.

AC) LI
B( ) I, L, 1L 1, 11
C() 11, 1, 10, 11
D( ) 1,1, 10, 1, 1
EC) 1L 1L 10, |

07) Leia o fragmento abaixo.

“[...] a loucura sempre foi um assunto em pauta. (linha 5) [...] Em seu livro Elogio da Loucura,
publicado em Paris em 1509, expde o retrato deste homem [...]” (linhas 13 e 14).

Identifique se as afirmativas s&o verdadeiras (V) ou falsas (F).
() A primeira preposicdo em (“assunto em pauta’) introduz um elemento que delimita o
significado de um substantivo.

() A segunda e a terceira preposicdo em (“em seu livro”; “em Paris”) entram na composi¢do de
adjuntos adverbiais que exprimem ideia de lugar.

() A Ultima preposicao em (“em 1509”) integra um adjunto adverbial que exprime ideia de
tempo.

() O pronome possessivo seu (“seu livro”) e o sujeito do verbo expde remetem a referentes
distintos no texto.

() A forma verbal foi ("a loucura sempre foi”) corresponde a terceira pessoa do singular do
verbo ir.

Assinale a alternativa que contém a sequéncia CORRETA, de cima para baixo.

A()F=F-V-V-V
B()F-V-V-F-V
C()V-F-V-V-F
D()V-V-F-F-F
E()V-V-V-F-F
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Texto 2
Cronobiologia: relégios e ritmos

1 O sistema nervoso € responsavel ndo s6 por coordenar os processos de adaptacdao dos
organismos ao espaco no qual vivem como também por organizar essa adaptacao no tempo.
Por adaptacdo no tempo devemos entender tanto fenbmenos que ocorrem nas relagdes
entre um organismo e seu ambiente quanto fendmenos de "economia interna", como por

5 exemplo a permeabilidade de uma membrana ou a secre¢cdo de um horménio.

Até meados do século XX, acreditava-se que esses ajustes temporais eram realizados por
mecanismos do tipo agao-reagdo, como por exemplo no caso do nosso ciclo vigilia/sono:
seriamos levados a dormir pela escuriddo e acordariamos com o nascer do sol.

10 As demonstracdes de que o ciclo vigilia/sono persiste em condi¢cdes de isolamento temporal
(pessoas mantidas em cavernas por periodos de varias semanas ou meses continuam
dormindo e acordando com uma periodicidade de aproximadamente 25h) nas mais diversas
espécies sugeria a existéncia de "relogios bioldgicos", ou seja, mecanismos capazes de
gerar ciclos independentemente da presenga de estimulos ambientais. “Rel6gios” sdo os

15 mecanismos geradores de ciclos e seu produto final, diretamente observavel, sédo os ritmos
biol6gicos.

A disciplina que se ocupa dessas questdes é conhecida como Cronobiologia. Atualmente a
existéncia desses "relogios biol6gicos" é amplamente aceita na comunidade cientifica, tendo

20 sido algumas dessas estruturas identificadas em varias espécies, na forma de agrupamentos
de neurdnios que sdo capazes de gerar ritmos.

[.]

25 Hoje em dia, a neurociéncia tem desenvolvido muitos métodos para estudar ritmos biolégicos
e relogios, incluindo programas sofisticados de computador e analise estatistica para
descobrir os componentes ritmicos das atividades orgénicas e comportamentais. Cada vez
mais a Cronobiologia estd descobrindo como, quando e por gue nosso cérebro e horménios
s&o modulados por ciclos naturais.

MENNA-BARRETO, Luiz.

Disponivel em: http://www.cerebromente.org.br/n04/mente/cloks.htm
Acesso em: 13/04/2010. Adaptado.

08) De acordo com o texto 2, ¢ CORRETO afirmar que:

A( ) ha evidéncias de que a estrutura dos reldgios biol6gicos corresponde, em alguns casos, a
um conjunto de neurdnios capazes de gerar ritmos bioldgicos.

B( ) a Cronobiologia se ocupa, atualmente, em descobrir as caracteristicas circunstanciais e
variaveis dos relogios biolégicos do ser humano, os quais sao culturalmente determinados
por estimulos externos.

C( ) a Cronobiologia € um ramo das ciéncias biolégicas que trata da adaptagcdo externa dos
organismos a sua localizacdo espacial.

D( ) o individuo que sistematicamente trabalha a noite e dorme durante o dia perde a capacidade
de ter um ritmo de sono sincronizado, uma vez que o funcionamento de seu relégio biolégico
fica seriamente comprometido.

E( ) os ritmos biolégicos, ao se organizarem em ciclos, produzem os chamados relégios
biol6gicos.

MEDICO ESPECIALISTA EM GENETICA MEDICA 5




09) A partir do texto 2, analise as afirmativas abaixo.

I. O termo ‘“relégio biolégico” é uma metafora para uma parte do cérebro responsavel pela
regulagdo do tempo interno do organismo respeitando um ritmo que se repete
aproximadamente a cada 25 horas.

II. Os ritmos bioldgicos, tais como os reldgios biolégicos, ndo podem ser diretamente observados,
pois sdo gerados dentro do corpo humano e ndo se manifestam externamente.

[ll. O reldgio biolégico é concebido como um mecanismo caracteristico dos seres vivos.

IV. A palavra “cronobiologia” é formada pelos seguintes elementos: crono = tempo; bio = vida;
logia = estudo — significando “estudo do tempo nos seres vivos”.

Assinale a alternativa CORRETA.

A( ) Somente as afirmativas I, Il e IV sdo corretas.
B( ) Somente as afirmativas Il e Ill sdo corretas.
C( ) Somente as afirmativas |, lll e IV s&o corretas.
D( ) Somente as afirmativas | e Il sdo corretas.

E( ) Todas as afirmativas sdo corretas.

10) Identifique se sdo verdadeiras (V) ou falsas (F) as afirmativas com relacdo ao texto 2.

() No primeiro paragrafo, ha dois recursos linguisticos diferentes usados para adicionar
informacdes de maneira enfatica: “nao soé... como também” (linhas 1 e 2), e “tanto... quanto”
(linhas 3 e 4).

() A preposicdo por em: “por periodos de varias semanas” (linha 11) e “por ciclos naturais’
(linha 29) desempenha a mesma fungao: a de introduzir um adjunto adverbial de tempo.

() Em “seriamos levados a dormir pela escuridao e acordariamos com o nascer do sol” (linha
9), ha duas relagdes semanticas de causalidade, uma envolvendo o ato de dormir e outra, o
de acordar.

() O uso da virgula depois de “Até meados do século XX,” (linha 7) e “Hoje em dia,” (linha 25) é
justificado pela mesma razdo: separar um adjunto adverbial anteposto.

Assinale a alternativa que apresenta a sequéncia CORRETA, de cima para baixo.

A()V-F-V-V
B()F-V-V-V
C()V-V-F-F
D()F-V-V-F
E()V-F-F-V
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11) Leia o excerto:

“Atualmente, a existéncia desses “relégios biolégicos” € amplamente aceita na comunidade
cientifica...” (linhas 18 e 19)

Identifique se sdo verdadeiras (V) ou falsas (F) as afirmativas, com relacdo a classificacao
das palavras sublinhadas.

() desses é a contracao da preposicao “de” com o pronome “esses”.
() aé um artigo que define a palavra “existéncia”.

() atualmente é um pronome invariavel e se refere a “existéncia”.
()

amplamente é um adjetivo que qualifica a palavra “aceita”.
existéncia € uma forma verbal que indica agcdo no tempo presente.

Assinale a alternativa que apresenta a sequéncia CORRETA, de cima para baixo.

12) Leia o Ultimo paragrafo do texto 2.

Assinale a sequéncia que pode substituir adequadamente as palavras sublinhadas no texto,
sem perda de sentido e sem ferir a norma culta da lingua.

A( ) bastante; com a finalidade de; porqué

B( ) varios; no sentido de; qual o motivo

C( ) diversos; onde; por qual razao

D( ) tantos; com a finalidade de; porqué

E( ) bastantes; com a finalidade de; por qual raz&o
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LEGISLAGCAO DO SUS

13) Analise as afirmativas abaixo.

A(
B(
C(
D(
E(

As agbes e servigos publicos de saude e os servigos privados contratados ou conveniados,
que integram o Sistema Unico de Saude (SUS), sdo desenvolvidos de acordo com as
diretrizes previstas no art. 198 da Constituicao Federal, obedecendo aos seguintes principios:

Integralidade de assisténcia, entendida como conjunto articulado e continuo das agdes e
servicos preventivos e curativos, individuais e coletivos, exigidos para cada caso, em todos os
niveis de complexidade do sistema.

Enfase na centralizacdo dos servicos no governo estadual.

Divulgacéao de informacgdes quanto ao potencial dos servicos de salde e a sua utilizacao pelo
usuario.

Utilizacdo da epidemiologia para o estabelecimento de prioridades, alocagédo de recursos e
orientagdo programatica.

Descentralizagéo politico-administrativa, com mdltiplas diregdes em cada esfera de governo.

Assinale a alternativa CORRETA.

) Somente as afirmativas |, Il, Il e IV estao corretas.
) Somente as afirmativas I, lll e V estado corretas.

) Somente as afirmativas |, Il e V estéo corretas.

) Somente as afirmativas Il, Il e IV estao corretas.

) As afirmativas |, II, Ill, IV e V estéo corretas.

14) De acordo com a Lei n® 8.142, de 28 de dezembro de 1990, que dispde sobre a participacio

(

mo O ®m >

m O

da comunidade na gestdo do Sistema Unico de Salude e sobre as transferéncias
governamentais de recursos financeiros na drea da saude, identifique se sdo verdadeiras (V)
ou falsas (F) as afirmativas abaixo.

) A Conferéncia de salude devera reunir-se a cada 4 anos, com representacdo dos varios
segmentos sociais, para avaliar a situagéo da salde e propor diretrizes da politica de saude.

) Os relatérios de gestdo devem ser elaborados em conformidade com a programagao
aprovada para a aplicacdo dos recursos repassados a Estados e Municipios, permitindo o
acompanhamento/ controle pelo Ministério da Saude, por meio de seu sistema de auditoria.

) Os Recursos do Fundo Nacional de Saude (FNS) seréao alocados como despesas de custeio
e de capital do Ministério da Saude, ndo podendo ser utilizados para cobertura de acées e
servicos dos municipios e para investimentos previstos em lei orcamentaria, de iniciativa do
Poder Legislativo, aprovados pelo Congresso Nacional.

) O Conselho de Saude, em carater permanente e deliberativo, atua na formulagcdo de
estratégias e no controle da execugdo da politica de saude na instancia correspondente,
incluindo os aspectos econ6micos e financeiros. Suas decisbes serdo homologadas pelo
chefe do poder legalmente constituido em cada esfera de governo.

) A representacdo dos usudrios nos Conselhos de Salude sera paritaria em relagdo ao
conjunto dos demais segmentos. Nas conferéncias, a participagdo dos usuarios, bem como o
quantitativo de usuarios participantes, depende da decisdo dos Conselhos de Salde.

Assinale a alternativa que apresenta a sequéncia CORRETA, de cima para baixo.

<‘I'I<‘I'I<
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15) De acordo com a Lei n® 8.080, de 19 de setembro de 1990, analise as afirmativas abaixo.

I. A salde é um direito fundamental do ser humano, devendo o Estado prover as condicdes
indispensaveis ao seu pleno exercicio.

Il. Dentre os objetivos do SUS esta a identificacdo e divulgagdo dos fatores condicionantes e
determinantes da saude.

lll. Estdo excluidas do campo de atuagdo do Sistema Unico de Saude a participacdo e execucdo
de acdes de saneamento basico.

IV. A dedicagao exclusiva é valorizada na rede basica, através de atuagéo na Estratégia de Saude
da Familia, existindo estimulo a dedicagéo parcial com jornadas de trabalho reduzidas nas
instituicdes hospitalares.

V. Os cargos e funcdes de chefia, dire¢do e assessoramento, no ambito do SUS, deverdo ser
exercidos preferencialmente em regime de tempo integral, e em nenhuma situagdo os
servidores poderdo exercer 2 cargos ou empregos cumulativamente em mais de um
estabelecimento de salde do SUS.

Assinale a alternativa CORRETA.

( ) Somente as afirmativas | e Il estdo corretas.

( ) Somente as afirmativas I, Il e V estao corretas.
C( ) Somente as afirmativas Ill e V estao corretas.

() Somente as afirmativas I, IV e V estéo corretas.

( ) Somente a afirmativa | esta correta.

CONHECIMENTOS ESPECIFICOS
16) Sobre os cromossomos humanos, € CORRETO afirmar que:

A( ) sao normalmente localizados no citosol.

B( ) sdo mais comumente identificados pelo bandeamento GTG.
C( ) sao os mais numerosos entre todas as outras espécies.

D( ) sdo compostos inteiramente de DNA.

E( ) estdo presentes apenas nas células em divisao.

17) Sobre as mutagdes, € CORRETO afirmar que:

A( ) certas doengas podem resultar tanto de mutagéo pontual como de delec¢des génicas.

B( ) cada doenca apresenta apenas um tipo de mutacéo.

C( ) o sequenciamento génico é sempre necessario para a andlise de mutagéao.

D( ) é impossivel ocorrer mutagdes pela exposicdo a radiacao, substancias quimicas ou radiacio.
E( ) o sequenciamento normal de um gene exclui a doenca em suspeicao.
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18) Sobre a heranga mitocondrial, ¢ CORRETO afirmar que:

A( ) nas doengas mitocondriais todas as mitocéndrias celulares apresentam mutacoes.
B( ) as doengas mitocondriais nunca podem ser causadas por mutag¢des nucleares.
C( ) sempre é possivel confirmar o diagnéstico por analise molecular do DNA mitocondrial.
D( ) a heranga mitocondrial € sempre de origem paterna.
()

E( ) as mutagbes mitocondriais frequentemente apresentam comprometimento neurolégico e
caracteristicas miopaticas.

19) Com relagao a acondroplasia, assinale a alternativa CORRETA.

A( ) E uma desordem letal com encurtamento de membros, estreitamento toracico e
macrocefalia, com mutagao do gene FGFRS.

B( ) E uma displasia autossémica recessiva, com polegares anormais, calcificacdo da cartilagem
costal e baixa estatura, com mutacao no gene SLC26AZ.

C( ) E uma desordem autossémica dominante com mutacdo do gene FGFR3, encurtamento
rizomélico de membros, costelas curtas, mao em tridente e inteligéncia normal.

D( ) Apresenta baixa estatura desproporcional, com calcificagdes puntiformes nas extremidades
do ossos longos, escoliose, é autossémica recessiva e geneticamente heterogénea.

E( ) Apresenta baixa estatura moderada, epifises irregulares, membros curtos, artrose
degenerativa, é autossémica dominante com mutagéao no gene COMP.

20) A Sindrome do X Fragil ocorre por expanséo do numero da sequéncia CGG no gene FMRT1.
E CORRETO afirmar que ha pré-mutacdo em individuos apresentando:

A( ) 45 a 54 repeticoes (CGG),.

B( ) 55 a 200 repetigbes (CGG),.

C( ) menos de 45 repeticoes (CGG),.
D( ) acima de 200 repeticoes (CGG)..
E( ) mutagéo pontual.

21) Com relagao a adrenoleucodistrofia, analise as afirmativas abaixo.

I. Apresenta deméncia infantil com desmielinizag@o cerebral.
Il. E uma doenca autossémica dominante.
lll. A forma adulta é rara, com comprometimento psiquiatrico
IV. Pode desenvolver disfungdo adrenocortical isolada.

V. Todos os carreadores da mutacao sao afetados.

Assinale a alternativa CORRETA.

A( ) Somente as afirmativas I, Il e V estdo corretas.
B( ) Somente as afirmativas I, IV e V estao corretas.
C( ) Somente as afirmativas I, Il e IV estao corretas.
D( ) Somente as afirmativas I, lll e IV estdo corretas.
E( ) Somente as afirmativas Il, lll e V estao corretas.
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22) Em relacgao a fibrose cistica, analise as afirmativas abaixo.

l. E uma doenca autossdmica recessiva.

Il. E causa de infertilidade masculina.
lll. Em 70% dos casos apresenta mutacdo AF508.
IV. Causa doenga pulmonar obstrutiva cronica.

Assinale a alternativa CORRETA

A( ) As afirmativas |, II, lll e IV estéo corretas.

B( ) Somente as afirmativas Il e lll estao corretas.

C( ) Somente as afirmativas | e IV estéo corretas.

D( ) Somente as afirmativas Il, Il e IV estéo corretas.
E( ) Somente as afirmativas | e lll estao corretas.

23) Assinale a alternativa CORRETA.
E causa de genitalia ambigua:

A( ) cariotipo 45, X/46, XY.

B( ) auséncia do gene SRY.

C( ) mutagao do gene da 21 hidroxilase.
D( ) cariétipo 46, XY.

E( ) carittipo 46, XX.

24) Assinale a alternativa que responde CORRETAMENTE a pergunta abaixo.

Em um paciente com suspeita de Sindrome de Marfan, sem histéria familiar conhecida, qual
das alternativas pode confirmar o diagnéstico?

A( ) Pectus excavatum, prolapso de valvula mitral e escoliose.

B( ) Alta estatura, palato alto, ectopia lentis.

C( ) Pectus carinatum, disseccdo da aorta ascendente, ectasia dural lombosacral (CT).
D( ) Disseccao da aorta ascendente, hipoplasia de iris, palato alto.

E( ) Calcificagao da valvula mitral, pneumotérax espontaneo, hipermobilidade articular.

25) Assinale a alternativa que responde CORRETAMENTE & pergunta abaixo.

A Sindrome de Rett é uma desordem neurologica severa do desenvolvimento que afeta
predominantemente o sexo feminino. Assinale em que condicdo o diagndstico pode ser
confirmado?

( ) Presenca de retardo mental, microbraquicefalia e ataxia.
( ) Mutacdo no gene MCP2.
C( ) Baixo peso ao nascimento e fala de poucas palavras.
( ) Desenvolvimento pré-natal normal e presenga de autismo.
( ) Movimentos estereotipados e retardo mental.
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26) Assinale a alternativa que responde CORRETAMENTE & pergunta abaixo.

A Hiperplasia adrenal congénita é causada pela deficiéncia de uma das enzimas necessarias
para a sintese do cortisol no coértex adrenal. Assinale qual das enzimas abaixo pode
apresentar mutagées responsaveis pela dificuldade de ganho de peso, quadro de virilizagao
neonatal e virilizagdo no sexo feminino, desidratagdo, acidose com hiponatremia e
hiperkalemia com elevagao da hidroxiprogesterona?

A( ) 11B-hidroxilase, em homozigoze.
B( ) 3B-hidroxiesteroide desidrogenase.
C( ) 17a-hidroxiprogesterona.

D( ) 21a-hidroxilase, em homozigoze.
E( ) 18B-hidrogenase.

27) Assinale a alternativa CORRETA.

Um homem infértil com baixa estatura, hipognonadico, testiculos firmes e pequenos, LH e
FSH elevados, niveis baixos de testosterona com azoospermia e cariétipo 46, XX, apresenta:

A( ) testiculo feminilizante.

B( ) o cariétipo esta errado e deve ser 47, XXY.

C( ) translocagao (X;Y) equilibrada na meiose paterna com envolvimento do gene SRY.
D( ) uma condigao autossémica dominante.

E( ) ativacdo de genes masculinizantes em autossomo.

28) As neoplasias malignas podem ocorrer em varias sindromes de malformagfes congénitas.
Assinale a alternativa CORRETA onde o grupo de risco ocorre nas sindromes abaixo.

A( ) Beckwith-Wiedemann, Anemia de Fanconi, Bloom.
B( ) Werner, Aarskog, Anemia de Fanconi.

C( ) Rim policistico, Prader Willi, X Fragil.

D( ) Neurofibromatose, Angelman, Distrofia miotonica.
E( ) Williams, Goltz, Oto-palato-digital.

29) Assinale a alternativa que responde CORRETAMENTE a pergunta abaixo.

Das anomalias cromossomicas abaixo, assinale qual delas tem mais possibilidade de
desenvolvimento pré-natal e sobrevida?

A( ) Monossomia do cromossomo X.
B( ) Trissomia do cromossomo 13.
C( ) Triploidia.

D( ) Trissomia do cromossomo 18.
E( ) Trissomia do cromossomo 21.
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30) Sobre o melhor método para confirmagéo do diagnéstico de Pancitopenia de Fanconi, assinale
a alternativa CORRETA.

A( ) Heredograma da familia para identificacdo de afetados.

B( ) Identificagcdo de pancitopenia no estudo hematoldgico.

C( ) Estudo de quebras cromossémicas em sangue periférico e medula 6ssea.

D( ) Andlise de quebras cromossdmicas em culturas de linfécitos periféricos induzidas por DEB.
E( ) Andlise por PCR de DNA nuclear.

31) Em relagao a ocorréncia de um filho 47, XXY com hemofilia na prole de um pai hemofilico,
assinale a alternativa CORRETA.

A( ) Mae heterozigota.

B( ) Fendmeno de imprinting.

C( ) Nao disjungéo na meiose | paterna.
D( ) N&o disjuncdo na meiose | materna.
E( ) Mutacdo de gene autossdmico.

32) Um menino, que apresentou retinoblastoma bilateral com 3 anos de idade, tinha também uma
irma com retinoblastoma bilateral e 2 irmas normais. Os pais sdo normais e uma tia materna
teve um filho falecido devido a um tumor ocular unilateral.

E CORRETO afirmar que para essa familia:

A( ) atia materna tem um risco de 75% de ser afetada.
B( ) a crianga falecida tinha um tumor esporadico.
C

D
E

0 risco de recorréncia na irmandade é de 45%.

()

()

() a heranca é recessiva.

()

( ) otumor tem origem multifatorial.

33) Assinale a alternativa CORRETA.

Um casal consanguineo deseja saber qual o risco de recorréncia de fenda labiopalatina na
prole, apds o nascimento de uma filha afetada com a malformacao isolada.

A( ) O risco serd maior para o sexo feminino.

B( ) O risco sera maior para o sexo masculino.

C( ) Orrisco sera igual para ambos os sexos.

D( ) A consanguinidade parental ndo pode influenciar o risco nessa familia.
E( ) Sera importante fazer avaliagdo molecular na menina afetada.

34) Em relacao ao cromossomo X, € CORRETO afirmar que:

A( ) as mulheres apresentam o dobro de genes expressos em cada célula, em relagdo ao
homem, devido ao mecanismo de inativagdo aleatoria dos X materno e paterno.

B( ) a hipétese de Lyon explica a compensacao de dose génica entre 0s sexos.

C( ) nenhum gene no X inativo expressa proteina.

D( ) devido ao fendbmeno de inativagao génica, as mulheres nao tém doenca ligada ao X.
E( ) os cromossomos X inativos nas mulheres sdao herdados pelo lado paterno.
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35) Assinale a alternativa que completa CORRETAMENTE a afirmativa abaixo.

Os pacientes com Sindrome de Down devem ter seguimento clinico durante toda a sua vida,
devido as seguintes intercorréncias clinicas mais frequentes:

A( ) atresia duodenal, neoplasia da tireoide, espinha bifida.

B( ) fenda labiopalatina, onfalocele, holoprosencefalia (13).

C( ) camptodactilia, arcos nos 10 digitos, malformacoes cardiacas.
D( ) anomalias cardiacas e renais, contraturas digitais.

E( ) hipotireoidismo, leucemia, malformagées cardiacas, deméncia.

36) Assinale a alternativa CORRETA.

Em um casal com perdas fetais de repeticdo e nascimento de uma crian¢ca malformada, a mae
apresentou o seguinte cariétipo: 46, XX, t(13;14).

A( ) A crianga que nasceu viva deve ter trissomia 13 pois a trissomia 14 é incompativel com a
vida.

B( ) A crianga malformada deve ter trissomia do cromossomo 14.

C( ) A translocagcdo apresentada pela mae é a menos frequente das translocacdes
robertsonianas.

D( ) Os abortamentos devem ter ocorrido apenas nos conceptos com a trissomia 14.

E( ) A crianga nativiva pode ter um bom desenvolvimento pds-natal com o acompanhamento
clinico.

37) Em relacdo ao nascimento de filhos de mées com fenilcetondria, ¢ CORRETO afirmar que:

A( ) o risco de fenilcetoniria é alto para filhos de pais ndo consanguineos, devido a alta
frequéncia da mutagéo na populagao.

B( ) a confirmagao do diagndstico necessita da analise da mutagdo génica.

C( ) o rastreio neonatal de Fenilcetonuria é realizado pelo Guthrie spot sendo 0s niveis
diagnésticos >350 pmol/l que podem atingir niveis >1000 pmol/I.

D( ) Os niveis de risco para o comprometimento fetal sdo independentes da concentragéo
plasmatica da fenilalanina materna.

E( ) O controle dos niveis de fenilalanina plasmatica durante a gestacdo podem ser variaveis,
desde que dentro do limite normal.

38) As microdelegbes e microduplicagbes cromossémicas (<5Mb) geralmente ndo sao visiveis na
andlise cromossémica de rotina com bandeamento GTG e séo consideradas a causa de um
grande numero de malformagdes congénitas e retardo mental. Novos métodos de citogenética
molecular, denominados FISH (fluorescence in situ hibridization), PRINS (primed in situ
labelling), MLPA (multiplex ligand dependent probe amplification), HRCGH (high-resolution
comparative genomic  hybridization), sao importantes para identificar anomalias
cromossémicas nao aparentes na citogenética convencional. Assinale qual grupo de doencgas
tem indicacdo CORRETA para realizacao de algum desses exames:

A( ) Sindrome de Down, Sindrome de Langer-Giedion, Sindrome de Turner.

B( ) Sindrome de Marfan, Sindrome de Miller-Dieker, Sindrome de Patau.

C( ) Sindrome de Smith-Magenis, Sindrome de Edwards, Sindrome de Apert.

D( ) Sindrome de Williams, Sindrome de Prader Willi, Sindrome de Angelman.

E( ) Sindrome velocardiofacil, Sindrome de Incontinéncia, Neoplasia Endécrina Multipla.
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39) Nas sindromes macrossémicas a estatura excede o percentil 99 das curvas de crescimento.
Assinale a alternativa CORRETA para o grupo de doengas que apresentam macrossomia ao
nascimento.

A( ) Sindrome de Silver Russell, Sindrome de Seckel, Sindrome do X-Fragil.

B( ) Sindrome de Brachmann de Lange, Sindrome de Marfan, Sindrome de Robinow.
C( ) Sindrome de Turner, Sindrome de Klinefelter, Sindrome de Noonan.

D( ) Sindrome de Weaver, Sindrome de Bloom, Sindrome 3-M.

E( ) Sindrome de Beckwith-Wiedemann, Sindrome de Sotos, Sindrome de Proteus.

40) Sobre o cancer, assinale a alternativa CORRETA.

A( ) A maioria dos tipos de cancer é considerada esporadica e multifatorial, sem fatores genéticos
associados.

B( ) O cancer de mama BRCA1 e BRACAZ2 tem origem autossdmica dominante.

C( ) Ha um grupo de neoplasias que tém origem monogénica, mas sdo muito raras.

D( ) A Polipose Adenomatose Familiar € autoss6mica recessiva.
()

E( ) No tumor de Wilms, tumor embrionario do rim, a maioria dos afetados tém malformacdes
congénitas.

GRADE DE RESPOSTAS (Somente esta parte podera ser destacada)

QUESTOES |01 |02|03|04|05|06|07 |08 (09|10 |11(12(13|14(15|16|17 (18(19|20
RESPOSTAS

QUESTOES |21 (22|23 |24 (25|26 |27 (28|29 |30 |31 (32|33 34 (35|36 |37 (38|39 |40
RESPOSTAS
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