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24Nº DA QUESTÃO:

Prezada Banca Examinadora,

Conforme as diretrizes oficiais da HGVS para nomenclatura de variantes
genéticas https://hgvs-nomenclature.org/stable/), as regras principais aplicáveis à questão incluem:

Para
DNA codificante (prefixo c.):

A posição numérica deve preceder a base original e a base alterada.

Exemplo:
c.1799T>A (correto) e não c.T1799A (incorreto).

Para proteína (prefixo p.):

É obrigatória a presença do
identificador da sequência de referência.

Aminoácidos podem ser descritos pelo código de 1 letra ou 3
letras, sendo recomendado 3 letras em contextos formais.

Exemplo válido: NP_005219.2:p.(T790M).

Análise das
alternativas da questão:

I - NM_000110.4:c.1905+1G>A ? Correta: segue padrão HGVS para variante em
posição intrônica (+1).

II - V600E ? Incorreta: falta o prefixo p., o identificador da proteína e



descrição formal do aminoácido (ex.: p.Val600Glu).

III - NM_004333.6:c.T1799A ? Incorreta: formato
incorreto para variação em DNA codificante; o correto seria c.1799T>A.

IV - NP_005219.2:p.(T790M) ?
Correta: apresenta prefixo p., identificador da proteína e formato aceito pela HGVS (1 letra
permitido; 3 letras recomendado).

Conclusão:
Estão corretos os itens I e IV. Não há alternativa na questão
que contemple essa combinação, tornando o gabarito oficial (“Apenas I”) inconsistente com as normas
HGVS.

Solicitação:
Requer-se anulação da questão ou alteração do gabarito para contemplar que I e IV estão
corretos, visto que o item IV cumpre as regras da HGVS.

RESPOSTA DA BANCA: DEFERIDO

JUSTIFICATIVA: De acordo com a nomenclatura HGVS, conforme consta no link
https://hgvs-nomenclature.org/stable/recommendations/general/, a recomendação é utilizar o código de
3 letras de aminoácido. No entanto, o candidato está correto quando diz que: "Correta: apresenta
prefixo p., identificador da proteína e formato aceito pela HGVS (1 letra permitido; 3 letras
recomendado)." Sendo assim, a questão será anulada por não ter a alternativa correta (I e IV).


