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MATERIA QUESTOES PONTUACAO

Conhecimentos Especificos 01 a40 0,25 cada

__ ATENCAO

Transcreva no espaco apropriado da sua FOLHA DE RESPOSTAS (Folha Optica),
com sua caligrafia usual, considerando as letras mailsculas e minusculas, a seguinte frase:

Faca hoje o que vai te dar orgulho amanha.

Nome do Candidato:

Inscricao n°: -

DIREITOS AUTORAIS RESERVADOS. PROIBIDA A REPRODUGAO, AINDA QUE PARCIAL, SEM A PREVIA AUTORIZACAO DA FAURGS E DO HCPA.
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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 PROVAconsta de 40 (quarenta) questoes objetivas.

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

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

O candidato que comparecer para realizar a prova nao devera, sob pena de ser excluido do certame,
portar relégios, armas, malas, livros, maquinas calculadoras, fones de ouvido, gravadores, pagers,
notebooks, telefones celulares, pen drives ou quaisquer outros tipos de aparelhos eletrénicos, nem
utilizar véus, bonés, chapéus, gorros, mantas, lengos, aparelhos/proteses auditivas, dculos escuros, ou
qualquer outro adereco que lhes cubra a cabega, o pescoco, os olhos, os ouvidos ou parte do rosto, exceto
em situagoes autorizadas pela Comissao do Concurso e/ou em situagdes determinadas em lei.
(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 arealizacao 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 anotacdes, 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 partir do numero 41 serdo desconsideradas.

Ao terminaraprova, entregue a FOLHADE RESPOSTAS ao Fiscal da sala.

A duracao da prova € de trés horas (3h), ja incluido o tempo destinado ao preenchimento da FOLHA DE
RESPOSTAS. Ao final desse prazo, a FOLHADE RESPOSTAS sera imediatamente recolhida.

O candidato somente podera se retirar da sala de prova uma hora (1h) apos 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.

Apds concluir a prova e se retirar da sala, o candidato somente podera utilizar os sanitarios nas
dependéncias do local de prova se for autorizado pela Coordenagdao 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 ndo proceder, sera excluido do Processo Seletivo. (conforme subitem 7.15.8 do Edital de
Abertura)

A desobediéncia a qualquer uma das recomendacgdes constantes nas presentes instrucoes podera
implicar a anulagao da prova do candidato.
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idade paterna avancada?

(A) Sindrome de Marfan.

(B) Sindrome de Noonan.

(C) Esclerose tuberosa.

(D) Sindrome de Apert.

(E) Sindrome de DiGeorge (delecdo 22q11.2).

X FAURGS
OFB Qual das condicSes abaixo tem maior associacdo com

m Assinale a alternativa que corresponde as frequéncias

aproximadas das anomalias cromossémicas em abortos
espontaneos, natimortos e recém-nascidos.

(A) Presentes em aproximadamente 10% dos abortos
espontaneos, 2% dos natimortos e 0,1% dos
recém-nascidos vivos.

(B) Encontradas em 50% dos abortos espontaneos no
primeiro trimestre, 5% dos natimortos e 0,6-0,7%
dos recém-nascidos vivos.

(C) Identificadas em cerca de 25% dos abortos esponta-
neos, 10% dos natimortos e 2% dos recém-nascidos
Vivos.

(D) Detectadas em 75% dos abortos espontaneos, 15%
dos natimortos e 1,5% dos recém-nascidos vivos.

(E) Observadas em 30% dos abortos espontaneos, 8%
dos natimortos e 1% dos recém-nascidos vivos.

Uma mulher de 32 anos procura aconselhamento
genético apds sofrer dois abortos espontaneos no
primeiro trimestre da gestacdo. Ela e seu marido sdo
saudaveis, sem histdrico familiar de doencas genéticas
conhecidas. Durante a investigacgdo, o caridtipo da
esposa foi: 45,XX,rob(14;21)(q10;q10). Seu marido
apresenta cariétipo normal — 46,XY.

Com base nesse quadro, qual das alternativas apre-
senta a melhor conduta e explicagdo sobre os riscos
reprodutivos desse casal?

(A) O casal deve ser informado que a translocacao
robertsoniana balanceada sempre resultara em
embrides invidveis e que a Unica opgao reprodutiva
segura seria a adogdo ou a doacdo de dvulos.

(B) O casal deve ser informado que, se optar por uma
concepcao espontanea, ndo deve fazer teste
pré-natal ndo invasivo (NIPT), uma vez que este
teste ndo identifica a trissomia 14.

(C) O casal deve ser informado que, se optar por ferti-
lizacdo assistida e teste genético pré-implantacional
(PGT-A), a probabilidade de uma concepgao
euploide é em torno de 50%.

(D) O casal deve ser informado que a probabilidade de
concepgoes inviaveis relacionadas com a transloca-
¢do da esposa esta em torno de 50%.

(E) O casal deve ser orientado a recoletar o cariétipo
porque o resultado de 45 cromossomos incluindo o
par XX ndo é compativel com a vida e, portanto,
deve estar errado.

m Uma mulher de 32 anos, Maria, procura aconselha-

mento genético apds a morte de sua mae, aos 58 anos,
devido a um cancer de mama metastatico. Durante a
consulta, ela revela que tem uma filha de 9 anos. Maria
deseja realizar testes genéticos para avaliar seu risco
de desenvolver cancer, especialmente porque ouviu
falar sobre mutagdes nos genes BRCA1 e BRCAZ.

Os testes sdo realizados e confirmam que Maria possui
uma variante patogénica no gene BRCAI, o que
aumenta significativamente seu risco de desenvolver
cancer de mama e ovario. Ao receber essa informacdo,
ela fica angustiada e pergunta sobre as implicagdes
para sua filha. Pede que o médico realize testes gené-
ticos em sua filha para saber se ela herdou a mutagdo.

Diante desse cenario, qual é a conduta ética mais
adequada neste momento?

(A) Recusar o teste genético na filha, postergando-o
até que a filha possa dar consentimento informado.

(B) Atender ao pedido de Maria e testar sua filha, ja
que a mutacao pode ter implicagdes futuras e
permitir um planejamento antecipado.

(C) Solicitar o consentimento informado da filha e
solicitar 0 exame caso ela consinta.

(D) Como se trata de menor de idade, é necessario
solicitar permissdao de ambos os pais para a
testagem da filha.

(E) Postergar o teste da filha até a menarca, quando
deve iniciar o rastreamento.
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0 O diagndstico de erros inatos do metabolismo frequen-

temente requer a integracdo de dados de diferentes
métodos laboratoriais, como a dosagem de aminoacidos
plasmaticos, a andlise de acidos organicos urinarios, a
analise das acilcarnitinas, entre outros exames. Com
base nessas técnicas, assinale a alternativa correta.

(A) A combinacdo de niveis elevados de glicina no
plasma, hiperamonemia e niveis elevados dos
acidos metilmalénico e metilcitrico nos acidos
organicos urinarios é sugestiva de acidemia
metilmalénica.

(B) A presenca de niveis elevados de acido isovalérico
nos acidos organicos urinarios, associada a pico
de metilmalonilcarnitina (C4DC) e reducdo da
leucina plasmatica, é sugestiva de acidemia isova-
lérica.

(C) O aumento de tirosina na andlise de aminoacidos
plasmaticos associado a niveis elevados de succinila-
cetona sugere o diagnodstico de tirosinemia tipo II1.

(D) A combinagdo de niveis elevados de arginina e
citrulina no plasma com auséncia de anormalidades
em acilcarnitinas e acidos organicos é sugestiva do
diagndstico de citrulinemia tipo I.

(E) A combinacgdo de niveis elevados de homocisteina
e metionina no plasma, com niveis normais de
propionilcarnitina (C3), sugere o diagndstico de
deficiéncia de cobalamina C.

X FAURGS

Em relacdo a investigacdo pré-natal da hérnia diafrag-
matica congénita (HDC), qual parametro avaliado por
ultrassonografia ou ressonancia magnética fetal tem
maior valor preditivo para o progndstico neonatal?

(A) Indice do volume pulmonar (Lung-to-Head Ratio -
LHR).

(B) Espessura do diafragma avaliada por ultrassono-
grafia.

(C) Volume do liquido amnidtico.
(D) Indice de resisténcia da artéria umbilical.
(E) Crescimento intrauterino.

m Assinale a alternativa que corresponde a um tipo de

mucopolissacaridose (MPS) em que ha acimulo de
queratan sulfato e condroitina-6-sulfato.

(A) MPS tipo 1.
(B) MPS tipo II.
(C) MPS tipo IIIB.
(D) MPS tipo IVA.
(E) MPS tipo VL.

Analise as afirmativas sobre a investigacao genética de
infertilidade masculina.

I - MicrodelegBes na regido AZF do cromossomo Y sao
uma causa comum de azoospermia e oligospermia
severa.

II - O caridtipo é o exame inicial recomendado para
investigar infertilidade masculina em casos de
azoospermia.

ITI- Alteragdes no gene CFTR estdo relacionadas a
azoospermia nao obstrutiva.

Quais estdo corretas?

(A) Apenas I.

(B) Apenas II.

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

Qual das seguintes condigdes é mais comumente

encontrada no resultado de cariétipo de casais com
histdrico de abortos de repeticdo?

(A) Sindrome de Klinefelter.

(B) Translocagdes cromossémicas balanceadas.
(C) Mosaicismo para trissomia do cromossomo 21.
(D) Mosaicismo para sindrome de Turner.

(E) Presenca de cromossomo Filadélfia.

FAURGS — HCPA - Edital 01/2025

Em relacdo a holoprosencefalia, qual das seguintes
situagdes apresenta o maior risco de recorréncia
potencial em uma préxima gestacdo?

(A) Holoprosencefalia associada a uma aneuploidia
como a trissomia 13 livre.

(B) Holoprosencefalia isolada em uma crianga com
cariétipo normal e sem mutagdes genéticas identi-
ficadas.

(C) Holoprosencefalia associada a microdelecdo no
brago longo do cromossomo 1 (1g41).

(D) Holoprosencefalia associada a exposicdo materna
a teratdgenos durante a gravidez.

(E) Holoprosencefalia em uma crianga com variante
patogénica no gene SHH, herdada de um dos pais.

PS 07 — MEDICO | (Genética Médica)



ovariana prematura. Qual das condi¢bes abaixo é uma
causa importante desse achado?

(A) Heterozigose para variante patogénica no gene
BRCA1.

(B) Microdelegao do cromossomo X.
(C) Expansao CGG no gene FMR..

(D) Heterozigose para variante patogénica no gene
GALT.

(E) Translocagdo cromossOmica desbalanceada.

X FAURGS
FEB Paciente de 35 anos vem para investigacio de faléncia

De acordo com a Portaria n® 199/2014, que institui a
Politica Nacional de Atencdo Integral as Pessoas com
Doencas Raras, qual das afirmativas esta correta?

(A) A atencdo especializada em doengas raras é orga-
nizada de forma independente dos demais niveis
de atencdo na Rede de Atencdo a Salde (RAS).

(B) O Servico de Referéncia em Doencas Raras é
responsavel pela coordenacdo do cuidado e pela
atengdo continua as pessoas com doengas raras
dentro de seu territdrio.

(C) A definicdo de doencas raras inclui aquelas que
afetam até 1,3 pessoa para cada 2.000 individuos,
abrangendo tanto condi¢Ges genéticas quanto ndo
genéticas.

(D) A habilitagdo de servigos para o atendimento de
doencas raras exige que todos os exames diagnds-
ticos sejam realizados no proprio estabelecimento
de salde.

(E) O Servico de Referéncia em Doencas Raras deve
atender, no minimo, trés grupos de doencas raras
de um dos eixos assistenciais ou um grupo de cada
eixo.

FAURGS — HCPA - Edital 01/2025

E! Menino de 6 anos, com diagndstico de distrofia muscular
de Duchenne, iniciou deflazacorte 0,9 mg/kg ha 6 meses.
Desde o inicio da medicacdo, o paciente apresenta
aumento da forca e da capacidade fisica, além de
aumento do apetite e ganho de peso. Estda em bom
estado geral, hidratado, corado, ativo e reativo. Apresenta
sobrepeso, abdémen depressivel e indolor, marcha
e levantamento miopaticos, além de contratura articular
leve nos tornozelos. Exames laboratoriais recentes
mostraram os seguintes resultados: CK 12.000 U/L, AST
392 U/L, ALT 266 U/L, bilirrubinas totais 0,6 mg/dL,
fosfatase alcalina 220 U/L, GGT 20 U/L.

Considerando a elevagao das transaminases, qual a
conduta mais adequada?

(A) Suspender o deflazacorte e recoletar a fungao
hepatica ap6s 30 dias.

(B) Substituir o deflazacorte por prednisolona e recoletar
a fungdo hepatica apds 30 dias.

(C) Indicar bidpsia hepatica com imuno-histoquimica
para avaliagao canalicular.

(D) Solicitar ressonancia magnética de abdémen superior
para avaliagdo de fibrose hepatica.

(E) N&o ha indicacdo de investigacdo desse achado.

Avalia-se um neonato de 15 dias com hipotonia grave
desde o nascimento, com disfungdo respiratdria e neces-
sidade de ventilagdgo mecanica. No pré-natal, identifi-
caram-se redugao de movimentos fetais e polidramnio.
Sem casos semelhantes identificados no heredograma.
Ao exame fisico do neonato, observa-se fraqueza mus-
cular generalizada, arreflexia e dificuldade em sugar.
Ao entrevistar a mae, de 38 anos, percebem-se uma
ptose e leve fraqueza facial no sorriso e, ao pedir para
que ela aperte a mdo com forga, observa-se uma dificul-
dade em relaxar completamente a mdo ap6s o aperto.

Qual o exame com maior probabilidade de identificar o
diagndstico desse paciente?

(A) Exame toxicoldgico materno.

(B) Anticorpos anti-AchR materno.

(C) Estudo de metilacdo da regidao 15q11.2.
(D) Pesquisa de expansao no gene DMPK.,
(E) Sequenciamento do exoma.

%ﬁ PS 07 — MEDICO | (Genética Médica)



Menina de 7 anos € avaliada devido a quedas frequentes
e perda progressiva da acuidade visual. Ao exame fisico,
apresenta marcha de base alargada, dismetria e tremor
de intengdo. A avaliagao oftalmoldgica revela distrofia
de cones e bastonetes. A avo paterna da paciente tem
quadro neurodegenerativo que iniciou com desequili-
brios e, atualmente, estd acamada. O pai da paciente
€ assintomatico, mas, ao entrar na consulta, apresenta
marcha discretamente alargada e disartria leve percep-
tivel.

Qual é o exame com maior probabilidade de confirmar
o diagndstico dessa paciente?

(A) Caridtipo com pesquisa de instabilidade cromoss6-
mica.

(B) Analise do gene FXN por analise de fragmentos.

(C) Andlise do gene ATXN.J por PCR em tempo real
com primers triplex (TP-PCR).

(D) Dosagem da atividade da tripeptidil peptidase 1
(TPP1).

(E) Vitamina E sérica.

X FAURGS

E A maioria das doencas raras tem origem genética, mas
nem todas as doencas genéticas sao raras. De acordo
com a definicdo de doenca rara da Portaria n°
199/2014 do Ministério da Salde, assinale qual das
doencas genéticas abaixo é considerada rara em popu-
lagdes continentais.

(A) Fibrose cistica.

(B) Sindrome de Lynch.

(C) Cardiomiopatia hipertrofica.
(D) Hipercolesterolemia familiar.

(E) Predisposicao hereditdria ao cancer de mama e
ovario.

Quais das seguintes doengas genéticas neurodegene-
rativas NAO possui tratamento modificador de doenca
incorporado no Sistema Unico de Salde?

(A) Adrenoleucodistrofia ligada ao X.

(B) Atrofia muscular espinhal tipo 2.

(C) Doenga de Wilson.

(D) Doenca de Niemann-Pick tipo C.

(E) Lipofuscinose ceroide neuronal tipo 2.

Um paciente de 15 anos procura atendimento médico
devido a fraqueza progressiva nos membros inferiores
e dificuldades para caminhar. Ao exame fisico, apresenta
marcha escarvante, pés cavos e atrofia distal nas
pernas. Relata que seu pai e um tio paterno apresentam
caracteristicas semelhantes. A eletroneuromiografia
evidencia comprometimento difuso dos nervos periféricos
com redugao acentuada da velocidade de conducdo.

Qual é o tipo da variante mais frequentemente associado
a esse quadro clinico?

(A) Grande delegao (> 1Mb).

(B) Variante de ponto (SNV).

(C) Grande duplicagao (> 1Mb).

(D) Expansdo de polinucleotideos (STR).
(E) Pequena indel (< 10bp).

FAURGS — HCPA - Edital 01/2025

Considerando o manejo das esfingolipidoses, qual das
seguintes opgles descreve uma abordagem correta
para tratamento ou manejo clinico, levando em conta
caracteristicas especificas de cada doenca?

(A) Na doencga de Fabry, a terapia de reposicao enzi-
matica é eficaz em prevenir a progressdo de mani-
festacOes renais e cardiacas, mas nao tem impacto
na reducdo da dor neuropatica.

(B) Na doenca de Gaucher tipo 1, a terapia de reposicdo
enzimatica é capaz de reduzir a hepatoesplenome-
galia, melhorar a anemia e a trombocitopenia, mas
tem impacto limitado na reversdo de complicacdes
0sseas graves.

(C) Na doenga de Niemann-Pick tipo C, o miglustate
apresenta eficacia comprovada apenas na esta-
bilizacdo dos sintomas viscerais, com evidéncias
limitadas em relagao ao manejo de manifestagdes
neuroldgicas progressivas.

(D) A terapia com migalastate é uma alternativa eficaz
em pacientes com doenca de Fabry que apresen-
tem variantes genéticas nonsense, com evidéncia
limitada de impacto em pacientes com variantes
missense suscetiveis.

(E) Para pacientes com doenga de Tay-Sachs, a terapia
de reposicdo enzimatica intracerebroventricular é
considerada padrao de tratamento devido a sua
eficacia na estabilizacdo da funcdo neuroldgica.

%ﬁ PS 07 — MEDICO | (Genética Médica)



de bordo é admitida no hospital com quadro de
descompensagdo metabdlica apds episddio de otite
média. Encontra-se sonolenta, mas aceita alimentagao
por via oral. Os exames laboratoriais mostram leucina
plasmatica de 1.253 pmol/L, isoleucina 428 pmol/L e
valina 658 pmol/L.

Em relacdo ao manejo nutricional agudo dessa paciente,
assinale a alternativa correta.

(A) O aporte proteico total deve ser mantido entre
2,0-3,5 g/kg/dia, utilizando férmula livre de amino-
acidos de cadeia ramificada, com suplementagao
de isoleucina e valina.

(B) A alimentacdo via oral deve ser suspensa, iniciando-se
nutricdo parenteral com 1 g/kg/dia de proteinas na
forma de solucdo padrdo de aminoacidos.

(C) A administracdo de isoleucina e valina deve ser
limitada a 5-10 mg/kg/dia para evitar o desenvol-
vimento de edema cerebral.

(D) O aporte energético deve ser mantido em niveis
basais, com proporcao de 30% de carboidratos e
70% de lipidios para minimizar o catabolismo.

(E) A administragdao de tirosina deve ser restrita a 50
mg/kg/dia para evitar complicacdes neuroldgicas.

X FAURGS
m Crianca de 11 meses com doenga da urina do xarope

m Qual das seguintes afirmacbes sobre o tratamento da
fenilcetonuria classica (PKU) esta correta?

(A) O tratamento da PKU envolve a restrigao de fenila-
lanina na dieta e suplementacdo de 5-hidroxitrip-
tofano.

(B) O objetivo do tratamento é manter os niveis de
fenilalanina no sangue entre 120 e 360 pmol/L (ou
de 2 a 6 mg/dL), especialmente durante a infancia
e a gravidez.

© E administrada uma férmula isenta em fenilalanina
e tirosina, com suplementacgdo de tirosina isolada
para manter os seus niveis entre 55 e 110 pmol/L
(ou 1 e 2 mg/dL).

(D) Ao diagndstico, o aleitamento materno deve ser
imediatamente suspenso e substituido por formula
especializada isenta de fenilalanina.

(E) O monitoramento dos niveis de fenilalanina no
sangue deve ser feito uma vez a cada 3 meses no
primeiro ano de vida.

Um lactente de 8 meses é levado ao pronto atendi-
mento por episddios recorrentes de irritabilidade e
sudorese intensa durante o sono, que melhoram apds
alimentacdo. Os pais relatam que a crianga tem
apresentado dificuldade em ganhar peso e aumento
progressivo do volume abdominal. Ao exame fisico, a
crianga apresenta hepatomegalia acentuada, abdémen
protuberante e face arredondada. Exames laboratoriais
revelam

Glicemia: 42 mg/dL (baixa)
Lactato: 6,2 mmol/L (elevado)
Triglicerideos: 520 mg/dL (elevado)
Acido Urico: 9,1 mg/dL (elevado)

Diante desse quadro, qual é a conduta mais adequada?

(A) Administrar glicose intravenosa e estabelecer
restricdo dietética de triglicerideos de cadeia longa.
(B) Iniciar dieta fracionada e introduzir amido de milho
cru em pequenas doses, com aumento gradual.
(C) Realizar bidpsia hepatica para confirmagdo diagnos-
tica antes de iniciar qualquer intervengdo terapéutica.
(D) Prescrever fibratos para controle da hiperlipidemia
e alopurinol para reduzir os niveis de acido Urico.

(E) Encaminhar para transplante hepatico precoce
devido a presenca de hepatomegalia e risco de
carcinoma hepatocelular.

FAURGS — HCPA - Edital 01/2025

PE} Recém-nascido de 6 dias de vida apresenta resultado
alterado na triagem neonatal para deficiéncia de bioti-
nidase, com atividade enzimatica abaixo do valor de
corte estabelecido pelo laboratdrio. O bebé nasceu com
34 semanas de idade gestacional, o teste foi coletado
no terceiro dia de vida, e o bebé encontra-se clinica-
mente estavel.

Considerando o caso apresentado, assinale a alternativa
que descreve a conduta mais adequada neste momento.

(A) Solicitar imediatamente andlise de acidos organicos
na urina e, caso haja presenca de acido 3-hidroxi-
propidnico e 3-metilcrotonico, iniciar suplementacao
de biotina.

(B) Solicitar nova amostra assim que a crianca completar
a idade gestacional corrigida para o termo e, caso
resultado alterado, iniciar suplementacgao de biotina.

(C) Solicitar imediatamente teste molecular confirma-
tdrio e, caso alterado, iniciar suplementacao de
biotina.

(D) Solicitar imediatamente a medida quantitativa da
atividade enzimatica nos pais. Caso ela esteja normal
em ambos, iniciar suplementacdo de biotina.

(E) Solicitar imediatamente nova amostra e, caso
resultado alterado, iniciar suplementacdo com
biotina, enquanto se prossegue com a investigacdo
confirmatoria.
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aguda (PIA), assinale a alternativa correta.

(A) A PIA é considerada ativa em individuos que apre-
sentaram crise aguda nos Ultimos dois anos.

(B) O tratamento das crises leves inclui a restrigao de
proteina natural.

(C) Individuos excretores assintomaticos nao precisam
de acompanhamento médico.

(D) O uso de hemina é reservado aos casos em que a
crise dura mais de 72 horas.

(E) A givosirana é contraindicada em pacientes com
crises recorrentes.

X FAURGS
PXA Sobre a classificacdo e conduta na porfiria intermitente

De acordo com o Cédigo de Etica Profissional do Servidor
Publico Civil do Poder Executivo Federal (Decreto n®
1.171/1994), assinale a alternativa correta.

(A) O servidor publico pode utilizar informacGes privi-
legiadas obtidas no ambito de seu servico em
beneficio préprio, desde que ndo cause dano
direto ao patriménio publico.

(B) A Comiss&o de Etica tem a competéncia de orientar
e aconselhar sobre a ética profissional do servidor,
podendo instaurar processos de oficio para apurar
condutas que infrinjam principios éticos.

(C) O servidor publico precisa se preocupar com a
publicidade de seus atos administrativos, pois o sigilo
de todos os seus atos é um requisito essencial para
a moralidade administrativa.

(D) E permitido ao servidor publico receber gratifica-
¢Oes ou vantagens de qualquer espécie, desde que
isso ndo interfira no cumprimento de suas fungdes.

(E) Em casos graves, a Comissdo de Etica pode aplicar
pena de suspensao ou demissdo ao servidor publico
que cometer infragdes éticas, devendo a funda-
mentagdo constar no respectivo parecer.

Qual dos exames abaixo tem maior rendimento na
investigacdo de deficiéncia intelectual ndo sindrémica?

(A) Caridtipo com banda G.

(B) Analise de microarranjos cromossémicos.
(C) Testes bioquimicos padrgo.

(D) Ressonancia nuclear magnética.

(E) Sequenciamento do exoma.

Atende-se um casal jovem, higido e ndo consanguineo,

gue teve o diagndstico clinico do filho de deficiéncia
intelectual (DI) grave (QI 47), ndo sindrémica. Ndo ha
outros casos de DI, doencas genéticas ou sindromes
na familia. Na investigagao genética do menino, foram
realizados caridtipo, andlise de microarranjos cromosso-
micos, teste para X-fragil, exoma e testes metabdlicos,
todos normais. Assinale a alternativa que corresponde
ao aconselhamento genético mais adequado a esse
casal.

(A) A auséncia de outros casos na familia e ampla
investigacdo genética normal indicam um risco
de recorréncia muito baixo, de cerca de 1%.

(B) A DI ndo sindromica sugere uma condicdo multifa-
torial, e o risco de recorréncia é em torno de 10 a
12%.

(C) Em casos de origem genética ndo determinada,
mesmo com ampla investigagdo genética normal,
como no caso, a melhor estratégia é informar um
risco de 25%, devido a heranga autossomica
recessiva ser a mais comum.

(D) O risco de recorréncia é estimado em 3% (1 em
35) para ambos 0s sexos, podendo ser mais
elevado se o préximo filho for do sexo masculino.

(E) Como a investigagdo diagndstica ndo foi condlusiva,
ndo € possivel determinar o risco de recorréncia
para esse casal, de forma que a melhor opcdo é
evitar futuras gestacgoes.
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X FAURGS

PX Paciente de 15 anos com deficiéncia intelectual ndo sindrémica, sem dismorfias ou outros achados no exame
fisico, realiza sequenciamento do exoma para investigacdo etioldgica. No laudo, foi reportada somente a seguinte
variante:

Gene/Transcrito: RYR1 - NM_000540.3

Variante: c.6127+1G>A

OMIM: susceptibilidade a hipertermia maligna 1, [AD], [MIM 145600]; miopatia congénita 1A, [AD],
[MIM 1170007; miopatia congénita 1B, [AR], [MIM 255320]

Zigosidade: heterozigose

Classificacdo: provavelmente patogénica

Variante ausente nos bancos populacionais, predita levar a degradagcao do mRNA por perda de sentido
(Nonsense-Mediated Decay), ndo encontrada na literatura médica.

Qual a interpretacdao mais adequada para esse exame?

(A) O diagnéstico etioldgico do paciente é miopatia congénita autossomica dominante.

(B) Diagnostico etioldgico nao encontrado. Realizar orientacGes quanto a susceptibilidade a hipertermia maligna e
oferecer pesquisa da variante nos familiares.

(C) Diagnostico etioldgico de deficiéncia intelectual ndo genética. Realizar orientagées quanto a susceptibilidade a
hipertermia maligna e oferecer pesquisa da variante nos familiares.

(D) Diagndstico etioldgico ndo encontrado. Por possivel miopatia congénita autossdmica recessiva, solicitar MLPA
do gene RYR1.

(E) Diagnostico etioldgico ndo encontrado. Ndo houve achados secundarios acionaveis reportados.

ﬂ A galactosemia classica é causada por variantes de perda de funcdo bialélicas no gene GALT. A figura abaixo representa
o transcrito relevante MANE Select NM_000155.4 deste gene. Cinco variantes estao descritas nas alternativas e
sinalizadas na figura.

A B Cp 3
I Mo I
0 3
Exon 1 2 34 5 6 7 8 9 10 11
OF OF OFOF OF IF IF OF OF OF IF

OF = ,Exon fora de fase de matriz de leitura (Out-of-frame exon)
IF = Exon em fase de matriz de leitura (Zn-frame exon)

A partir dos dados fornecidos, assinale a variante que prediz causar a degradacao do mRNA por perda de sentido
(Nonsense-Mediated Decay), o que corresponde a uma evidéncia muito forte para patogenicidade.

(A) c.90G>T, p.GIn30His

(B) Delecdo completa do éxon 6
(C) c.634del, p.GIn212Serfs*7
(D) c.687+1G>T

(E) c.1098C>G, p.Tyr366*
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X FAURGS

m 0 individuo II-3, representado no heredograma abaixo, iniciou investigacdo devido a doenca renal cronica associada
a surdez neurossensorial de inicio precoce. O sequenciamento do exoma do probando revelou a presenca de duas
variantes patogénicas em heterozigose composta no gene COL4A44, confirmando o diagndstico molecular de doenca
de Alport. A investigacdo familiar esta ilustrada no heredograma abaixo.

1 2
| -
46 yrs 45 yrs
Gene COL4A4 - Presenca da Gene COL4A4 - Auséncia da
Variante Patogénica 1 em Variante Patogénica 1 / Presenca da
heterozigose / Auséncia da Variante Variante Patogénica 2 em
Patogénica 2 heteroziqose
1 2 3 ’
I PR
..0.0.0
15 yrs 23 yrs A
25 yrs
Gene COL4A4 - Presenca das
LEGEND Variantes Patogénicas 1 e 2; em

% Doenca Renal Crénica heterozigose composta

[l Surdez Neurossensorial
-* Microhematuria

Com base nesses dados, a herancga da doenga relacionada ao COL4A4 nessa familia constitui um exemplo de

(A) dominancia negativa.
(B) semidominancia.

(C) dominancia completa.
(D) pseudodominancia.
(E) codominancia.

m De acordo com a Norma Regulamentadora n° 32 — Seguranca e Salde no Trabalho em Estabelecimentos de Saude —
(NR-32), qual das seguintes medidas de seguranca e salde deve ser adotada pelos empregadores e trabalhadores
para garantir a protecdo contra riscos bioldgicos no ambiente de trabalho nos servicos de salde?

(A) A NR-32 exige que os trabalhadores em servicos de salde utilizem equipamentos de protegao individual (EPIs),
como mascaras, luvas e aventais, exclusivamente durante os procedimentos de alto risco, ndo sendo necessarios
em atividades rotineiras.

(B) E obrigatdria a realizacdo de treinamentos periédicos para todos os trabalhadores da satide, visando & correta
utilizagdo de EPIs, ao manuseio adequado de residuos e as praticas de desinfeccdo, mesmo em casos de baixo
risco de exposicao.

(C) A norma NR-32 exige que os empregadores oferecam EPIs apenas para trabalhadores que atuam diretamente no
atendimento de pacientes com doengas infecciosas.

(D) A NR-32 ndo exige treinamento para o manuseio de residuos bioldgicos, pois o0 seu descarte deve ser feito de
forma automatica pelas instituicdes de salide, sem a necessidade de intervencdo do trabalhador.

(E) A norma estabelece que a protecao contra agentes bioldgicos é opcional para os trabalhadores, dependendo das
condicBes do ambiente, e a utilizacdo de EPIs sé é obrigatdria em ambientes hospitalares com alta concentracgo
de pacientes infectados.

It

FAURGS — HCPA — Edital 01/2025 ﬁ(ﬁ PS 07 — MEDICO | (Genética Médica)
Pag. 10



variante patogénica (VP) no gene BRCAZ ap6s avaliacdo
genética devido ao histérico familiar positivo para
neoplasias. Na testagem de familiares assintomaticos,
sua filha, uma mulher de 23 anos, nulipara e assinto-
matica também teve seu diagndstico confirmado com
a VP familiar em BRCAZ identificada em seu teste
genético. Baseando-se nas diretrizes de manejo
preventivo dos guidelines do NCCN (2024), assinale a
alternativa que apresenta estratégia de reducdo de risco
recomendada para a filha dessa paciente.

(A) Mamografias semestrais associadas a ressonancia
magnética das mamas anuais a partir dos 25 anos
e indicagao formal de mastectomia redutora de
risco apds os 40 anos.

(B) Exame clinico das mamas semestral associado a
ressonancia magnética das mamas anualmente a
partir dos 18 anos, com incorporagao de mamografia
apds os 40 anos. Ha indicagdo formal de triagem
semestral para cancer de pancreas por colangio-
pancreatografia por ressonancia magnética com
contraste anual (CPRM) e/ou ultrassonografia
endoscopica (EUS), a partir dos 30 anos de idade,
independentemente da histéria familiar desse
tipo de neoplasia.

(C) Adiamento da salpingo-ooforectomia redutora de
risco até a idade de 40 a 45 anos, a menos que a
idade no diagndstico na familia justifique uma
idade mais precoce para consideracdao de cirurgia
profilatica.

(D) Rastreamento anual a partir dos 35 anos com
mamografia, ressonancia magnética de mamas e
ultrassonografia mamaria, indicacdo formal de
salpingo-ooforectomia redutora de risco a partir
dos 50 anos e rastreamento anual para cancer de
pancreas por colangiopancreatografia por CPRM
e/ou EUS a partir dos 40 anos de idade (somente
se houver dois ou mais casos de neoplasia de
pancreas na histdria familiar).

(E) Em funcdo da idade do diagndstico da mae da
paciente, fica indicado o monitoramento clinico
padrao até os 50 anos de idade, quando os riscos de
neoplasias aumentam, quando entdo a paciente
passa a ter indicacao formal de mastectomia
bilateral redutora de risco e salpingo-ooforectomia
redutora de risco.

FAURGS — HCPA - Edital 01/2025

X FAURGS
€] Uma mulher de 55 anos foi diagnosticada com uma

EE! As condigOes de polipose associadas ao gene APCincluem
polipose adenomatosa familiar (PAF) (classica ou
atenuada) e adenocarcinoma gastrico/polipose proximal
gastrica. A PAF classica é caracterizada por centenas a
milhares de pdlipos colénicos adenomatosos, comegando
em média aos 16 anos (faixa de 7 a 36 anos), sendo o
carcinoma colorretal inevitavel sem colectomia.

Baseado nos guidelines do NCCN (2024), qual das alter-
nativas abaixo NAO é critério isolado de testagem
genética para PAF (gene APC)?

(A) Paciente com 20 ou mais adenomas (cumulativos).

(B) Hipertrofia congénita multifocal/bilateral do epitélio
pigmentar da retina (CHRPE).

(C) Adenocarcinoma de cdlon ascendente antes dos 50
anos.

(D) Histdrico familiar de polipose e familiar que nao
quer/ndo pode fazer o teste.

(E) Carcinoma papilar de tireoide, variante cribri-
forme-morular.

EXA Baseado nos guidelines do NCCN (2024), no que tange
a medidas preventivas/vigilancia de neoplasias em um
paciente com diagndstico clinico e molecular confir-
mado de sindrome de Lynch, com variante patogénica
identificada no gene MLHI, podemos afirmar

(A) que ndo ha evidéncias daras que apoiem a vigilancia
de canceres uroteliais na sindrome de Lynch, ndo
havendo recomendacdo formal de testes de screening
na auséncia de historia familiar.

(B) que é recomendada endoscopia digestiva alta
(esofagogastroduodenoscopia), comegando aos 50
anos e repetindo a cada 2-4 anos, preferencialmente
realizada de forma alternada com a colonoscopia.

(C) que esta indicada a colonoscopia de alta qualidade
a partir dos 40 anos a cada 2 anos (ou 2 a 5 anos
antes do primeiro caso de cancer colorretal na
familia, se diagnosticado antes dos 40 anos).

(D) que pan-histerectomia (salpingo-ooforectomia
bilateral associada a histerectomia total) esta indi-
cada para todas as mulheres a partir dos 55 anos.

(E) que, com relacao ao risco de tumores cerebrais,
esta indicada a realizacdo semestral de ressonan-
cia magnética de encéfalo a partir dos 30 anos.

EFf A suspeita dlinica de sindrome de von Hippel-Lindau
(VHL) deve ser levantada em individuos com ou sem
histdrico familiar de VHL que apresentem os diagndsticos
abaixo, EXCETO um. Assinale-o.

(A) Angioma retiniano, especialmente em individuos
jovens.

(B) Hemangioblastomas espinhal ou cerebelar mdltiplos
(ou Unico se diagnosticado antes dos 50 anos).

(C) Feocromocitoma adrenal ou extra-adrenal.
(D) Mdiltiplos cistos renais e pancreaticos.

(E) Tumores germinativos de testiculo, em especial do
tipo seminoma espermatocitico.

ot
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sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) e foi solici-
tada para o paciente a realizacdo de um cariétipo e de
MS-MLPA (methylation-specific multiplex ligation-depen-
dent probe amplification) para a regiao 11p15.5, cujos
resultados foram:

e Caridtipo com bandas G (sangue periférico): 46, XY [20];

e MS-MLPA para a regiao 11p15.5: POSITIVO - perda
de metilagdo em IC2.

Criancas com SBW apresentam risco aumentado para
uma variedade de tumores, em particular tumor de
Wilms e hepatoblastoma, mas também neuroblastoma,
rabdomiossarcoma e carcinoma adrenocortical. Uma
grande variedade de outros tumores, tanto malignos
quanto benignos, também pode ser vista. Sabendo
disso, qual é o protocolo de vigilancia recomendado
para tumor de Wilms no caso acima?

(A) Ultrassonografias renais anuais até os 7 anos de
idade.

(B) Ultrassonografias abdominais a cada trés meses
até os 4 anos de idade, depois a cada seis meses
até os 10 anos de idade.

(C) Ressonancias magnéticas renais a cada seis meses
até os 8 anos de idade.

(D) Ultrassonografias abdominais e niveis séricos de
AFP a cada trés meses até os 7 anos de idade.

(E) Nenhuma triagem proativa de tumores.

A respeito dos defeitos de tubo neural (DTN), podemos

afirmar que

(A) os DTN abertos ocorrem pela falha de fechamento
de parte ou de todo tubo neural embrionario durante
a neurulacdo primaria, entre 36-48 dias pds-fertiliza-
¢ao, sendo que mais de 50% dos casos sao do tipo
espinha bifida lombossacral.

(B) a anencefalia € um DTN aberto que acomete mais
frequentemente o sexo masculino (na proporgdo
aproximada de 3:1), enquanto ndo ha distor¢ao mar-
cante da proporcao sexual na espinha bifida aberta.

(C) agentes teratogénicos sao importantes agentes
causais, destacando-se maes com diabetes mellitus
ndo tratada e uso de valproato de sdédio, ambos
com um aumento de aproximadamente 10 vezes
no risco relativo de DTN.

(D) o risco aproximado de recorréncia de espinha bifida
(sem suplementacdo de folato), quando um dos
progenitores é afetado (exemplo, mae com DTN
corrigida), é de cerca de 10-12%.

(E) o diagndstico ultrassonografico de anencefalia é
possivel apenas apds 16 semanas de gestacdo, com
aumento progressivo da taxa de diagndstico com
aumento da idade gestacional, com sensibilidade de
aproximadamente 98% na 202 semana gestacional.

X FAURGS
EfA Durante um atendimento, levantou-se a suspeita de

EF} Com relagdo as desordens relacionadas ao gene FGFR3
(FGFR3 related disorders), ¢ INCORRETO afirmar

(A) que a acondroplasia se caracteriza radiologica-
mente por encurtamento de 0ssos longos tubulares
com encurtamento rizomélico (proximal), braqui-
dactilia, genu varum, cifose toracolombar, lordose
lombar exagerada, estreitamento da distancia inter-
pedicular das vértebras, iliaco de forma quadrada
com acetabulo horizontalizado, incisura sacrociatica
estreita, alteracGes metafisarias leves e genera-
lizadas.

(B) que variantes patogénicas da guanina na posi¢ao
1138 no gene FGFR3(c.1138G>A e ¢.1138G>C)
sdo responsaveis por mais de 98% dos casos de
acondroplasia, sendo que, em cerca de 80% dos
pacientes, a ocorréncia é de novo.

(C) que variantes patogénicas de novo envolvendo
a guanina na posicdo 1138 no gene FGFR3 ocorrem
somente na linhagem germinativa paterna, ocorrendo
exclusivamente durante a espermatogénese.

(D) que, além da acondroplasia, o espectro clinico rela-
cionado a variantes patogénicas no gene FGFR3 é
muito amplo e inclui condigdes como hipocondro-
plasia, displasia tanatofdrica, sindrome de Crouzon
com acanthosis nigricans, sindrome de SADDAN e
pseudoacondroplasia.

(E) que, na hipocondroplasia, apesar de as variantes
patogénicas c.1620C>A e c.1620C>G no gene
FGFR3representarem cerca de 70%-80% dos casos,
e 0 sequenciamento completo do gene FGFR3
aumentar o rendimento diagndstico para 70%-90%,
cerca de 10 a 30% dos casos com diagndstico
clinico-radioldgico permanecem sem causa mole-
cular identificada.

ot

FAURGS — HCPA - Edital 01/2025

%ﬁ PS 07 — MEDICO | (Genética Médica)

Pag. 12



X FAURGS

m Qual das seguintes afirmagdes sobre distlrbios da
diferenciacdo sexual (DSD) é correta?

(A) No exame ultrassonografico, até 12 semanas de
gestacdo, a genitalia externa parece a mesma em
ambos o0s sexos, nao sendo possivel a diferenciacdo
com seguranca. Mesmo até 20 semanas de gestagdo,
pode ocasionalmente ser dificil determinar com
seguranca o sexo do feto a partir da aparéncia
da genitalia externa por ultrassom, motivo pelo
qual a sexagem fetal por meio de cfDNA (NIPT) é
importante para evitar casos de indefinicdo do sexo
ao nascimento.

(B) Variantes patogénicas ou delecGes de SRY explicam
apenas 15-20% das mulheres XY.

(C) Até as 12 semanas de gestacdo, os tecidos precur-
sores gonadais sao histologicamente idénticos, e,
somente apds a 162 semana de gestagao, as
gbnadas bipotenciais, através da testosterona,
AMH (anti-Miillerian Aormone) e Insl3 (insulin-like
growth factor 3), irdo se diferenciar em gonadas
masculinas.

(D) A sindrome de insensibilidade aos andrdgenos é
causada por variantes patogénicas no gene do
receptor de andrdgeno (AR), sendo a principal
causa de DSD em mulheres XY com a presenca de
trompas e Utero.

(E) A presenca de um cariétipo 45X/46XY ocorre na
disgenesia gonadal mista, um distlrbio do desen-
volvimento sexual que pode apresentar uma ampla
gama de manifestacdes clinicas, mas todos com
algum grau (mesmo que leve) de ambiguidade
genital externa.

m A miotonia congénita relacionada ao CLCVI (MC-CLCNI)
€ uma condicdo de heranga autossémica dominante ou
recessiva, associada ao gene que codifica a proteina do
canal de cloreto, um homodimero responsavel pela
condutancia de cloreto no sarcolema. A doenca ocorre
quando essa condutancia é reduzida a 40% ou menos,
enquanto redugdes de cerca de 50% ndo causam
miotonia.

Baseado nesses dados, assinale a alternativa que
contempla um provavel mecanismo de doenca na
MC-CLCN1.

(A) Haploinsuficiéncia.
(B) Triplossensibilidade.
(C) Ganho de funcdo.
(D) Dominancia negativa.
(E) Antecipagao.

ot
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