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I? SUA PROVA

Além deste caderno de questdes contendo
60 (sessenta) questdes objetivas, vocé recebera do
fiscal de sala o cartao de respostas.

As questOes objetivas tém 5 (cinco) opcdes de
resposta (A, B, C, D e E) e somente uma delas esta
correta.

(L; Tempo

e 4 (quatro) horas é o periodo disponivel para a
realizacdo da prova, ja incluido o tempo para a
marcacao do cartdo de respostas.

e 2 (duas) horas apos o inicio da prova, é possivel
retirar-se da sala, levando o Caderno de Questoes.

e Em hipdtese alguma o(a) candidato(a) podera levar
o Caderno de QuestGes antes do horario permitido.

® NAO SERA PERMITIDO

e Qualquer tipo de comunicagao entre os candidatos
durante a aplicagao da prova.

e Usar o sanitario ao término da prova, apds deixar
a sala.

e Anotar informagles relativas as respostas em
qualquer outro meio que ndo seja este caderno de
questoes.

(Médico - Genética Médica)

ProvA TipOo 1 —BRANCA

A INFORMAGCOES GERAIS

Verifique se este caderno de questdes esta completo e
sem falhas de impressdo. Caso contrario, notifique
imediatamente o fiscal da sala, para que sejam
tomadas as devidas providéncias.

No cartdo de respostas, confira seus dados pessoais,
especialmente nome, nimero de inscrigdo e documento
de identidade, e leia atentamente as instrucdes para
preenché-lo.

Use somente caneta esferografica, fabricada em
material transparente, com tinta preta ou azul.

Assine seu nome apenas no espago reservado no cartdo
de respostas.

Confira a cor e o tipo do seu Caderno de Questdes.
Caso tenha recebido Caderno de Questdes com cor ou
tipo diferente do impresso em seu cartdao de
respostas, o fiscal deve ser obrigatoriamente
informado para o devido registro na ata da sala.

O preenchimento das respostas é de sua
responsabilidade e ndo sera permitida a
substituicdo do cartdao de respostas em caso de
erro cometido por vocé.

Para fins de avaliacdo, serdo levadas em consideracdo
apenas as marcagdes realizadas no cartdo de
respostas.

Os candidatos serao submetidos ao sistema de
deteccao de metais quando do ingresso e da saida de
sanitarios durante a realizagao das provas.

Boa prova!
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CONHECIMENTOS BAsICOS
Lingua Portuguesa

1 (NSCBG00-01_01)

Observe a conclusdo de um texto sobre problemas médicos no
Brasil.

Os problemas médicos no Brasil sGo complexos e multifacetados,

envolvendo questdes de acesso, qualidade e estrutura do sistema

de saude. E fundamental que haja melhorias continuas e

investimentos para garantir um atendimento de saude mais

equitativo e eficaz para toda a populagdo.

A afirmativa correta sobre a estruturagdo ou a significagdo do texto

acima é que

(A) os adjetivos “complexos” e “multifacetados” sdo redundantes,
expressando a mesma realidade.

(B) a forma de gerundio “envolvendo” poderia ser
adequadamente substituida por “embora envolvam”.

(C) a conclusdo desse texto faz um resumo dos aspectos
certamente tratados anteriormente.

(D) o problema da automedicagdo esta indiretamente tratado no
corpo do texto de conclusao.

(E) apesar de ser um texto critico, o autor ndo faz referéncia a
providéncias que devem ser tomadas para resolver os
problemas citados.

2 (NSCBG00-01_02)

Um aspecto interessante da lingua escrita é a preferéncia pela voz
ativa em lugar da passiva, ainda que essa seja util em varias
situagdes, ja que a voz ativa torna a frase mais direta, objetiva e
concisa.

Assinale a frase que exemplifica um tipo de voz passiva.

(A) Os profissionais da satide ajudam-se uns aos outros, ajudando
0s pacientes.

(B) Indicam-se remédios aos doentes, segundo informagdes
cientificas dos laboratérios.

(C) Todos os médicos tinham chegado a reunido na hora marcada
pelo cirurgido-chefe.

(D) Precisa-se de muita dedicagdo e conhecimento para o trabalho
na drea da saude.

(E) Todas as pessoas sentadas na sala de espera dos hospitais
trazem alguma necessidade de ajuda.

3 (NSCBG00-01_03)

Observe o didlogo abaixo, entre um mecanico de automdveis e um
cliente ja conhecido:

— Opa! Como é que ta?

— Opa! Tudo bem seu Cloves?

— Tudo bem. E o carro?

— Dei uma olhada... o barulho embaixo é do escapamento... td
furado... o barulho na frente é da junta do motor... precisa trocar...
também é bom trocar o limpador de para-brisas... td velho... e ai...
— E a embreagem?

— Jd consertei... Essa mancha é de alguma coisa que deixaram cair
e ndo sai... Ja esfrequei pra burro!

— Puxa!

Assinale a opgdo em que hd uma caracteristica da lingua falada

erradamente exemplificada.

(A) Problemas com a norma culta: “também é bom trocar o
limpador de para-brisas”.

(B) Emprego de expressdes populares: “Ja esfreguei pra burro!”.

(C) Referéncias a realidades presentes na situagdo de
comunicagdo: “Essa mancha é de alguma coisa que deixaram
cair”.

(D) Formas popularmente abreviadas: “Como é que ta?”.

(E) Imprecisdo: “o barulho na frente é da junta do motor... precisa
trocar...”.

4 (NSCBG00-01_04)

As frases a seguir mostram expressdes populares bastante

utilizadas na lingua falada.

Assinale a opgdao em que a expressao sublinhada foi corretamente

substituida por uma expressao formal equivalente.

(A) Essa chuva didria estd me enchendo o saco! / me trazendo
preocupagoes.

(B) Essa corrupgdo ja deu! / deve ser interrompida.

(C) Acho que aquela empresa esta indo pro brejo! / na hora de
aumentar os investimentos.

(D) E ai, maré mansa? / com boa saude.

(E) N&o posso ir, ndo, estou duro! / estou desempregado.

5 (NSCBG00-01_05)

As frases a seguir mostram uma palavra sublinhada no plural.

Assinale a Unica frase em que essa forma pluralizada estd correta.

(A) As Unicas testemunhas-chaves do crime ainda ndo haviam
feito seus depoimentos.

(B) Em todas as épocas, os uniformes escolares daquele instituto
tinham saias azuis e blusas rosas.

(C) Diante daquela loja em liquidagdo, formaram-se duas filas-
monstros.

(D) Os sapatos de todos os funcionarios eram obrigatoriamente
marrom-escuros.

(E) Os automoveis recéns-chegados eram os mais caros da
empresa.
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6

As frases a seguir mostram imprecisdo pelo emprego de uma
palavra de conteudo geral (destacada).

Assinale a frase em que a substituicdo dessa palavra por uma
palavra mais especifica é feita de forma adequada.

(A) O gerente falou que a vitamina de frutas feita naquele negdcio
ficou muito boa / instrumento.

(B) A funcionaria reclamou que o ferro de passar tinha um trogo
na parte traseira que ela ndo conhecia / pega.

(C) Os funciondrios da fabrica reclamaram que ndo viam serventia
em botar aquele bagulho no uniforme / objeto.

(D) A investigagdo da policia parecia minuciosa, mas os detentos
consideraram aquela coisa muito estranha / estratégia.

(E) No laboratério de Fisica havia um grande nuimero de trecos
que raramente eram utilizados / maquinas.

7

Um motivo de imprecisdo ocorre quando ha uma troca indevida

entre parénimos ou homoénimos, como a que ocorre, com a

palavra sublinhada, no seguinte caso:

(A) Para surpresa de todos os presentes no julgamento, o juiz
absolveu o réu. (absolver / absorver).

(B) O conferencista atuou com muita discricdo, o que motivou
muitos elogios. (discricdo / descri¢do).

(C) Correndo, o menino conseguiu que sua pipa ascendesse
rapidamente e ficou contente (ascender / acender).

(D) O trator, desgovernado, ao ir ao encontro do barranco, deixou
de funcionar (ao encontro de / de encontro ao).

(E) Os EUA estdo combatendo a imigracdo ilegal, ja que é uma
causa de grandes prejuizos (imigragdo / emigracdo).

8

Um meio de obter-se uma boa expressdo escrita é o emprego de
frases curtas e diretas, pois isso facilita a leitura e ajuda o leitor a
reter a informagdo prestada. Nas frases a seguir foram feitas
modificagdes, a fim de melhora-las nesse aspecto.

Assinale a frase em que isso foi feito de forma ndo conveniente,
por prejudicar o sentido original.

(A) A ideia, que havia surgido no dia anterior, que fora rechagada
pela maioria dos membros do partido, voltou sob nova forma
e foi aceita / A ideia da véspera, rechacada pela maioria do
partido, voltou sob nova forma e foi aceita.

A velhinha, que conduzia uma lambreta, atravessava todos os
dias da semana a fronteira entre dois estados, transportando
um saco no assento traseiro da lambreta / a velhinha, numa
lambreta, atravessava diariamente a fronteira, com um saco
no assento traseiro.

(B

(C

-

O rio, que corria de uma extremidade a outra do vale entre as
montanhas, tinha uma agua totalmente limpida que ainda nao
havia sido contaminada pela poluigdo / O rio, correndo pelo
vale, tinha dgua limpida.

(D) Os galhos da goiabeira, que pendiam sobre a corrente de dgua
do regato, se refletiam na superficie da agua, embelezando
duplamente a paisagem do local / os galhos da goiabeira que
pendiam sobre o regato, se refletiam nele, embelezando
duplamente a paisagem.

O livro editado em pequenas paginas e com letras bem mildas,
tinha uma bela aparéncia, que encantava os leitores, mas
trazia alguns problemas de leitura / O livro tinha uma bela
aparéncia, mas trazia problemas de leitura.

—
m

9

A corregdo faz parte da boa escrita.

Assinale a frase que exemplifica o correto emprego gramatical da

lingua.

(A) Ndo sou daqueles que gostam de jogo com muitos gols.

(B) Haviam muitos transeuntes na avenida em fungdo do bloco
carnavalesco que acabara de passar.

(C) Aconteceram uma série de acidentes de transito na nova
rodovia.

(D) Parece que o grupo ndo quiseram contribuir com os gastos da
festa.

(E) Os livros parecem que estdo dormindo na estante da biblioteca
escolas, pois ninguém os consulta.

10

Todas as frases abaixo mostram um substantivo sublinhado e, na
continuidade, um termo semanticamente correspondente a esse
substantivo, de forma culta.

A frase em que essa correspondéncia foi feita de forma correta, é:
(A) Se tem problemas nos rins, procure um reumatologista.

(B) Se tem problemas no pulmao, procure um pneumologista.

(C) Se tem problemas no figado, procure um dermatologista.

(D) Se tem problemas nos ouvidos, procure um oncologista.

(E) Se tem problemas nos pés, procure um pediatra.

Legislagcao EBSERH

11

Uma Universidade Federal decidiu transferir a gestdo de seu

hospital universitdrio para a Empresa Brasileira de Servigos

Hospitalares (Ebserh). Durante reunido do conselho universitario,

alguns membros levantaram duvidas sobre a natureza juridica da

empresa e o tipo de assisténcia prestada.

Considerando a legislagao vigente, é correto afirmar que a Ebserh

é uma

(A) autarquia federal vinculada ao Ministério da Saude,

responsavel pela gestdo exclusiva de hospitais universitarios

federais.

empresa publica vinculada ao Ministério da Educacdo, criada

para prestar servicos gratuitos de assisténcia médico-

hospitalar no ambito do SUS e apoiar atividades de ensino e

pesquisa.

(C) fundagdo publica vinculada ao Ministério da Educagéo,

responsavel por administrar hospitais universitarios mediante

financiamento exclusivamente privado.

sociedade de economia mista vinculada ao Ministério da

Educagdo, podendo prestar assisténcia tanto no SUS quanto na

rede privada.

(E) empresa publica vinculada ao Ministério da Saude, com
autonomia para cobrar diretamente pelos servigos prestados
em hospitais universitarios.

(B

—

(D

GENETICA MEDICA
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12

Durante auditoria institucional, foi analisada a estrutura de
governanca da Ebserh com o objetivo de verificar a existéncia de
instancias responsaveis pela supervisdo estratégica da empresa.
De acordo com o Estatuto Social da Ebserh, o 6rgdo responsavel
por deliberar sobre diretrizes estratégicas e por supervisionar a
gestdo da Diretoria Executiva é o(a)

(A) Conselho Fiscal.

(B) Comité de Etica.

(C) Conselho Consultivo.

(D) Conselho de Administragao.

(E) Assembleia Hospitalar Universitaria.

13

Um servidor da Ebserh recebeu de um fornecedor de

equipamentos hospitalares um presente de alto valor apds a

assinatura de um contrato de fornecimento para o hospital

universitario.

A luz do Cédigo de Etica e Conduta da Ebserh, essa situacdo

caracteriza

(A) pratica aceitavel desde que o presente seja declarado a chefia
imediata.

(B) conduta permitida quando o contrato ja estiver formalmente
concluido.

(C) pratica permitida apenas quando se tratar de fornecedor
internacional.

(D) procedimento regular, desde que nado haja impacto direto no
processo licitatério.

(E) situagcdo que pode configurar conflito de interesses e violagdo
aos principios éticos da instituicdo.

14

Um Hospital Universitario administrado pela Ebserh necessita

ampliar rapidamente sua equipe de profissionais de Enfermagem

devido a abertura de novos leitos.

A superintendéncia solicitou orientagdo sobre a forma de

contratagdo de novos empregados.

De acordo com o Regulamento de Pessoal da Ebserh, o ingresso de

empregados na empresa ocorre

(A) por indicagdo das Universidades Federais conveniadas.

(B) por contratagdo temporaria sem processo seletivo em
situagdes emergenciais.

(C) mediante concurso publico, com regime juridico regido pela
Consolidagdo das Leis do Trabalho (CLT).

(D) por nomeagdo direta do Ministério da Educagao.

(E) mediante processo seletivo simplificado conduzido pelas
universidades.

15

Um empregado da Ebserh foi acusado de descumprir normas
institucionais e de adotar conduta incompativel com as regras
administrativas do Hospital Universitario.

Para a apuragdo formal da conduta e garantia do contraditério e
da ampla defesa, a administragdo decidiu instaurar procedimento
disciplinar conforme as normas internas da empresa.

Segundo a Norma Operacional de Controle Disciplinar da Ebserh,
a apuracdo de infragdes disciplinares pode ocorrer por meio de
(A) sindicancia ou processo administrativo disciplinar.

(B) auditoria administrativa e decisdo direta da diretoria.

(C) avaliagdo de desempenho extraordinaria.

(D) procedimento sumario conduzido pela chefia imediata.

(E) analise exclusiva do Conselho Fiscal.

Politicas Publicas de Saude e Educagao

16

Considerando os fatores determinantes para a Reforma Sanitaria
Brasileira, analise as afirmativas a seguir e assinale (V) para a
verdadeira e (F) para a falsa.

() A crise do modelo previdenciario centralizado, associada a
expansdo da assisténcia privada, articulou-se a formulagdo de
uma critica baseada na medicina social e na andlise histérico-
estrutural da salde.

() A Reforma Sanitaria estruturou-se a partir da adogdo da teoria
funcionalista do Estado, orientada pela racionalizagdo
administrativa e pela busca de equilibrio institucional no setor
saude.

( ) A abertura politica da década de 1970, combinada a
reorganizagdo dos movimentos sociais, favoreceu a
consolidagdo de um projeto que relacionava salde,
democracia e transformacgao das estruturas sociais.

As afirmativas sao, respectivamente,

(A) V-F-F.

(B) F=V-V.

(C) V=—F-V.

(D) F—=F-V.

(E) V-V-F.

17

Tendo em vista os mecanismos institucionais de participagdo no
ambito do Sistema Unico de Satde, leia hipotética a situacdo a
seguir.

Camila participou, como representante dos profissionais de saude,
de uma instdncia colegiada municipal convocada para ocorrer
naquele quadriénio. Durante o encontro, foi realizada avaliagdo
ampla da situagdo de saude do municipio, com apresentagdo de
diagndsticos gerais e, ao final, foram propostas diretrizes para
subsidiar a formulagdo da politica de saude nos anos
subsequentes.

De acordo com a descrigdo apresentada, a instancia indicada na
situagdo acima é o(a)

(A) Conselho Municipal de Saude.

(B) Férum Permanente de Planejamento Regional.

(C) Comissdo Intergestores Bipartite.

(D) Mesa de Negociagdo Permanente do SUS.

(E) Conferéncia Municipal de Saude.

18

A Resolugdo RDC n? 36/2013, da ANVISA, institui acdes para a

promogdo da seguranga do paciente e apresenta conceitos

relacionados a gestdo de risco nos servigcos de saude.

Considerando as defini¢cGes estabelecidas na norma, um exemplo

de evento adverso é a administragdo de medicamento

(A) em dose incorreta, resultando em insuficiéncia renal aguda no
paciente internado.

(B) com atraso na prescrigdo, sem gerar complicagdes para o
paciente internado.

(C) conforme prescrigdo, com registro incompleto no prontuario
do paciente internado.

(D) com orientagdo incompleta da equipe assistencial ao paciente
internado.

(E) em dose incorreta, identificada antes da infusdo completa no
paciente internado.

GENETICA MEDICA
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19

Com relagdo as caracteristicas do Sistema Unico de Saude (SUS),
avalie as afirmativas a seguir.

I. O sistema publico de saude instituido pela Constituicdo de
1988 rompeu com o modelo anterior restrito aos
trabalhadores formais, passando a garantir acesso a toda a
populagdo.

Il. A organizagdo do sistema, desde sua criagdo, passou a
considerar as desigualdades sociais e regionais como critério
para definigdo de prioridades na oferta de agdes e servigos.

IIl. A organizagdo estabelecida a partir de 1988 definiu que toda
decisdo sobre politicas de saude seria centralizada na esfera
federal, de modo a garantir uniformidade administrativa.

Esta correto o que se afirma em
(A) lelll, apenas.

(B) 1l elll, apenas.

(C) N, apenas.

(D) lell, apenas.

(E) 1, el

20

A Resolugdo CNS n2 553/2017 estabelece a Carta dos Direitos e
Deveres da Pessoa Usudria da Saude, dispondo sobre
responsabilidades individuais no ambito do cuidado.

Assinale a opg¢do que apresenta uma violagdo dos deveres da

pessoa usuaria.

(A) Solicitar substituicdo do profissional responsavel durante
atendimento hospitalar regular.

(B) Recusar procedimento terapéutico apds esclarecimento
adequado da equipe assistencial.

(C) Omitir informagdo sobre alergia medicamentosa relevante
durante atendimento hospitalar regular.

(D) Registrar reclamagdo formal sobre atendimento recebido
junto a ouvidoria institucional.

(E) Solicitar acesso ao préprio prontudrio médico durante
acompanhamento ambulatorial regular.

21

Leia a situagdo hipotética a seguir.

Em um hospital geral de médio porte, foi identificado que um
paciente recebeu dose duplicada de um anticoagulante apds falha
na comunicagdo durante a troca de plantdo. O erro foi percebido
horas depois, sem ocorréncia de dano grave. A dire¢do da
instituicdo solicita que o Nicleo de Seguranga do Paciente
proponha medidas imediatas.

Com base no Programa Nacional de Seguranga do Paciente (PNSP),
o0 encaminhamento prioritario deve ser

(A) formalizar adverténcia ao profissional envolvido e reforgar, em
reunido de equipe, a necessidade de aten¢do redobrada na
etapa de administragao.

registrar o fato apenas no prontuario do paciente e restringir

o relato as chefias imediatas, a fim de evitar repercussdes

institucionais indevidas.

(C) notificar o incidente no sistema aplicavel, analisar fatores
contribuintes e revisar o processo de comunicagdo nas
transi¢Oes do cuidado assistencial.

(D) determinar dupla checagem médica para todas as prescrigdes
da Unidade, independentemente do risco do farmaco e do
contexto do atendimento prestado.

(E) abrir apuracdo administrativa e afastar preventivamente a
equipe do plantdo, mantendo a medida até a conclusdo do
procedimento interno formal.

(B

22

O Decreto n2 7.508/2011 define conceitos relativos a organizagdo

do Sistema Unico de Satde (SUS), considerando a articulacdo

interfederativa e a regionalizagdo das agdes e servigos.

Assinale a opgdo que descreve corretamente uma Regido de

Saude.

(A) Conjunto de servigos municipais organizado para integrar
acOes assistenciais e planejamento sanitario local.

(B) Agrupamento de municipios limitrofes organizado para
integrar agdes, servigos e planejamento sanitario regional.

(C) Rede hospitalar estadual organizada para integrar servigos
especializados e metas assistenciais definidas.

(D) Area administrativa regional organizada para integrar
contratos, metas assistenciais e execugdo orgamentaria.

(E) Estrutura integrada de estabelecimentos publicos e privados
organizada para executar programas estratégicos nacionais.

23

A NOB/RH-SUS prevé que a gestdo do trabalho no SUS deve
obedecer ao principio da participagdo bilateral.

Assinale a opgdo que descreve corretamente esse principio.

(A) Pactuagdo conjunta de diretrizes sobre carreira e condigOes
laborais.

(B) Definigdo de critérios remuneratérios pela gestdo
administrativa.

(C) Deliberagdo de vantagens funcionais pelos trabalhadores
organizados.

(D) Homologacdo de acordos trabalhistas pelo gestor responsavel.

(E) Estabelecimento de normas internas pela secretaria
competente.

24

O Sistema Unico de Saude (SUS) é estruturado

constitucionalmente por um conjunto de principios e diretrizes

que orientam sua organizag¢do, seu funcionamento e sua oferta de
agoes e servigos.

Assinale a opgdo que apresenta uma agao incompativel com as

diretrizes do SUS.

(A) Implantagdo de central de regulagdo regional para organizar o

acesso a consultas e exames entre municipios de uma mesma

regido de saude.

Realizagdo de conferéncia municipal de saude com

participacdo de usudrios, trabalhadores e gestores para

definigdo de prioridades locais.

(C) Organizagdo de fila paralela para determinados
procedimentos com base em critérios definidos internamente
pela gestao local.

(D) Estruturagdo de rede municipal com integragdo entre Atengdo
Basica e servigos especializados por meio de fluxos de
referéncia definidos.

(E) Pactuacgdo entre os gestores do sistema para redistribuicdo de
recursos financeiros conforme indicadores epidemioldgicos
regionais.

(B

—
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Leia a situagdo hipotética a seguir.

Durante atendimento em Unidade Bdsica de Saude, um homem
transexual solicitou encaminhamento para mastectomia.
O profissional informou que o procedimento ndo poderia ser
ofertado pelo SUS, pois se trataria de demanda estética ndo
relacionada a saude.

A atitude do profissional de saude esta

(A) inadequada, pois a decisdo sobre cirurgias depende
exclusivamente de autorizagdo prévia estadual.

(B) adequada, pois procedimentos com finalidade estética nao
integram as agGes regulares do SUS.

(C) inadequada, pois toda solicitacdo apresentada pelo usuario
deve ser imediatamente atendida.

(D) adequada, pois procedimentos corporais especificos exigem
autorizagdo judicial prévia.

(E) inadequada, pois desconsidera parametros técnicos previstos
na politica publica vigente.

26

Com base no Cédigo de Etica Médica (Resolucdo CFM
n? 2.217/2018), avalie as afirmativas a seguir e assinale (V) para a
verdadeira e (F) para a falsa.

() O médico pode recusar-se a exercer a profissdo em instituigdo
publica ou privada quando as condigdes de trabalho ndo forem
dignas, devendo comunicar formalmente sua decisdo ao
Conselho Regional competente.

() E vedado ao médico divulgar, fora do meio cientifico, método
terapéutico ainda ndo reconhecido por 6rgdo competente,
ainda que a divulgagdo tenha finalidade apenas educativa.

() O médico deve empregar todos os recursos diagnosticos e
terapéuticos disponiveis nas situagdes clinicas irreversiveis,
ainda que tais medidas ndo garantam beneficio proporcional
a0 paciente.

As afirmativas sao, respectivamente,

(A) V=—F-V.

(B) V-V-—F.

(C) F=V-V.

(D) V-F-F.

(E) F-V-F.

27

A Bioética parte do pressuposto de que nem tudo o que é
cientificamente possivel é também eticamente aceitavel, exigindo
que os avangos técnicos sejam avaliados quanto ao respeito a
dignidade da pessoa humana.

Assinale a opgdo que exemplifica uma agdo cientificamente
possivel, porém eticamente inaceitavel.

(A) Oferta de tratamento capaz de restaurar completamente
fungOes organicas perdidas, ainda que inexistam recursos
técnicos para a intervengao.

Implementacdo de protocolo clinico experimental com
aprovagao institucional e monitoramento continuo dos riscos
envolvidos no procedimento.

Suspensdo de intervengdo considerada futil apds deliberagdo
multiprofissional e registro fundamentado da decisdo no
prontudrio do paciente.

Utilizagcdo de técnica avangada de diagndstico, acompanhada
de esclarecimento prévio quanto aos limites e implicagdes do
exame.

Utilizagdo de recurso tecnoldgico capaz de prolongar fungdes
vitais de forma indefinida, independentemente do estado
concreto de saude do paciente.

(B

(C

-

(D

-

(E

28

A Politica Nacional de Saude Integral da Populagdo Negra

estabelece diretrizes voltadas ao combate contra o racismo

institucional e a redugdo das desigualdades étnico-raciais no

ambito do SUS.

Assinale a opgdo que apresenta uma medida adequada a referida

politica.

(A) Implementagdo de metas especificas para redugdo de
desigualdades étnico-raciais em satde.

(B) Exclusdo do quesito cor dos sistemas de informagao para evitar
distingdes administrativas.

(C) Centralizagdo das agbes de saude da populagdo negra em
servigos especializados estaduais.

(D) Restrigdo das agGes da politica as comunidades quilombolas
reconhecidas pelo Estado.

(E) Substituicdo das diretrizes gerais do SUS por protocolos
especificos para a populagdo negra.

29

Os Determinantes Sociais da Saude (DSS) referem-se a um

conjunto de condigdes que influenciam diretamente a distribuigdo

das doengas e dos fatores de risco na populagdo.

Assinale a opgdo que exemplifica corretamente um DSS.

(A) Elevada prevaléncia de hipertensdo arterial associada ao
envelhecimento progressivo da populagdo brasileira.

(B) Aumento do consumo de bebidas alcodlicas decorrente de
adversidades emocionais na vida adulta.

(C) Diagnostico tardio de neoplasias relacionado a baixa procura
espontanea por servigos assistenciais especializados.

(D) Elevagdo das taxas de obesidade associada ao menor custo
relativo de alimentos ultraprocessados.

(E) Maior ocorréncia de diabetes vinculada a presenga de
histérico familiar e predisposi¢do genética.

30

Avalie se as diretrizes do HumanizaSUS incluem:

I.  implantagdo de modelo decisério que concentra na chefia a
prerrogativa de alterar rotinas, com o objetivo de garantir
maior eficiéncia no atendimento ao publico;

Il. instituicdo de espacgos regulares de deliberagdo coletiva para
discutir impasses do cotidiano e redefinir responsabilidades
entre trabalhadores, gestores e usuarios;

Ill. reorganizagdo do acesso com redefinigdo dos critérios de
entrada no servigo, priorizando necessidades avaliadas no
momento do atendimento.

E compativel com o escopo do HumanizaSUS o que se indica em

(A) Il e lll, apenas.

(B) I, llelll.
(C) lelll, apenas.
(D) I, apenas.

(E) lell, apenas.
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31

Um casal busca aconselhamento genético. O homem foi
diagnosticado com Polipose Adenomatosa Familiar (FAP) e o teste
molecular identificou uma variante patogénica em heterozigose
no gene APC. A mulher ndo possui histérico familiar da doenca.
Considerando que a FAP apresenta penetrancia quase completa, a
probabilidade de o primeiro filho do casal herdar a variante e
manifestar a condigdo é de

(A) 0%.

(B) 25%.

(C) 50%.

(D) 75%.

(E) 100%.

32

O teste pré-natal ndo invasivo (NIPT) revolucionou o rastreio de

aneuploidias fetais. Sobre o Valor Preditivo Positivo (VPP) do NIPT

para a Trissomia do 18 em uma gestante de 22 anos, assinale a

afirmativa correta.

(A) O VPP serd superior ao observado em uma gestante de
42 anos, devido a melhor qualidade do DNA livre.

(B) O VPP é uma medida intrinseca do teste e ndo depende da
idade materna.

(C) A sensibilidade do teste é afetada pela baixa fragdo fetal, mas
o VPP permanece inalterado.

(D) Um resultado positivo no NIPT é diagndstico, dispensando a
realizagdo de amniocentese confirmatoria.

(E) O VPP sera inferior ao observado em gestantes de idade
avancada, pois a prevaléncia da condicdo na populagdo
estudada influencia este indice.

33

Considere uma doenga de heranga autossémica recessiva incluida
recentemente na triagem neonatal, com incidéncia de 1 para
40.000 nascidos vivos em uma populagdo em equilibrio de Hardy-
Weinberg.

A frequéncia aproximada de portadores (heterozigotos) nessa
populagdo é de

(A) 1 portador para cada 100 individuos.

(B) 1 portador para cada 200 individuos.

(C) 1 portador para cada 400 individuos.

(D) 1 portador para cada 1.000 individuos.

(E) 1 portador para cada 20.000 individuos.

34

Uma paciente de 32 anos, de ascendéncia judaica Ashkenazi, sem
histérico pessoal de cancer, relata que sua avo paterna teve cancer
de mama aos 48 anos.

De acordo com as diretrizes do NCCN, a conduta inicial mais
adequada é

(A) Testagem genética imediata apenas para as trés mutagoes
fundadoras em BRCA1/2.

(B) Realizagdo de mamografia anual a partir de agora, sem
necessidade de teste genético.

(C) Oferecer aconselhamento genético e considerar a testagem
para muta¢Ges fundadoras, mesmo na auséncia de critérios
adicionais, devido a ancestralidade.

(D) Negar a testagem, pois o cancer ocorreu em parente de
terceiro grau.

(E) Solicitar painel expandido de 80 genes, dada a alta taxa de
variantes de significado incerto (VUS) nesta populagado.

35

Um paciente masculino de 45 anos apresenta um primeiro
episddio de Trombose Venosa Profunda (TVP) distal ndo
provocada.

Durante a investigagdo de trombofilias hereditérias, é correto

afirmar que

(A) a deficiéncia de antitrombina é a trombofilia hereditaria mais
frequente na populagdo caucasiana.

(B) o teste para o Fator V de Leiden deve ser realizado
rotineiramente em todos os pacientes com TVP provocada por
cirurgia de grande porte.

(C) o rastreio de cancer oculto em pacientes com TVP ndo
provocada deve obrigatoriamente incluir Tomografia por
Emissdo de Pdsitrons (PET-CT).

(D) a presenga da variante G20210A da protrombina contraindica
o uso de varfarina.

(E) em pacientes com TVP e trombofilia de alto risco (ex:
homozigose para Fator V de Leiden), recomenda-se
anticoagulagdo por tempo prolongado com reavaliagdo
periddica.

36

A Sindrome de Lynch é causada por variantes patogénicas em

genes de Mismatch Repair (MMR).

Sobre a correlagdo gendtipo-fendtipo e o manejo, assinale a

afirmativa correta.

(A) Variantes no gene PMS2 conferem o maior risco de cancer
colorretal e endometrial entre todos os genes MMR.

(B) A perda de expressio da proteina MSH2 na imuno-
histoquimica do tumor sempre indica uma variante
germinativa obrigatoriamente no gene MSH2.

(C) Para portadores de variantes em MSH6, a colonoscopia deve
iniciar obrigatoriamente aos 20 anos, repetida anualmente.

(D) A deficiéncia constitucional do reparo de pareamento
(CMMRD) ocorre em individuos com variantes patogénicas
bialélicas em genes MMR e manifesta-se frequentemente na
infancia.

(E) O rastreio de cancer de pancreas em portadores de sindrome
de Lynch deve ser universal, independentemente do histérico
familiar.
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37

No contexto do sequenciamento de nova geragdo (NGS) para
painéis para predisposicdo hereditaria ao cancer, assinale a
afirmativa correta a respeito do achado de uma Variante de
Significado Incerto (VUS).

(A) A VUS deve ser utilizada para orientar cirurgias redutoras de
risco, como mastectomia profilatica.

(B) O achado justifica a testagem de todos os familiares em risco
para clarificar a segregagdo, como parte da rotina clinica.

(C) A VUS nado deve ser utilizada para alterar o manejo médico; o
paciente deve ser acompanhado com base em seu histérico
pessoal e familiar.

(D) O achado indica obrigatoriamente que a variante é patogénica,
mas o laboratério ainda ndo possui dados suficientes.

(E) A VUS é mais comum em populagGes de origem europeia do
que em minorias étnicas.

38

Um recém-nascido apresenta genitalia ambigua. A investigagdo
inicial revela caridtipo 46,XY e niveis elevados de 17-
hidroxiprogesterona. Exames subsequentes mostram deficiéncia
de 5-alfa-redutase.

Sobre a determinagdo sexual e demais condi¢Ges relacionadas,

assinale a afirmativa correta.

(A) O gene SRY localiza-se no brago longo do cromossomo Y.

(B) Na deficiéncia de 5-alfa-redutase, os ductos de Miiller
desenvolvem-se normalmente, resultando em Utero e
trompas

(C) A enzima 5-alfa-redutase é responsavel pela conversdao da
testosterona em di-hidrotestosterona (DHT), essencial para a
masculinizagdo da genitdlia externa.

(D) Individuos com Sindrome de Turner (45,X) possuem gbnadas
funcionais e fertilidade preservada na maioria dos casos.

(E) A presenga de dois cromossomos X garante obrigatoriamente
o desenvolvimento do fenétipo feminino, independentemente
de outros fatores genéticos.

39

Os inibidores da PARP representam um marco na oncogenética.
O mecanismo de agdo que justifica sua eficacia preferencial em
pacientes com variantes patogénicas em BRCA1 ou BRCA2 é
conhecido como

(A) blogueio da angiogénese tumoral.

(B) letalidade sintética.

(C) reparacdo direta do DNA via CRISPR.

(D) imunomodulagdo via PD-L1.

(E) inibigdo da via mTOR.

40

Um paciente de 55 anos, sem histdrico familiar oncolégico, realiza
uma bidpsia liquida (DNA tumoral circulante - ctDNA) para
monitorizagdo de um adenocarcinoma de pulmdo. O exame
detecta uma variante patogénica no gene TP53 com uma
frequéncia alélica de 48%.

Sobre este achado, assinale a afirmativa correta.

(A) Confirma obrigatoriamente o diagndstico de Sindrome de
Li-Fraumeni, dada a alta frequéncia alélica.

(B) Trata-se, com elevada probabilidade, de Hematopoiese Clonal
de Potencial Indeterminado (CHIP) ou uma variante germinal,
dada a alta frequéncia alélica.

(C) A variante deve ser ignorada, pois TP53 ndo possui relevancia
clinica em cancer de pulmao.

(D) O achado é patognomadnico de exposi¢do a radiagdo ionizante
prévia.

(E) A frequéncia alélica de 48% em ctDNA é tipica de mutag¢des
somaticas adquiridas exclusivamente no tecido tumoral sélido.

41

Para o diagndstico molecular da Distrofia Muscular de Duchenne,
em que cerca de 65-70% dos casos sdo causados por delegdes de
um ou mais éxons no gene DMD, a estratégia laboratorial inicial
mais custo-efetiva e sensivel para detectar estas variagdes de
numero de cépias (CNVs) é o(a)

(A) sequenciamento de Sanger.

(B) MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification).

(C) caridtipo de banda G de alta resolugdo.

(D) PCR em tempo real para éxon Unico.

(E) Western Blot para proteina distrofina.

42

Uma paciente de 24 anos com Sindrome de Peutz-Jeghers

(variante patogénica em STK11) questiona sobre o risco de

neoplasias extra-intestinais.

Segundo as diretrizes atuais, em relagdo ao rastreio indicado para

o cancro do pancreas nessa sindrome, assinale a afirmativa

correta.

(A) N&do ha indicacdo de rastreio para pancreas nesta sindrome.

(B) Deve ser realizada tomografia computorizada de abdémen
total a cada 5 anos.

(C) Deve ser realizada Pancreatectomia profilatica aos 40 anos.

(D) Deve ser realizada Ressonancia Magnética
(Colangiopancreatografia) ou Ecoendoscopia anual ou bienal,
iniciando aos 20 anos.

(E) Deve ser realizada Ressonancia Magnética
(colangiopancreatografia) ou ecoendoscopia anual ou bienal,
iniciando aos 30-35 anos.
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A detec¢do de um mosaicismo cromossdmico em vilosidades

coridnicas (CVS) durante o diagndstico pré-natal é um desafio

clinico.

Se o mosaicismo for classificado como mosaicismo confinado a

placenta tipo 3, isso significa que

(A) a linhagem celular anGmala esta presente apenas no
citotrofoblasto.

(B) a linhagem anOGmala esta presente apenas no estroma das
vilosidades.

(C) a linhagem anémala estd presente tanto no citotrofoblasto
qguanto no estroma, mas o feto é presumivelmente euploide.

(D) o feto é obrigatoriamente afetado.

(E) o NIPT pode complementar a investigacdo e esclarecer o
acometimento fetal.

44

Num estudo de associagdo gendmica ampla (GWAS) para
determinar o risco de trombose venosa, um novo polimorfismo
(SNP) apresentou um p-value de 2 x 10* e um Odds Ratio (OR) de
1.15.

Em relagdo a interpretagdo desse resultado, assinale a afirmativa

correta.

(A) O SNP possui um efeito bioldgico modesto (aumento de 15%
no risco), mas o valor de p ndo atinge o limiar de corre¢do para
multiplos testes em GWAS.

(B) O SNP é um determinante majoritario da doenga, equivalente
ao Fator V de Leiden.

(C) O resultado é estatisticamente significativo de acordo com o
padrdo de significancia gendmica.

(D) O OR de 1.15 indica que o SNP é protetor contra a trombose.

(E) O estudo prova que a heranga da trombose é puramente
monogénica.

45

A anadlise por microarranjo cromossomico ampliou de forma

significativa a capacidade diagndstica para individuos com

Transtorno do Espectro do Autismo (TEA).

A detec¢do de uma microdelecio na regido 16pll.2 esta

frequentemente associada a

(A) obesidade, com TEA, sem deficiéncia intelectual.

(B) TEA, atraso de linguagem e macrocefalia.

(C) morte subita cardiaca por sindrome do QT longo.

(D) risco aumentado de abortamento na irmandade por
duplicagdo do cromossomo 16.

(E) penetrancia incompleta, com auséncia total de manifestagGes
clinicas na maioria dos portadores.

46

A terapia génica com onasemnogene abeparvovec (Zolgensma)
utiliza um vetor viral para entregar uma copia funcional do gene
SMN1.

Sobre esse tratamento, assinale a afirmativa correta.

(A) O vetor utilizado é um retrovirus que se integra
aleatoriamente no genoma do hospedeiro.

(B) O farmaco utiliza um virus adenoassociado serdtipo 9 (AAV9),
que possui tropismo pelo sistema nervoso central e
permanece na forma epissomal.

(C) O objetivo é potencializar o splicing do gene SMN2, e ndo
substituir o gene SMIN1.

(D) N&o ha risco de hepatotoxicidade.

(E) A terapia deve ser administrada mensalmente durante toda a
vida do paciente.

47

A Sindrome de Cowden, parte do espectro PHTS (PTEN
Hamartoma Tumor Syndrome), caracteriza-se por um risco
elevado de neoplasias e achados mucocutdneos patognomaonicos.
O principal achado dermatoldgico associado sdo (é)

(A) manchas café-au-lait.

(B) angiofibromas faciais.

(C) eritema nodoso.

(D) triquilemomas multiplos.

(E) acantose nigricans maligna.

48

Segundo as normas do ACMG (American College of Medical

Genetics and Genomics), uma variante do tipo cddon de parada,

que nunca foi relatada anteriormente em bases de dados

populacionais (como o gnomAD) e que ocorre num gene em que a

perda de fungdo é um mecanismo conhecido de doenga, recebe

inicialmente critérios de peso

(A) benigno (BA1).

(B) significado incerto (VUS) obrigatoriamente.

(C) provavelmente patogénico, por auséncia em controles e ser
variante stop codon.

(D) obrigatério para realizar o critério de segregacdo familiar.

(E) benigna por auséncia em controles e ser variante stop codon.

49

A Sindrome de Prader-Willi (SPW) é causada pela auséncia de

expressdo de genes na regidao 15q11-q13.

Sobre os mecanismos genéticos dessa condigdo, é correto afirmar

que

(A) a maioria dos casos (70%) se deve a uma delegdo no
cromossomo de origem materna.

(B) a dissomia uniparental (UPD) materna é responsavel por cerca
de 25 a 30% dos casos.

(C) a metilagdo na SPW é tipicamente reduzida em ambos os
alelos.

(D) trata-se de uma doenga autossémica dominante classica com
penetrancia de 50%.

(E) oexoma é o método mais sensivel para detectar todos os casos
de SPW, sendo método de escolha para diagndstico.

50

Um homem sauddvel descobre ser portador de uma translocagdo

reciproca equilibrada entre os cromossomos 2 e 5.

O principal risco reprodutivo para esse individuo é

(A) ainfertilidade por azoospermia.

(B) o risco aumentado de abortamentos espontaneos e
descendéncia com desequilibrios cromossémicos
(trissomias/monossomias parciais).

(C) baixo, pois a translocagdo é equilibrada e ndo afeta a meiose.

(D) O alto risco de ocorréncia da sindrome de cri du chat.

(E) 100% de ocorréncia de abortamentos por desbalanceamento
da translocagao.
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51

Um tumor colorretal apresenta perda de expressdo de MLH1 e
PMS2 na imuno-histoquimica e Instabilidade de Microsatélites
(MSI-H). O teste de metilagdo do promotor de MLH1 é positivo.
Em relagdo a esse achado, assinale a afirmativa correta.

(A) Sugere fortemente que a perda de MLH1 é um evento
esporddico (ndo hereditario) devido ao silenciamento
epigenético do promotor no tumor.

(B) Confirma Sindrome de Lynch germinal.

(C) Indica que o paciente possui uma mutagdo germinativa no
gene MLH1

(D) O teste é inconclusivo e deve ser repetido em sangue
periférico.

(E) A perda de expressao deve ser confirmada por PCR,

52

Na Fenilcetonuria (PKU), a deficiéncia da enzima fenilalanina

hidroxilase leva ao acimulo de fenilalanina. A triagem neonatal

objetiva o diagndstico precoce, para intervengdo antes da

ocorréncia de sequelas.

Dos resultados abaixo, assinale o que é mais provavelmente um

resultado verdadeiro positivo para fenilcetontria na triagem

neonatal.

(A) Relagdo fenilalanina/tirosina de 18,0.

(B) Dosagem de fenilalanina de 150 umol/L, com reteste com
180mcmol/L, com valor de referéncia 120 umol/L.

(C) Sequenciamento NGS com uma variante patogénica em

heterozigose no gene PAH.

Prematuro grave, em uso de suporte de vida e NPT, com

dosagem unica de fenilalanina 440 umol/L.

(E) Dosagem de fenilalanina de 150 umol/L, com microcefalia
congénita.

(D

-

53

Um lactente de 8 meses, com histéria de macrocefalia desde o
nascimento e desenvolvimento psicomotor previamente normal,
apresenta-se ao pronto-atendimento com crise convulsiva e
distonia aguda apds um quadro febril de vias aéreas superiores. A
ressondncia magnética de cranio revela lesGes bilaterais e
simétricas no corpo estriado (nucleo caudado e putamen), além de
alargamento dos espacos liqudricos silvianos. A andlise de acidos
organicos na urina por espectrometria de massas identifica
elevagdo acentuada de acido 3-hidroxiglutdrico.

Sobre essa condicdo, assinale a opg¢do que descreve corretamente

a fisiopatologia ou o0 manejo.

(A) Trata-se de uma deficiéncia de ornitina transcarbamilase, cujo
tratamento baseia-se na restrigdo proteica e suplementagdo
de arginina.

(B) O acido 3-hidroxiglutarico é um metabdlito indcuo, associado
a lesdes estriatais por hipdxia neonatal.

(C) O achado de macrocefalia afasta o diagndstico de aciduria
organica, sugerindo uma sindrome de sobrecrescimento
primaria, como a Sindrome de Sotos.

(D) A condigdo descrita é a Aciddria Glutarica Tipo 1 (GA1l),
causada pela deficiéncia da glutaril-CoA desidrogenase.

(E) A dieta recomendada deve ser hiperproteica para compensar
a perda de massa muscular decorrente da distonia aguda.

54

Uma paciente do sexo feminino, 38 anos, apresenta quadro de dor
neuropatica em extremidades (“queimacgdo”), hipoidrose e
proteindria de inicio recente. Seu irmdo faleceu aos 42 anos por
insuficiéncia renal de causa indeterminada.

Por suspeitar de Doenga de Fabry, vocé solicita a dosagem da
atividade enzimatica da alfa-galactosidase A (alfa-Gal A).

Sobre a interpretagdo laboratorial e genética neste caso, assinale
a afirmativa correta.

(A) O diagndstico em mulheres ndo pode ser excluido pela
atividade enzimatica normal, devido ao processo de inativagao
aleatdria do cromossomo X (lionizagdo), sendo mandatoéria a
analise molecular do gene GLA.

(B) Um nivel de atividade enzimatica da alfa-Gal A dentro dos
valores de referéncia descarta definitivamente a Doenga de
Fabry nessa paciente.

(C) A doencga é de heranga ligada ao X, tornando irrelevante o
diagndstico do irmao, por ndo se manifestar em mulheres.

(D) A presenca da variante p.Asp313Tyr no gene GLA é sempre
considerada patogénica e justifica o inicio imediato de terapia
de reposi¢do enzimatica em pacientes assintomaticos

(E) A bidpsia renal para demonstragdo de depdsitos de
globotriaosilceramida (Gb3) é o método diagndstico de padrao
ouro para o sexo feminino.

55

Um individuo de 29 anos é identificado com uma variante
patogénica germinativa em heterozigose no gene CDH1
(Cadherina-E). Ele é assintomatico, mas seu pai faleceu de cancer
géstrico difuso aos 45 anos.

Com base nas diretrizes do Consoércio Internacional de Cancer

Gastrico Hereditario (IGCLC 2020), assinale a afirmativa correta

sobre a conduta recomendada.

(A) Deve-se realizar endoscopia digestiva alta (EDA) anual com
bidpsias aleatdrias, sendo a cirurgia indicada apenas se houver
lesdo visivel.

(B) A variante no gene CDH1 estd associada principalmente a
pdélipos colonicos, sendo a colonoscopia o exame de maior
prioridade.

(C) O risco de cancer de mama lobular em portadoras do sexo
feminino é baixo, ndo justificando rastreio diferenciado com
ressonancia magnética.

(D) A gastrectomia total profilatica deve ser discutida como opgdo
preferencial entre os 20 e 30 anos de idade, devido a baixa
sensibilidade da EDA em detectar o carcinoma de células em
anel de sinete em estagio inicial.

(E) A gastrectomia parcial (antro) é suficiente para mitigar o risco
de cancer gastrico nesta sindrome.
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Ao interpretar uma variante intronica profunda (deep intronic)
encontrada por Sequenciamento de Genoma Completo (WGS) em
um paciente em investigacdo de encefalopatia epilética, mas com
painel de NGS convencional negativo, o laboratério decide realizar
um ensaio funcional de RNA (RNA-seq). O resultado demonstra,
em um gene com haploinsuficiéncia descrita como causa de
doenga, a criagdo de um novo sitio aceptor de splicing, levando a
inclusdo de um pseudoexon com terminagdo prematura da
tradugdo.

Segundo os critérios ACMG/AMP, assinale a afirmativa correta
sobre como essa evidéncia impacta a classificacdo da variante.

(A) Nao possuivalor clinico, pois apenas variantes em éxons foram
descritas como patogénicas neste gene

(B) A evidéncia de splicing anormal sé é valida se a variante
ocorrer nas posi¢des candnicas +1, +2, -1 ou -2.

(C) Indica que a variante é um polimorfismo benigno, pois ndo
alterou a sequéncia primaria da proteina original.

(D) O RNA-seq é um teste pouco especifico neste contexto, sendo
preferivel o uso de algoritmos de predicdo in silico como o
CADD.

(E) Fornece evidéncia forte de patogenicidade (critério PS3),
permitindo a reclassificagdo de uma Variante de Significado
Incerto (VUS) para Provavelmente Patogénica.

57

Um paciente de 12 anos apresenta subluxacdo de cristalino
(ectopia lentis), habito marfanoide e episddios de trombose
venosa recorrente. A investigagdo laboratorial revela niveis
plasméticos de homocisteina total de 150 pmol/L (VR: <
15 pmol/L).

Sobre esse caso, assinale a conduta ou interpretagdo correta.

(A) Trata-se provavelmente da variante polimérfica C677T em
homozigose no gene MTHFR como causa da elevagdo de
homocisteina.

(B) O diagndstico mais provavel é Homocistindria Classica por
deficiéncia de Cistationina Beta-Sintetase (CBS), e o teste de
responsividade a piridoxina (Vitamina B6) é uma etapa
fundamental do manejo.

(C) O uso de varfarina é essencial, podendo mesmo dispensar
intervengdes dietéticas.

(D) A presenca de ectopia lentis torna obrigatdria a testagem para
sindrome de Marfan, por ser diagndstico diferencial do habito
marfanoide.

(E) Arestrigdo de gorduras saturadas € a base do tratamento para
reduzir os niveis de homocisteina.

58

A Leiomiomatose Hereditaria e Cancer de Células Renais (HLRCC)

é uma sindrome de predisposi¢do ao cancer causada por mutagées

germinativas no gene FH (Fumarato Hidratase). Sobre o manejo

desses pacientes, as diretrizes sugerem

(A) rastreio renal apenas se houver hematuria macroscopica.

(B) histerossalpingoooforectomia profilatica, devido ao alto risco
de adenocarcinoma de endométrio.

(C) a realizagdo de Ressonancia Magnética (RM) renal anual, pelo
risco de tumor renal agressivo.

(D) que a presenca de leiomiomas cutdneos é um achado raro e
sem importancia clinica para o diagndstico.

(E) o fato de a sindrome seguir um padrdo de heranga
autossGmica recessiva para as manifestacdes oncoldgicas.

59

O laboratodrio de citogenética do hospital apresentou um indice de
falha de cultura de 85% para culturas de linfocitos em sangue
periférico na ultima semana.

O problema manifesta-se por um indice mitético extremamente
baixo ou nulo e uma morfologia celular de “células fantasmas”
apos a colheita. Observou-se que, apds as primeiras 12 a 24 horas
de incubagdo, o meio de cultura (RPMI 1640 suplementado com
20% de soro fetal bovino e fito-hemaglutinina) apresentava uma
coloragdo purpura/ficsia persistente em todos os frascos; e a
temperatura da incubadora se manteve estavel em 37 °C.

Assinale a opgdo que identifica corretamente a causa mais
provavel deste evento sistémico e a respetiva corregdo técnica.

(A) Contaminagdo por Mycoplasma spp. em larga escala; corregdo
via esterilizagdo por radiagdo gama de todos os reagentes e
descarte de unidades de soro em uso.

(B) Degradagao da fito-hemaglutinina (PHA) por flutuagdo térmica
no transporte; corre¢do através do aumento da dose de PHA
para o dobro da concentragdo padrao.

(C) Desvio na calibragdo do sensor de CO, da incubadora,
resultando numa concentragdo real de diéxido de carbono
inferior a 5%; correcdo via recalibracdo externa do sensor e
ajuste do fluxo para garantir o tamponamento do bicarbonato.

(D) Toxicidade por excesso de colchicina/colcemid; corre¢do via
reducdo do tempo de exposi¢do para 10 minutos.

(E) Incompatibilidade do detergente utilizado na lavagem manual
da vidraria de cultivo; corre¢do via substituicio por
descartaveis de poliestireno de baixa aderéncia.

60

Um paciente de 8 anos apresenta esplenomegalia acentuada, dor
dssea recorrente e trombocitopenia. A bidpsia de medula dssea
revelou células de linhagem macrofagica com citoplasma em
“papel amassado”, altamente sugestivas de Doenga de Gaucher.

O médico assistente solicitou o Sequenciamento do Exoma
Completo (WES) como teste de primeira linha, visando investigar
também outros diagnodsticos diferenciais. O relatério do WES
retornou sem variantes patogénicas ou de significado incerto
identificadas no gene GBA. Contudo, a dosagem enzimatica da
beta-glicosidase 4cida realizada posteriormente confirmou
atividade residual de apenas 5% em relagdo ao controle.

Assinale a opgao correta acerca da causa mais provavel para o

falso-negativo técnico do exoma e da estratégia correta para a

confirmagdo molecular.

(A) Variante em regido promotora profunda; corregdo via
sequenciamento de genoma completo (WGS) com foco em
regiGes intergénicas.

(B) Silenciamento epigenético por metilagdo do gene GBA;
corregdo via PCR sensivel a metilagdo (MS-PCR).

(C) Presengca do pseudogene altamente homodlogo GBAPI;

corregdo via Long-Range PCR (PCR de longo alcance) seguido

de sequenciamento especifico de Sanger ou NGS especializado
para distinguir o gene funcional do pseudogene.

Fendmeno de uniparental disomy (UPD) do cromossomo 1;

corregdo via analise de microssatélites (STR) para confirmar a

origem biparental dos alelos.

(E) Limitagdo intrinseca do exoma em detectar variantes missense
em genes com alta densidade de GC; corregdo Vvia
sequenciamento proteico direto.

(D
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