1) De acordo com o protétipo:
Mutacdo ——» Proteina alterada —— Fun¢do anormal — Doenga

Exemplifique com uma doenga genética a sua escolha esses principais passos,
acrescentando o padrao de heranga, métodos de diagndstico e tratamento.

2) Qual o risco de recorréncia para a futura descendéncia de um casamento entre dois
individuos com Acondroplasia (desordem autossémica dominante)? E se essa condigéao
fosse autossémica recessiva?

3) Uma mulher, com pais fenotipicamente normais, tem dois irmdos com distrofia
muscular de Duchenne. Ela esta com quadro leve de fraqueza muscular em pernas. Qual
mecanismo esta mais provavelmente envolvido com isso?

4) Em qual dos seguintes individuos vocé NAO esperaria um corpusculo de Barr?
a) Homem XX
b) Mulher 45X
c) Mulher 46,XY
d) AeB
e) BeC

5) Uma mulher que é portadora heterozigota para o gene de uma doenga de heranga
ligada ao X dominante casa-se com um homem normal. Esse gene possui uma
penetrancia de 80%. Qual a proporcao de filhos homens afetados para essa doencga?

6) O heredograma ao lado, de uma sindrome malformativa grave sem
alteragao citogenética, pode representar varios tipos de heranga. Cite 3

herangas possiveis, justifique e fale sobre o risco de recorréncia. ii

7) Qual das situagbes abaixo ndo auxiliam na distingao entre um padrdo de heranga
autossdmico recessivo de um dominante?

a) presenca de consangulinidade

b) proporgéo de afetados na prole em cada uniao

c) razao sexual dos afetados

d) aparecimento do fenétipo em multiplas geracdes da familia.

e) todos acima

8) Assinale o modo de heranga listado que mais se correlaciona com os heredogramas.

autossdmico recessivo
autossdmico dominante
ligada ao X recessivo
ligada ao X dominante
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9) Assinale a alternativa INCORRETA:

a) A Talidomida é o agente teratogénico mais prevalente e seus efeitos séo
caracterizados por, principalmente, defeito em membros.

b) Somente maes etilistas crénicas estdo sob risco de terem filhos com Sindrome
Alcodlica Fetal

c) Gravidas epilépticas devem ser tratadas, se possivel, com o menor nimero de
anticonvulsivantes possivel, pois muitos deles podem ter efeitos teratogénicos.

d) A diminuicdo da ingesta de alcool durante a gravidez ja previne contra o
aparecimento da sindrome alcodlica fetal

e) Nao ha relagao entre dose e efeito na exposi¢ao a radiagao ionizante (RX)

10) Assinale a alternativa INCORRETA com relagéo aos conceitos abaixo citados
a) Um dos pontos mais importantes na diferenciagdo entre malformagao e
deformidades/disrupgdo € que no primeiro o desenvolvimento € intrinsecamente
anormal, enquanto que nos outros € normal.
b) Existe especificidade entre anomalia e tipo de anomalia, isto €, um defeito nao
pode ser uma disrupgao em um caso e malformacao em outro caso. Este fendmeno
facilita o reconhecimento causal e o aconselhamento genético.
c) Malformagdes podem causar deformidades
d) Seqliéncia é a ocorréncia de anomalias secundarias a uma anomalia primaria
e) A recorréncia € maior nas malformagbes do que nas deformidades e
disrupgdes

11) Quais os resultados possiveis no teste do pezinho para a anemia falciforme e suas
implicagbes no aconselhamento genético?

12) Discutir as seguintes afirmativas:
a) As alteragdes cromossémicas sdo as causas principais de aborto espontaneo
b) Em geral, as monossomias sdo mais graves que as trissomias
c¢) Muitas das aneuploidias vistas em recém-nascidos aumentam com a idade
materna

13) Todas as situagdes abaixo séo indicativas de exame citogenético, exceto:

a) Crianga recém-nascida com cardiopatia congénita, hipotonia e anomalias cranio-
faciais graves

b) Pacientes com um dos pais portador de translocagéo balanceada

c) Paciente com deficiéncia mental e aumento de fenilalanina no sangue

d) Paciente do sexo masculino, com 23 anos, ginecomastia discreta, azoospermia,
testiculos pequenos e endurecidos

e) Paciente com histdria de abortamento de repeticao

14) Por que realizar cariotipo em suspeitos para a sindrome de Down? Citar uma
condigao que o risco de recorréncia seja de 100%



15) Quais sdo os gametas possiveis de serem produzidos num casal onde um dos
parentais apresente o seguinte cariétipo: 45,XX ou XY, -21, +t13/21, e qual a chance de
nascimento de uma crianga com a Sindrome de Down?

16) Qual dos seguintes NAO é uma caracteristica da Sindrome de Down?
a) hipotonia
b) QI reduzido
c) Associagao com idade materna avangada
d) Risco aumentado de leucemia
e) Fenda labial e palatina



