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FOLHA DE QUESTOES

Area: 13 — Genética Médica Namero de C.P.F

Consideragoes sobre a prova escrita:

* Responda as questdes abaixo nas folhas definitivas com letra legivel;

e Paracadaquestdo poderdo ser utilizadas até duas folhas (60 linhas) e somente serio avaliadas
as informacdes dentro do espago delimitado, onde estdo apresentadas as linhas.

e E obrigatério identificar a qual questio se refere cada resposta e esta identificacdo devera ser
feita dentro do espago delimitado pelas linhas.

QUESTAO 01: As alteragdes cromossémicas numéricas sao responsaveis pela ocorréncia de algumas
sindromes humanas. O dia 21 de marco (21/3) é considerado uma data alusiva & cromossomopatia mais
frequente em humanos, a Sindrome de Down. Sobre esta sindrome, discorra sobre as alterages fenotipicas,
sobre os eventos genéticos envolvidos com sua ocorréncia e sobre seu risco de ocorréncia esporadica e
hereditaria. (2 pontos)

QUESTAO 02: Dentre as doencas de origem genética mais estudadas encontram-se as
hemoglobinopatias, as quais podem se originar pelo surgimento de variantes estruturais ou diminui¢do na
abundancia das globinas. Neste sentido, discorra sobre as alteragdes genéticas e as caracteristicas fenotipicas
e fisiopatologicas da anemia falciforme e das talassemias. (2 pontos)

QUESTAO 03: Com a descoberta do DNA como sendo a molécula responsavel por transmitir a nossa
informagao genética, muitas novas hipéteses comegaram a surgir. Por exemplo, inicialmente esperava-se que
o nimero de genes fosse idéntico ou muito préoximo do niimero de proteinas, mas hoje sabemos que o nimero
de genes se encontra entre 20 a 25 mil, enquanto o nimero de proteinas pode superar o valor de 100 mil.
Assim, discorra sobre o fluxo da informagado genética e sua correlagdo com a variabilidade de proteinas em
humanos. (2 pontos)

QUESTAO 04: Quando se fala em doencas hereditarias, podemos pensar em aconselhamento genético
e, principalmente, na importancia em se conhecer o padrdo de heranga genética destas condicdes transmitidas
em uma familia. Neste sentido, construa um heredograma de uma doenga com padrio autossdémico recessivo
de sua escolha, com pelo menos 3 geragdes, destacando o individuo probando e utilizando os simbolos
classicos para producdo do heredograma. Adicionalmente, explique quais sdo as caracteristicas basicas para
identificacdo de um padrao de heranga autossémica recessiva, bem como dos padroes de heranca autossémica
dominante e ligada ao sexo, dominante e recessiva. (2 pontos)

QUESTAO 05: A evolugdo da tecnologia e da ciéncia levou ao surgimento de diferentes métodos que
sdo utilizados para o diagnostico de doengas genéticas. Hoje, sdo utilizadas técnicas classicas, como o
bandamento G e o sequenciamento pelo método de Sanger, e outras técnicas moleculares, como a hibridacao
in situ fluorescente (FISH) e o sequenciamento de nova geracgao, para a avaliagio do genoma e caridtipo
humano. Neste sentido, discorra sobre as bases da citogenética classica, bem dos métodos moleculares de FISH
e sequenciamento de nova geracdao e sua aplicagao para a identificagdo de alteracbes genomicas e
cromossdmicas. (2 pontos)



