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Crande Oportunidades para Realzar Serhas

LEIA COM ATENCAO AS INSTRUGOES ABAIXO.

1 Ao receber este caderno, confira se ele contém cento e vinte itens, correspondentes as provas objetivas,
corretamente ordenados de 1a 120.

2 Caso o caderno esteja incompleto ou tenha qualquer defeito, solicite ao fiscal de sala mais proximo que tome as
providéncias cabiveis.

3 Recomenda-se ndo marcar ao acaso: a cada item cuja resposta marcada divirja do gabarito oficial definitivo, além de
ndo marcar ponto, o candidato perde um ponto, conforme consta no Edital n.® 1/2003, de 17/11/2003.

4 Nao utilize nenhum material de consulta que nao seja fornecido pelo CESPE.

5 Durante as provas, ndo se comunigue com outros candidatos nem se levante sem autorizacdo do chefe de sala.

6 Aduracao das provas e de trés horas, jaincluido o tempo destinado a identificagdo — que sera feita no decorrer das
provas — e ao preenchimento da folha de respostas.

7 Ao terminar as provas, chame o fiscal de sala mais proximo, devolva-lhe a sua folha de respostas e deixe o local de
provas.

8 Adesobediéncia a qualquer uma das determinagdes constantes no presente caderno, na folha de rascunho ou na
folha de respostas podera implicar a anulagdo das suas provas.

AGENDA

| 19/1/2004 - Divulgacéo, a partir das 10 h (horario de Brasilia), dos gabaritos oficiais preliminares das provas objetivas, na Internet
— no sitio http:/f'www.cespe.unb.br— e nos quadros de avisos do CESPE/UnB — em Brasilia.

Il 20 e 21/1/2004 — Recebimento de recursos contra os gabaritos oficiais preliminares das provas objetivas, exclusivamente nos locais e
no horario que serao informados na divulgacao dos referidos gabaritos.

11111/2/2004 — Data provavel da divulgagéo (apos a apreciagdo de eventuais recursos), nos locais mencionados no item | e no Diario Oficial
do Municipio de Aracaju, do resultado final das provas objetivas e do concurso.

OBSERVAGOES

« Naoserdoobjetode conhecimento recursos em desacordo com o estabelecido noitem 10 do Editaln.® 1/2003, de 17/11/2003.
« Informacgdes relativas ao concurso poderdo ser obtidas pelo telefone 0(XX)61 448 0100.
« E permitida a reproducao deste material apenas para fins didaticos, desde que citada a fonte.




De acordo com o comando a que cada um dos itens de 1 a 120 se refira, marque, na folha de respostas, para cada item: o campo
designado com o codigo C, caso julgue o item CERTO); o campo designado com o c6digo E, caso julgue o item ERRADO; ou o campo
designado com o codigo SR, caso desconhega a resposta correta. Marque, obrigatoriamente, para cada item, um, e somente um, dos
trés campos da folha de respostas, sob pena de arcar com os prejuizos decorrentes de marcagdes indevidas. A marcagdo do campo
designado com o cddigo SR ndo implicara apenacdo. Para as devidas marcacdes, use a folha de rascunho e, posteriormente, a folha
de respostas, que ¢ o tnico documento valido para a correcdo das suas provas.

CONHECIMENTOS BASICOS

s brasileiras jamais tiveram um programa eficaz e
duradouro de planejamento familiar. Houve diversas
iniciativas insuficientes nas tltimas décadas.

Até o final da década passada, a esterilizagdo foi
praticada de maneira clandestina, pois era vista como uma
cirurgia lesiva. Apos o esfor¢o do movimento feminista, o
Congresso aprovou uma lei determinando critérios para a
intervengdo. Curiosamente, foi durante os anos em que a
laqueadura foi 0 método mais usado que houve a maior queda
de natalidade no pais. Os especialistas sustentam, porém, que
a laqueadura é apenas um dos ingredientes dessa
transformagdo. Estdo entre eles a migragcdo do campo para a
cidade, a tripla jornada feminina (cuidar da casa, dos filhos e
trabalhar fora), a liberdade sexual, o acesso aos métodos
anticoncepcionais e a AIDS. O alvo das politicas controladoras
da natalidade ndo era evitar a miséria, mas preservar a
capacidade de pagar os grandes empréstimos, pois um pais que
ndo pdra de crescer, na visio capitalista, pode ndo ter
condicdo de quitar seus compromissos porque precisa fazer
mais investimentos em educagdo, satde e transporte.

M 6nica Tarantino. Um corte pela raiz. In: Istoé, 5/3/2003, p. 72 (com adaptagdes).

Com respeito ao texto acima, julgue os itens a seguir.

Preservam-se a coeréncia e a correcdo gramatical do texto ao
se substituir as duas ocorréncias da forma verbal “houve”

(R.2 e 9) por existiu.

Textualmente, os termos “esterilizagdo” (R.4), “intervengdo”
(R.8) e “laqueadura” (R.9) remetem ao mesmo método de

controle da natalidade.

Nas linhas 13 e 14, a expressdo entre parénteses explicita
como deve ser interpretada “a tripla jornada feminina” (R.13)
e admite ser demarcada por duplo travessdo no lugar dos

parénteses.

A substituigdo do conectivo “mas” (R.16) por seu sindnimo,
no entanto, preserva a coeréncia textual e a corregdo

gramatical do texto.

Na linha 18, o deslocamento de “ndo” (2. ocorréncia) para
imediatamente antes do verbo “pode” preserva os sentidos
textuais e a correcao gramatical.

Depreende-se da argumentagdo do texto que as falhas no
planejamento familiar sdo conseqiiéncia da opgdo capitalista
de dar prioridade a capacidade de pagar os grandes
empréstimos para evitar a miséria.

1

Quem sabe faz a hora...

Medicina, desde seus primoérdios, é o exercicio da

relagio entre médico e paciente, e assim foi até o

surgimento dos convénios. Desde entdo, as
dificuldades em administrar e controlar as diversas varidveis
dessas estruturas tém-se colocado como um dos grandes
desafios para os médicos e seus pacientes.

A solugdo passa, com certeza, pela unido de forgas
e organizagdo forte e representativa, tanto do ponto de vista
politico quanto administrativo, de uma estrutura que possa
coordenar e defender nossos interesses, equilibrando a relagdo
médico-convénio.

J4 passa da hora de retomarmos as rédeas de nosso
futuro, e o controle da valorizagdo coerente e justa sobre
nosso trabalho, e de colocarmos cada um no seu devido lugar.

E necessirio acordar agora e ir ao encontro dos
nossos diversos direitos. Para isso, precisamos contar com
o respaldo das entidades representativas de nossa classe e
a unido verdadeira de forgas em torno de um objetivo tinico
e maior, ou seja, os interesses dos médicos e,
conseqiientemente, dos pacientes.

Visdo do editor. /n: AMBr Revista, abr./2003 (com adaptagdes).

Considerando as idéias e estruturas do texto acima, julgue os

seguintes itens.

7

10

"

12

13

Depreende-se do texto que, em decorréncia das dificuldades
para administrar as varidveis envolvidas, o surgimento dos
convénios foi nocivo para a relagdo médico-paciente.

O emprego de pronomes possessivos e verbos na primeira
pessoa do plural indica que o autor do texto se assume como
médico, ou como representante da classe médica.

PR

A expressdo “Desde entdo
expresso por “desde seus priméordios” (R.1).

(R.3) retoma o marco temporal

Preservam-se a coeréncia textual e a corregdo gramatical ao
se substituir a preposicdo na expressdo “em administrar e
controlar” (R.4) pela preposi¢do para.

A argumentagdo do texto permite inferir que “cada um” (R.14)
refere-se a “médico” e “convénio” (R.11).

regras gramaticais
sentidos do texto ao se substituir “ao encontro dos” (R.15) por

Respeitam-se  as e preservam-se os

de encontro aos.

O verbo “contar” (R.16) é complementado, sintatica e
semanticamente, pelos termos iniciados por
respaldo” (R.16-17) € por “a unido” (R.18).

“com o
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ntre os Principios Fundamentais do Cédigo de Etica Meédica, o artigo 11 preceitua que o médico deve manter sigilo quanto as

informagodes de que tiver conhecimento no desempenho de suas fungdes. Excetuando a justa causa e o dever legal, para atender

as solicitagdes de copias de documentos contidos nos prontudrios, somente com o conhecimento expresso do paciente o médico
poderd passar informagdes ao conhecimento de terceiros.

A quebra do sigilo médico s6 pode acontecer em situagdes muito especiais da Medicina. Ao paciente, proprietario exclusivo
das informagoes sigilosas, intransmissiveis a terceiros, nascidas da relagio médico-paciente, hd garantia permanente de disponibilizar,
sob a forma de copia, as informagdes que possam ser objeto de necessidade médica, social ou juridica. O sigilo deve ser mantido,
mesmo que o fato seja de conhecimento publico ou que o paciente tenha falecido.

A instituicdo, como proprietdria do prontudrio, é a responsavel pela sua guarda e conservagdo. No caso de pacientes
atendidos na clinica privada do médico, cabe a este a sua guarda.

Constitui constrangimento ilegal exigir-se de hospitais e clinicas a revelagdo de suas anotagdes sigilosas.

Geraldo D. Secunho. Nosso aliado, o prontuario. /n: Etica Revista, out./2003 (com adaptagdes).

Com base no texto acima, julgue os itens a seguir.

14

15

16

17

18

19

20

De acordo com as regras da norma culta, é opcional o emprego da preposigdo “de” (R.2) antes do pronome relativo; por isso, sua
omissdo ndo prejudicaria a corre¢do do texto.

Na linha 2, a substituicdo do verbo “atender” pelo substantivo correspondente, atendimento, preserva a coeréncia textual, mas,
para que se mantenha a corregfo gramatical, serd obrigatoria a retirada do sinal indicativo de crase em “as solicitagdes™ (R.3).

O emprego da preposi¢do no termo “Ao paciente” (R.5) é, de acordo com as regras gramaticais, exigéncia do substantivo “garantia”
R.6).

Preservam-se a construgdo passiva € a corre¢do gramatical ao se substituir “O sigilo deve ser mantido” (R.7) por Deve-se manter
o sigilo.

Mantém-se a corregdo gramatical com a substituicio do modo subjuntivo, em “tenha” (R.8), pela forma verbal correspondente no
indicativo.

Na linha 9, a express@o “como proprietaria do prontudrio” esta escrita entre virgulas por constituir um aposto que fornece uma
caracteristica explicativa para “instituicao”.

13

Caso o termo “do prontudrio” (R.9) fosse empregado no plural, para se preservar a coeréncia textual, a expressdo “sua guarda”

também teria de ser usada no plural, em suas duas ocorréncias, as linhas 9 ¢ 10: suas guardas.

Com relagdo aos conselhos federais e regionais das profissdes de | Quanto as competéncias dos diferentes niveis de dire¢gdo do SUS,

saude, julgue os itens que se seguem.

21

22

23

julgue os itens seguintes.

L L . 28 Cabem a direcdo estadual estabelecer normas e executar a
Sdo orgdos de defesa dos direitos trabalhistas dos A o .

vigilancia sanitaria de portos, aeroportos e fronteiras.
profissionais de saude. o L .
29 Cabem a direcdo municipal controlar e fiscalizar os

Todos os profissionais de saude sdo obrigados a ter registro procedimentos dos servigos privados de satde.
nos respectivos conselhos regionais de sua categoria. 30 Cabe a diregdo municipal executar agdes de saneamento
basico.

A finalidade principal desses orgos ¢ fiscalizar o exercicio

~ 31 Ndo «cabe a diregdo municipal formar consércios
da profissao. o ) ] o
administrativos intermunicipais.

O Sistema Unico de Saide (SUS) ¢ o conjunto de agdes e servigos

O conselho de saude, em cada nivel de governo, ¢ um orgao

de saide prestados por o6rgdos e instituicdes publicos federais, | colegiado, de carater permanente. Com referéncia aos conselhos

estaduais e municipais no Brasil. Acerca do SUS, julgue os | de satde no Brasil, julgue os seguintes itens.

seguintes itens. 32 Todos tém carater deliberativo.

33 Na composi¢do desses conselhos, ndo participam os

24 Os servigos privados podem participar do SUS em carater ) .
prestadores de servigos de satde.
complementar.
34 Atuam no controle econdmico e financeiro da instancia
25 As acgdes de satde do trabalhador estdo excluidas do campo correspondente.
de atuagdo do SUS. 35 A representacdo dos usudrios nesses conselhos deve
26 Os objetivos do SUS incluem a coordenagdo das agdes de correéponder a um tergo da participagdo do conjunto dos
. demais segmentos.
saneamento basico.
36 Pelo fato de esses conselhos serem autdbnomos, as suas
27 E de responsabilidade do SUS a formulagdo e execugdo da decisdes ndo necessitam de homologagdo por parte de
politica de sangue e seus derivados. autoridade da esfera governamental correspondente.
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A educagdo em satde ¢ um componente da educacdo global dos
individuos de importancia fundamental na promogao, prote¢do e
recuperacdo da saude. Acerca desse assunto no Brasil, julgue os itens

a seguir.

37 Para fins de reducdo da incidéncia da dengue, devem ser
priorizadas agdes voltadas a busca de tratamento hospitalar da

doenga.

38 Para a reducdo da incidéncia da esquistossomose, as agdes devem
ser orientadas para o destino adequado das fezes e ainda para o

diagnostico e tratamento dos portadores do verme.

39 No controle do calazar (leishmaniose visceral), as acdes devem

ser voltadas para a informagdo da populagdo acerca da

necessidade de vacinagdo contra essa doenga.

40 No controle da raiva, a populagdo deve ser orientada para a

vacinacdo anual de cdes e gatos domésticos.

manto protetor do sigilo bancario para pessoas fisicas e empresas

tem de ser encurtado em nome do combate i lavagem de

dinheiro e seu operador, o crime organizado. Essa foi a idéia

mais poderosa que emergiu dos trés dias de discussGes entre autoridades

com poder de decisio em 22 agéncias do Executivo Federal, além do

Judicidrio e do Ministério Publico Federal. De imediato, o consenso

produzido no Encontro Nacional de Combate a Lavagem de Dinheiro

provocard um compartilhamento maior de informagdes sigilosas entre

agéncias como a Receita Federal, o Conselho de Controle de Atividades
Financeiras e o Banco Central, por exemplo.

O procurador-geral da Reptiblica, Claudio Fonteles, resumiu,

ao final do encontro, os argumentos contra o rigor excessivo do sigilo

“Nio ha

sociedade

bancario: direito individual absoluto, especialmente

quando vemos a ser violentamente agredida pela
macrocriminalidade, que opera a lavagem de dinheiro”.
Correio Braziliense, 8/12/2003, p. 3 (com adaptagdes).

Tendo o texto acima por referéncia inicial e considerando os multiplos

aspectos que envolvem o tema nele abordado, julgue os itens

subseqiientes.
41 Na economia globalizada dos dias de hoje, os avangos
tecnologicos — como os verificados na area de informatica —

facilitam a rapida circulagdo de capitais, licitos ou ndo, pelos

quatro cantos do mundo.

42 Os paraisos fiscais sdo assim denominados, entre outras razoes,
pela liberalidade com que recebem os capitais provenientes das
mais diversas origens e pela menor carga de tributos que sobre

eles incidem.

43

44

45

46

47

48

49

50

O sistema financeiro suico ¢ mundialmente conhecido
pela rigidez de seu sigilo bancario, jamais quebrado, e
pela decisdo do pais de ndo repatriar capitais
depositados em suas instituigdes, ainda que provada sua

origem ilicita.

A fragilidade da legislacdo brasileira impediu que, ha
alguns anos, recursos ilicitamente subtraidos do INSS e
remetidos ao exterior fossem repatriados, além de

impedir a prisdo dos principais envolvidos.

O contrabando e o trafico de drogas ilicitas e de armas
respondem, na atualidade, por grande parte do montante
de dinheiro que, rotineiramente, ¢ lavado, ou seja,
transformado em licito algo originado de atividades
ilicitas.

A lavagem de dinheiro, em escala mundial, prescinde da
participagdo de pessoas influentes, ocupantes de cargos
na estrutura do Estado, tendo em vista a sofisticada

tecnologia utilizada pelo crime organizado.

No Brasil, a sensa¢do de impunidade — que incomoda
cada vez mais a opinido publica — ¢ reforcada pelo
fato de que, apesar de todas as evidéncias ou de provas
irrefutdveis — detentores de altos postos nos Poderes

da Republica ndo chegam a ser presos ou detidos.

Infere-se do texto que a questio do sigilo bancario ainda
¢é vista como uma espécie de direito sagrado que, ao ser
arranhado, jogaria por terra o direito individual ¢ a
propria concepgao de Estado democratico que a Carta

de 1988 buscou consolidar.

O Congresso Nacional brasileiro tem utilizado um de

seus principais instrumentos de investigacdo, a
comiss@o parlamentar de inquérito (CPI), para examinar

casos de evasdo de divisas e de lavagem de dinheiro.

Uma das medidas consideradas indispensaveis para

o ¢&xito do esfor¢co concentrado contra a

macrocriminalidade citada no texto ¢ a flexibilizagdo do
sigilo bancario, acompanhada de maior rigidez em
relagio a movimentagdes financeiras consideradas
suspeitas, incluindo o bloqueio administrativo de bens

e de valores.
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CONHECIMENTOS ESPECIFICOS

Doengas diarréicas agudas sdo importante causa de
morbi-mortalidade no Brasil. A respeito desse assunto, julgue os

itens seguintes.

51 Os virus em geral produzem doenca auto-limitada podendo
haver complicagdes clinicas em casos de desnutri¢ao.

52 O diagndstico ¢ clinico sendo na maioria das vezes
desnecessaria a realizagdo de exame parasitologico de fezes
ou de coprocultura.

déficit
complicagdes freqiientes da doenga.

53 Desnutrigdo cronica e pondero-estatural sdo

54 Doenca causada por agentes bacterianos dificilmente decorre
de invasao e lesdo epitelial.

55 Loperamida ¢ o tratamento indicado se houver sinais de
desidratagdo.

No Brasil, a esquistossomose ¢ uma endemia registrada em pelo
menos 19 estados com grande impacto sobre a saide dos
moradores das areas em mas condigOes sanitarias. Acerca

dessa enfermidade, julgue os itens que se seguem.

56 As
cutineas secundarias a penetracdo das larvas na pele.

formas sintomaticas apresentam inicialmente lesdes

57 O figado na forma hepto-intestinal apresenta-se aumentado de
volume, liso e indolor.

58 Roedores ¢ masurpiais sdo os principais reservatorios do
Shistosoma mansoni.

59 O deposito ectopico de ovos do parasita podem levar ao
cor pulmonale e ao comprometimento do sistema nervoso
central.

60 O farmaco de escolha para o tratamento da doenga ¢éo
oxamniquine.

As autoridades sanitirias do pais tém-se defrontado com um
problema de grandes proporgdes que ¢ o combate a epidemia de
dengue. A respeito dessa doenga infecciosa, julgue os itens

seguintes.

61 Febre de inicio abrupto, cefaléia, mialgia, prostracao,
artralgia e dor retroorbitaria sdo manifestagdes da dengue

classica.

62 Valores crescentes do hematocrito e da hemoconcentragdo
sdo sinais de gravidade da doenga.

63 A prova do lago raramente ¢é positiva nas formas

hemorragicas.

64 O choque é uma complicacdo decorrente do surgimento de
faléncia cardiaca gerada pela agdo do virus ao miocardio.

65 A transmissdo da doencga pode-se dar desde o dia anterior ao
surgimento da febre até o sexto dia da enfermidade.

A respeito dos sinais ¢ sintomas da pancreatite aguda, julgue os

itens que se seguem.

66 A dor

antiespasmodicos.

costuma ser muito intensa e rebelde aos

67 Natiseas e vomitos aparecem precocemente sendo freqiiente

observar-se hematémese.

68 Manchas hemorragicas periumbilicais e nos flancos sao

vistas em 90% dos casos.

69 Edema localizado nos flancos do abdome ¢ sinal de

observacdo rara e de mau progndstico.

70 Massa palpavel no epigastrio pode traduzir extensa necrose

pancredtica.

A tuberculose ¢ uma doenga que se constitui em um grande desafio
para os que se propdem a erradica-la. Uma das principais
estratégias estd na realizagdo da baciloscopia do escarro em
sintomaticos respiratorios. A respeito dessa técnica diagnostica,

julgue os itens subseqiientes.

71 Essa baciloscopia permite que mais de 70% das formas

pulmonares em adultos possam ser diagnosticadas.
72 Trata-se de método simples, uniforme e de baixo custo.

73 Estudos demonstram que a realizagdo de mais de duas
amostras de escarro em dias diferentes pouco acrescenta em

termos de rendimento do exame.

74 A técnica correta para se obter um material adequado ¢ a de
inspirar profundamente, reter o ar por instantes e expulsa-lo

através de vigorosa tosse.

75 Mais de 10 bacilos por campo em 20 campos examinados

significa baciloscopia positiva de + + +.

A sindrome de apnéia obstrutiva do sono tem merecido a atengdo
de pesquisadores na area da saude frente as repercussdes de seus
efeitos nos diversos orgdos do corpo humano. A respeito desse

assunto, julgue os itens a seguir.

76 O ronco e a sonoléncia diurna sdo os sintomas principais.

77 A intensidade do ronco aumenta com a idade e com o peso

excessivo.

78 Portadores da sindrome apresentam reduzida predisposi¢ao

para desenvolver hipertensdo arterial.
79 Refluxo gastroesofagico é complicagdo pouco descrita.

80 Pode ocorrer morte subita em pacientes que ndo se

submetem a tratamento.
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A asma ¢ uma das doencas crOnicas mais comuns na pratica
médica, estando presente em todos os paises. A implantacdo de
programas de educacdo em asma ¢ de vital importancia para o
controle da doenga. Acerca desse tema, julgue os itens seguintes,
no que diz respeito aos resultados que se pode obter com o
emprego de tais programas.

81 reducdo do numero de hospitalizagdes

82 diminui¢do dos episddios de asma noturna

83 melhoria da prova funcional respiratoria

84 melhoria da adesdo ao tratamento

85 reducdo do uso de corticosterdide oral

A hipertensdo arterial ¢ uma doenga de multiplos fatores
etiologicos; seu diagndstico depende da correta medida da
pressdo arterial. Acerca da hipertensdo arterial, julgue os

seguintes itens.

86 Conforme as atuais evidéncias cientificas, a correta medida
da pressdo arterial implica no uso de esfigmomandometros
(anerdides ou de coluna de mercurio) devidamente

calibrados. Na medida da pressdo arterial pelo método

auscultatorio, de uma forma geral, considera-se o valor da
pressdo sistolica quando ausculta-se o primeiro ruido
soproso (fase I de Korotkoff) e o da pressdo diastolica no

ponto do desaparecimento dos ruidos (fase IV de KorotkofY).

87 O uso de bolsas inflaveis largas em relagdo a circunferéncia
do brago pode ocasionar medidas falsamente elevadas de
pressdo arterial, errdneos de

gerando diagnosticos

hipertensao arterial.

88 E recomendado, para uma correta aferigio da pressio
arterial, que a largura da bolsa inflavel corresponda a 40%
do valor da medida da circunferéncia do braco onde sera
feita a medida da presséo arterial.

89 O hiato auscultatéorio na medida da pressdo arterial é um
fendmeno que pode causar erros tais como: subestimagdo da
pressdo arterial sistdlica ou superestimagdo da pressdo
arterial diastolica. Esses erros ndo podem ser evitados,
porém esse fato ndo tem relevancia clinica dada a raridade
desse fendmeno estetoactistico.

90 A classificagdo do relatorio JNC VII (The seventh report of
the Joint National Committe on Prevention, Detection,
Evaluation, and Treatment of High Blood Pressure, 2003)
considera como pré-hipertenso o individuo que apresenta
valor da pressdo sistolica entre 120 mmHg e 139 mmHg ou
o valor da pressdo diastolica entre 80 mmHg e 89 mmHg,
adequadamente aferidos na posicdo sentada, em pelo menos
duas ou mais consultas. Os estudos cientificos atuais mostram
que esses niveis pressoricos associam-se a um aumento de
duas vezes no risco de desenvolver lesdes em orgaos-alvo,
portanto esse individuo deve, além de alterar seu estilo de
vida, receber tratamento farmacologico anti-hipertensivo.

No que concerne a metodologia em genética humana, julgue os
seguintes itens.

91 A genética humana ¢é a ciéncia da variagdo e da
hereditariedade dos seres humanos e a genética médica visa
a investigagdo dos subgrupos da variagdo humana que tém
significado importante na pratica da medicina e na pesquisa
médica.

92 A anamnese cuidadosa e os dados genealdogicos permitem o
diagnostico diferencial da maior parte das doengas genéticas:
génicas ou cromossdmicas.

93 Anomalias cromossOmicas sdo eventos esporadicos em
perdas gestacionais, que geralmente ocorrem por mutagido
nova. No entanto, existem casos de portadores de rearranjos
cromossOmicos equilibrados que resultam em gametas
anormais e zigotos ndo equilibrados que conduzem a abortos
espontaneos e perdas fetais. Considerando a probabilidade
de 0,15 de ocorréncia de um abortamento espontaneo na
populagdo e de 0,28 a de repeti¢do apds uma primeira perda,
deve ser preconizado o estudo dos caridtipos do casal
sempre que, em qualquer concepgao, haja perda.

Com relagdo a neurogenética, julgue os itens subseqiientes.

94 Entre os novos grupos de neuropatias periféricas
hereditarias, a mais freqliente ¢ a neuropatia de
Charcot-Marie-Tooth (CMT) do grupo neuropatia motora e
sensorial hereditaria (HMSN). A CMT apresenta grande
heterogeneidade genética, podendo ser de heranga
autossOmica dominante (AD), autossomica recessiva (AR) ou
ligada ao cromossomo X. O diagndstico molecular da CMT
¢ complexo devido ao grande numero de genes envolvidos.
A andlise da velocidade de condugdo nervosa (VCN) permite
a divisdo das formas de heranga autossomica dominante em
duas categorias CMT1 com VCN baixa ¢ CMT2 com VCN
normal ou quase normal. O estudo clinico de um caso isolado
de um paciente do sexo masculino com CMT pode permitir
o aconselhamento genético de certeza quanto ao risco para
afetados em sua prole.

95 A hipotonia em crianga ¢ caracteristica de varias doengas de
origem genética, entre as quais a deficiéncia mental (DM). A
sua ocorréncia nos primeiros meses de desenvolvimento da
crianca ¢ um dos sinais marcantes na sindrome de
Prader-Willi (SPW). Nesse caso, apenas o estudo
citogenético de alta resolugdo revelando delegdo 15q11-q13
em um dos cromossomos 15 permite o diagnostico etiologico
da doenga.

96 O mecanismo molecular responsavel pela distrofia miotonica
de Steinert (DMS), de heranga autossdmica dominante, ¢é
uma expansdo de um trinucleotideo (CTG) na regido 3’ ndo-
traduzida do gene que codifica uma proteina quinase ou
DM-PK. Individuos normais apresentam geralmente de 5 a
37 repeticdes; e os afetados, de 50 a 8.000 repeticdes em
DNA de sangue periférico, havendo correlagdo entre o
tamanho da expansdo e a gravidade do quadro clinico. A
forma congénita grave ¢ quase exclusivamente transmitida
pelo sexo feminino. No entanto, o alelo mutado ¢ mais
freqlientemente encontrado em filhos do que em filhas de
homens afetados. A complexidade da manifestagdo da doenga
torna o aconselhamento genético dificil mas o risco de
recorréncia de 50% para novos descendentes do afetado deve
ser sempre considerado.
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Com referéncia a genética de populagdes humanas, julgue os itens
seguintes.

97 Como doengas genéticas com heranga recessiva sdo muito
raras nao se justifica a aplicagdo de testes conhecidos para
a deteccdo de heterozigotos. No entanto, justifica-se a
aplicagdo desses testes em grupos étnicos que tém freqiiéncia
elevada de determinadas doengas, como a anemia falciforme,
entre grupos descendentes de negros africanos e a fibrose
cistica, entre os descendentes de grupos caucasoides.

98 A manifestagdo fenotipica de um mesmo gene em diferentes
individuos pode ser semelhante, mas ndo idéntica, e serad
mais variavel quanto mais distante se estiver do

reconhecimento da atividade primaria desse gene. A

manifestacdo de um gendtipo particular de um individuo

depende de sua interagdo tanto com o ambiente quanto com

o efeito de outros genes.

99 A expressividade de determinado gene ¢ tdo varidvel que
pode deixar de se expressar fenotipicamente em certos
individuos. Nesse caso, a doenca ¢é referida como de
penetrancia incompleta. Esse fendmeno ¢ melhor observado
nas doengas autossdmicas dominantes embora possa ocorrer
também nas recessivas.

No que se refere a citogenética humana, julgue os itens

subseqiientes.

100 Cerca de 4% dos pacientes com sindrome de Down tém 46
cromossomos € uma translocagdo robertsoniana entre o
cromossomo 21q e o brago longo de um dos outros
cromossomos acrocéntricos (geralmente o 14). O portador
dessa translocagdo tem 45 cromossomos e pode ser tanto a
mae como o pai da crianga portadora de sindrome de Down.
Esse fato torna indispensavel a realizacdo dos caridtipos dos
pais para o necessario aconselhamento genético de alto risco
(>15%) de recorréncia para novas gestagdes, desde que a
translocagdo esteja presente em qualquer dos genitores.

101 A sindrome do X-fragil é a causa mais comum de retardo
mental depois da sindrome de Down. A mutagdo que causa a
sindrome do X-fragil é a expansdo de um microssatélite com
repeticbes CGG na regido promotora do gene FMR-I.
Individuos normais tém de 5 a 42 repeticdes. Em pacientes
portadores de sindrome do X-fragil, essa regido apresenta
expansdo para mais de 200 repeticdes. Essas expansoes
causam metilacdo da regido promotora com repressdo do
gene FMR-1.

102 A sindrome de Beckwith-Wiedemann (SBW) esta associada
ao aumento de crescimento pré e pds-natal. Ao nascimento,
dessa sindrome

as criangas portadoras

gigantismo, onfalocele ou defeitos umbilicais e macroglossia.

apresentam

Existe também, nesse caso, incidéncia aumentada de tumores
malignos, sendo mais freqiientes o tumor de Wilms e o
hepatoblastoma. No caso de imprinting gendmico, ha
duplicagdo parcial em 11p15.5 de origem paterna.

103 Virias
microdelegdes cromossdmicas que podem atingir apenas um

sindromes dismorficas estdo associadas a
gene ou ser maiores, envolvendo varios genes e, assim, serem
Muitas

sdo classificadas como sindromes de genes contiguos.

visiveis ao microscopio. dessas  sindromes
A neurofibromatose 1 (NF1) é uma doenga autossOmica
dominante associada com mutagdes no gene da neurofibrina,
localizado em 17q11.2, caracterizada por manchas “café com
leite” na pele e neurofibromas. Pacientes com grandes
delegdes (>700 kb) englobando o gene NF1

apresentam um fendtipo com grave comprometimento

inteiro

cognitivo, anomalias faciais e neurofibromas cutaneos que se
desenvolvem antes dos 5 anos de idade. Isso sugere que a
delegio do gene NFI inteiro, com inclusdo de genes
contiguos, causa o fendtipo NF1 mais grave.

\ 7

Com referéncia a genética clinica, julgue os itens que se seguem.

104 Dismorfologia corresponde ao estudo das anomalias

congénitas humanas originadas antes do nascimento, que
mendelianas,

podem ser classificadas sindromes

cromossdmicas, de microdele¢des e teratogénicas e ser

como

identificadas por alguma alterago no cariotipo.

105 A heranga dos genes mitocondriais segue uma linha
estritamente materna. A mitocondria ¢ transmitida entre
geracdes apenas pelos Ovulos maternos, onde se encontram
em grande abundancia. As mitocOndrias presentes nos
espermatozoides estdo concentradas nas suas caudas e nao
contribuem para o patriménio do zigoto apds a fertilizagdo.
Esse mecanismo faz que as doengas por mutagdo do DNA
mitocondrial se assemelhem, em todos os niveis, com a
heranga autossOmica dominante ou dominante ligada ao
cromossomo X.

106 Considerando que o retardo mental leve ¢ muito mais
freqiiente que o grave, preconiza-se o estudo do caridtipo em
todos os afetados para que microdele¢des cromossdmicas
nao passem desapercebidas nos casos de dificil diagnostico

e aconselhamento genético na familia.

Acerca de erros inatos do metabolismo, julgue os itens

subseqiientes.

107 Os erros inatos do metabolismo (EIM) correspondem a cerca
de 10% de todas as doengas genéticas, disturbios que
compreendem defeitos de sintese, degradagdo, transporte
e armazenamento de

moléculas no organismo.

A hiperfenilalaninemia, que leva a fenilcetonuria,
corresponde ao defeito de armazenamento de moléculas. A
restricdo dietética é o tratamento de escolha nessa situacdo.
Sendo de

homozigota para o gene que foi adequadamente tratada com

heranca autossOmica recessiva, uma mae
restrigdo alimentar até a adolescéncia pode ter filhos normais
quanto as conseqiiéncias do defeito de armazenamento da
fenilalanina, quando casada com homem normal, ndo portador

da mutagdo em heterozigose.
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108 A maioria dos EIM ¢é herdada

109

de forma autossOmica
recessiva. Um pequeno grupo de EIM estd relacionado a
genes ligados ao cromossomo X. Quando de heranca
recessiva ligada ao X, o homem portador da mutagdo ¢
sempre afetado e transmite a mutacdo para todas as filhas.
Homens portadores tém comprometimento mais grave que

mulheres portadoras.

As distrofias musculares de Duchenne (DMD) e Becker
(DMB) sao miopatias de heranga recessiva ligada ao
cromossomo X, sendo a DMD a mais freqiiente. Em cerca de
60% dos casos, as mutagdes causadoras da DMD e DMB sdo
delegdes, em 5-6% sdo duplicagdes e no restante mutagdes
de ponto. Na DMB, a delecdo ¢ em fase, com o quadro de
leitura do RNAm mantido, levando a produgdo de uma
proteina quantitativamente reduzida ou deletada internamente.
Na DMD, a delecdo ¢ fora de fase, na qual o quadro de
leitura do RNAm nao ¢ mantido, com formacdo de uma

proteina truncada, que € rapidamente destruida pela célula.

No referente as hemoglobinopatias hereditarias, julgue os itens

subseqiientes.

110

1M

As talassemias s30 anemias autossOmicas recessivas

causadas pela sintese deficiente de globina "' ou $ em
relagdo a outra cadeia. A deficiéncia relativa de globina
causa a ''-talassemia, ¢ uma deficiéncia relativa da globina
$ causa a $-talassemia. O tratamento da $-talassemia inclui

transfusdes, quelagdo de ferro, tratamento das infec¢des e a

Unica cura possivel é o transplante de medula dssea.

A anemia falciforme apresenta heranca autossdmica
recessiva e distlirbio da hemoglobina no qual os genes da
subunidade $ tém mutagio de mudanca de sentido, causando
a substituicdo de glutamina por valina no sexto aminoacido.
O heterozigoto da mutacdo ¢ resistente a maldria e ¢,
portanto, a causa de sobrevida em regides endémicas. A
mutagdo Val6Glu na globina $ diminui a solubilidade da
hemoglobina desoxigenada e faz que ela forme uma estrutura
gelatinosa de polimeros fibrosos e rigidos que distorcem a
forma da hemacia. O transplante de medula ¢ssea ¢ a forma

mais segura de cura dessa doenca.

Com relagdo aos disturbios da determinacdo e diferenciagao
sexual, julgue os itens subseqiientes.

112

13

14

115

Todo o material genético necessario para o desenvolvimento
dos testiculos é transportado no brago curto do cromossomo
Y, denominado fator determinante de testiculo (FDT).

I3

Sexo celular é representado pela condensagdo do X iativo

presente em individuos portadores de mais de um

cromossomo X.

A disgenesia gonadal ou sindrome de Tumer (ST)¢
caracterizada, na maioria dos casos, por cariotipo 45,X. O
fenotipo dos afetados inclui baixa estatura, hipertelorismo
infantilismo sexual e dismorfias
Os em que
cromossOmico com duas populagdes de células 45,X/46,XX

também sdo freqilientes, sendo o fenodtipo varidvel quanto a

mamario, pequenas

esqueléticas. casos ocorre  mosaicismo

estatura e aos dismorfismos.

No pseudo-hermafroditismo masculino, denominado de
sindrome de Morris ou forma completa da sindrome de
feminizag@o testicular, ocorre caridtipo 46,XX, genitalia
interna masculina e externa feminina com ligeiro aumento do

falo.

Acerca da etiopatogenia dos defeitos congénitos, julgue os itens

seguintes.

116

17

E de fundamental importancia a historia familiar referente a
qualquer defeito congénito. Os dados anamnésicos e exames
associados

permitem diferenciar a malformagao,

seqiiéncia de malformagdo, da deformagdo ou seqiiéncia de

ou

disrupgdo e da displasia ou sua seqiiéncia. Por exemplo, as

cromossomopatias sdo padrdes reconhecidos de

malformagdes.

Deformagdes resultam de forgas mecanicas extrinsecas.
Fatores intra-uterinos geradores dessas deformagdes incluem

gravidez multipla, morfologia anormal da matriz e
oligoidramnio. Os defeitos sdo caracteristicamente
simétricos.

No que concerne a bioestatistica, julgue os itens que se seguem.

118

119

120

Em genética clinica ou médica, a estatistica permite o calculo
de risco de ocorréncia de uma doenga, recessiva ou nio, em
uma familia. Nesse caso, se ndo ha historia familiar que
informe o coeficiente de endocruzamento na familia, ¢é
impossivel qualquer célculo.

Em caso de ocorréncia de individuos afetados por doenca
autossOmica recessiva, o risco de recorréncia para primos
em primeiro grau ¢ sobrinhos de um individuo afetado ¢
praticamente o mesmo da populagdo em geral.

Um genitor de um filho com distirbio autossdmico recessivo
tem a mesma probabilidade de ter com um parceiro diferente,
outro filho afetado com o mesmo distirbio.
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