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Padrédo Resposta as Questdes Discursivas — Pediatria/Genética Médica
ApOsS recursos

Questéao 1

a) 12,5% ou 1/8.
b) 0,83% ou 1/120.

c) Exame: Testagem da mutacao;
Método laboratorial: Método da Reacéo em Cadeia da Polimerase (PCR).

Questéao 2

a) 1. Mulheres portadoras do gene mutado habitualmente ndo expressam o fenétipo;
2. A transmissao € materna;
3. Ocorre em meninos, habitualmente;

4. Ocorre em criancas de tias e avés maternos, habitualmente.

b) Sindromes: X Fragil, MPSII e Simpson-Golabi-Behmel.
Achados fenotipicos:
v' X Fragil: comportamento autista, flacidez ligamentar, orelhas grandes, palato alto,
dentre outros.
v' MPSII: disostose multiplex, face grosseira, rigidez articular, hepatoesplenomegalia,
dentre outros.
v' Simpson-Golabi-Behmel: macrocefalia, hipertelorismo ocular, macrostomia,

macroglossia, anormalidades palatais, dentre outros.

c) X Fragil: andlise do gene FMRI;
MPSII: Ensaio enzimatico (iduronato sulfatase em leucdcitos);

Simpson-Golabi-Behmel: analise mutacional para o gene GPC3 - glipican 3.

Questéao 3
a) Sindrome de Noonan.

b) 1. Sindrome Cardiofaciocutaneo (CFC);

2. Sindrome Neurofibromatose tipo 1 (NF1);
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3. Sindrome Costello;
4. Sindrome LEOPARD.

c) 1. Sindrome Cardiofaciocutaneo (CFC): genes MAPK;
2. Sindrome Neurofibromatose tipo 1 (NF1): gene NF1;
3. Sindrome Costello: gene HRAS;
4. Sindrome LEOPARD: gene PTPN11.

d) Mecanismo genético molecular — rasopatias, vias sinalizadoras relacionadas ao
crescimento celular e supresséo tumoral.

Questéao 4

a) Mutacao frameshift: ocorre por delecdes ou insercdes de pares de bases na matriz
de leitura;
Mutac&o nonsense: ocorre por alteracdes na sequéncia de pares de bases e cria
um codon finalizador prematuramente;
Mutac&o missense: ocorre quando ha substituicdo de um aminoacido por outro.

b) Sindrome de Lery-Weill.

c) Sindrome de Turner.

Questao 5

a) Mucpolissacaridose tipo | (MPSI).

b) 1. Terapia de reposicdo enzimatica com ldursulfase em carater semanal,
2. Monitoramento cardioldgico (ecocardiograma);
3. Monitoramento respiratorio (provas de funcédo pulmonar e polissonografia);
4. Teste da caminhada;
5. Monitoramento neurolégico (TCC e RNM para hidrocefalia e compressao
medular).

c) Beneficios: Melhora da organomegalia; melhora no teste da caminhada, na

movimentagao articular, no quadro de apneia obstrutiva; estabilizacdo do quadro
cardiolégico.

Limitacdo: N&o se propde a tratar das manifestacdes neuroldgicas (hidrocefalia,
compressdo medular). Melhora da resposta terapéutica quanto mais precocemente

for instituida.



