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FICHA DE AVALIAGAO — PROVA PRATICA ORAL

CANDIDATO:

Caso 1

Paciente de 11 anos foi encaminhada por seu endocrinologista, com quem iniciou
investigacdo por baixa estatura. Mae G1P1. pré-natal sem alteracdes. parto vaginal a
termo. PN: 2800. CN: 46cm. Apgar 9/9. DNPM adequado. Nunca se hospitalizou. Telarca
aos 9 anos. Pubarca aos 10a. Pais jovens e ndo consanguineos. Estatura do pai: 176cm
(p50), Estatura da mde: 167cm (p75). Ao exame fisico, observa-se baixa estatura
proporcionada, estatura 130cm (<p3), peso 27kg (p3), pescogo curto, cubito valgo.
Tanner M2P2. Genitalia externa feminina, sem massas palpaveis. Sobre este caso,
responda:

1. Qual aconduta inicial adequada, incluindo a propedéutica complementar, para
esta paciente?

Quesito a avaliar Pontuacao Pontuacdo do
maxima Candidato

Considerou a estatura alvo para (+0,20)
confirmar baixa estatura
Incluiu caridtipo (0,30), imagem (+0,60)
pélvica (0,20) e RX 10 (0,10)
Mencionou a necessidade de (+0,20)
descartar causas ndo genéticas (0,10)

Penalidade
Incluiu alguma informacgao (-0,40)
claramente equivocada

TOTAL

Pontuacao Final (1,00)

2. Como deve ser esclarecido o resultado do cariétipo e quais as condutas a
serem empregadas conforme o resultado?
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Quesito a avaliar Pontuacao Pontuacdo do
maxima Candidato
Identificou a presenca de (+0,40)

cromossomo Y (0,20) e do
mosaicismo (0,20)

Reconheceu a inversao do (+0,20)
cromossomo 9 como polimorfismo
Explicou sobre o risco de malignidade (+0,40)

(0,20), por isso a necessidade de
retirada das génadas (0,20).

Penalidade
Incluiu alguma informacdo (-0,40)
claramente equivocada
TOTAL
Pontuacao Final (1,00)
Caso 2

Menino com oito anos de idade é encaminhado para avaliagdo por quadro iniciado aos
sete anos, caracterizado inicialmente por dificuldade de aprendizagem e agitacao
psicomotora, interpretada a época como hiperatividade. Na evolugao, apresentou
agravamento do disturbio do comportamento, convulsdes, perda progressiva de
habilidades motoras e de compreensao da linguagem.

Na consulta, a familia mostra um exame de ressonancia cerebral realizada hd um més.
Ao levantar os antecedentes da familia, obtém-se o seguinte heredograma.
Considerando as informagdes do caso, a respeito do diagndstico e da investigacdo

1. Cite a principal hipotese diagndstica e dois exames complementares que
podem ser solicitados para confirmar a hipotese realizada.

Quesito a avaliar Pontuacao Pontuacdo do
maxima Candidato
Citou Adrenoleucodistrofia ligada ao X (+0,40)
(ALD-X)
Citou a dosagem de acidos graxos de (+0,60)

cadeia muito longa (ou VLCFA) (0,30) e
Sequenciamento do gene ABCD1 ou
sequenciamento do gene da ALD-X
(0,30)

Penalidade
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Incluiu alguma informacdo claramente (-0,40)
equivocada

TOTAL
Pontuacao Final (1,00)

2. Qual orientagao deve ser dada aos pais a respeito do diagnodstico e a existéncia
de terapia modificadora da histéria natural da doenga?

Quesito a avaliar Pontuacao Pontuacdo do
maxima Candidato
Confirmou o diagndstico da ALD-X (+0,40)
Explicou que a alteragdo em (+0,20)
heterozigose para leucodistrofia

metacromatica ndo explica o quadro do
paciente — condicdo de portador

Explicou que ndo hd terapia (+0,20)
modificadora indicada em virtude do
estagio da doenca

Citou que em caso de diagndstico (+0,20)
precoce, hd indicagdo de transplante de
células hematopoiéticas

Penalidade
Incluiu alguma informagdo claramente (-0,40)
equivocada
TOTAL
Pontuacao Final (1,00)

Caso 3
Paciente encaminhada para avaliagdo por histéria de multiplos pdlipos intestinais.

Refere ter feito uma colonoscopia aos 39 anos por historia de cancer colorretal em mae.
A primeira colonoscopia mostrava 8 podlipos. Paciente ndo trouxe dados de

Rua Sdao Manoel, 456 cj 303, Porto Alegre, RS 90620-110

www.sbgm.org.br



Sociedade Brasileirade
Genética Médica e Gendmica

histopatologia. No segundo e terceiro exames de colonoscopia foram identificados
varios palipos, paciente ndo trouxe os exames nem histopatologia. O quarto exame foi
realizado este ano que também foram vistos podlipos, mas que ainda ndo buscou o
resultado. Refere a historia familiar representada no heredograma.

1. Qual a principal hipétese diagndstica e a conduta mais indicada para
possibilitar o adequado aconselhamento genético?

Quesito a avaliar Pontuagdo maxima Pontuacdo do
Candidato
Identificou a possibilidade de sindrome (+0,50)
de Lynch
Considerou testar a mae da paciente ou (+0,50)
a prima que esta viva como primeiro
familiar
Penalidade
Incluiu alguma informagdo claramente (-0,40)
equivocada
TOTAL
Pontuacao Final (1,00)

Apds finalizar a consulta, a secretdria vem contar que o marido da paciente ficou
aguardando na sala de espera e contou para a secretaria que a paciente é adotada e nao
conhece a familia bioldgica, mas a paciente ndo sabe sobre esta histéria e estd
emocionalmente impactada pelo diagndstico de cancer na familia. A familia sabe da
adogdo e contou para o marido, mas nao querem contar para a paciente. Paciente
retorna na consulta, apds alguns meses, trazendo seus registros de colonoscopia e o
exame genético de sua mae adotiva:

2. Qual andlise adequada dos resultados apresentados? Informe também se
houver indicagdo de exame complementar para a paciente neste momento.

Quesito a avaliar Pontuagdo maxima Pontuacdo do
Candidato

Assinalou que a variante identificada na (+0,30)
mdae explica o quadro da familia e
confirma o diagndstico da sindrome de
Lynch na mae adotiva.

Considerou que o fendtipo da paciente (+0,30)
é de polipose atenuada (com
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diagndstico diferencial entre os genes
MUTYH e APC)

Recomendou painel de cancer (+0,40)
hereditario (0,20) de sindromes de
célon ou MUTYH/APC (0,20)

Penalidade
Incluiu alguma informacdo claramente (-0,40)
equivocada
TOTAL
Pontuacao Final (1,00)

Caso 4

Um homem de 36 anos é avaliado por histdria de instabilidade de marcha e
incoordenagdao motora com piora progressiva de inicio aos 29 anos. A histéria familiar
revela varios familiares com instabilidade de marcha. A mde do probando, de
ascendéncia acoriana, faleceu aos 50 anos apds engasgo com alimento e tinha um
“andar de bébado”. Ao exame fisico, observa-se nistagmo horizontal em ambos os olhos,
disdiadococinesia, dismetria e hipertonia espastica em membros inferiores. A
sensibilidade vibratéria é preservada. A marcha é predominantemente espastica, em
tesoura. Traz imagem de ressonancia magnética demonstrando atrofia cerebelar e
discreta atrofia da medula espinhal cervical.

1. Cite a principal hipotese diagnéstica e informe qual teste genético (com técnica
especifica) é o mais indicado para confirma-la.

Quesito a avaliar Pontuacdo maxima Pontuacado do
Candidato
Considerou a SCA3 a principal hipotese (+0,50)
Considerou técnica que inclua analise (+0,50)

de expansao, p. ex. painel de SCAs por
expansao ou expansao de SCA3.

Penalidade
Incluiu alguma informacdo claramente (-0,40)
equivocada
TOTAL
Pontuacao Final (1,00)
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2. Apds o diagnodstico estabelecido, descreva como deveria ser o aconselhamento
do paciente em relagdo ao risco de sua prole e a testagem dos filhos.

Quesito a avaliar Pontuagdo maxima Pontuacdo do
Candidato
Informou risco de 50% para cada (+0,20)
descendente de familiar afetado
Reconheceu que o teste do filho de 16 (+0,40)
anos (sintomdatico) sera um teste
diagnéstico.
Citou que o teste no filho de 12 anos (+0,40)

seria um teste preditivo, por isso, deve-
se aguardar sua maioridade.

Penalidade
Incluiu alguma informacdo claramente (-0,40)
equivocada
TOTAL
Pontuacao Final (1,00)

Caso 5

Paciente do sexo masculino, 5 anos, encaminhado a Genética Clinica por atraso global
do desenvolvimento e disturbio comportamental (dificuldade de concentragdo e
interacdo social). Mae negou intercorréncias pré e perinatais. Foi avaliado por
neuropediatra que além do importante atraso global do desenvolvimento considerou o
diagnéstico de transtorno do espectro autista. O probando é filho Unico de casal jovem
e nao consanguineo. N3ao ha outras comorbidades descritas na sua histéria pessoal e
familiar. Exame dismorfoldgico evidenciou epicanto discreto, sobrancelhas arqueadas e
prega de transicdo palmar a esquerda. Mae traz o resultado de cariétipo solicitado pelo
neuropediatra.

1. Interprete o resultado do cariétipo e cite demais exames que possam
complementar a avaliagao genética.

Quesito a avaliar Pontuagdo maxima Pont do Candidato

Reconheceu que o caridtipo exibe (+0,20)
aumento de heterocromatina no Y
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(0,10) e que ndo tem relagdo com o
fenotipo (0,10)

Citou a possibilidade de seguir a (+0,60)
investigacdo com aCGH (0,20), testar X
fragil (0,20) e exoma (0,20)

Penalidade
Incluiu alguma informacdo claramente (-0,40)
equivocada
TOTAL
Pontuacao Final 0,80

2. Interprete os resultados apresentados e informe o risco de recorréncia na

irmandade.
Quesito a avaliar Pontuagdo mdaxima Pont do Candidato
Reconheceu que o resultado do aCGH e (+0,20)
X fragil estdao normais
Reconheceu que o resultado do exoma (+0,60)
estabelece o diagndstico genético
Explicou que o evento “de novo” torna (+0,40)
o risco de recorréncia baixo
Penalidade
Incluiu alguma informacgdo claramente (-0,40)
equivocada
TOTAL
Pontuacao Final (1,20)
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