Anomalias Fetais: Embriologia, Clínica e Genética
Capítulo 23 – Dismorfogênese e síndromes genéticas

Questão 1 (UNIFESP 2021)
Gestante de 39 anos de idade, fez ultrassonografia, com 12 semanas, que evidenciou feto com translucência nucal = 3,0 mm. Qual é a conduta nesse caso?
A) Realizar investigação diagnóstica com exame de DNA livre no sangue materno.
B) Realizar investigação diagnóstica com biópsia de vilo corial e exame de cariótipo fetal.
C) Realizar investigação diagnóstica com cordocentese e exame de cariótipo fetal. 
D) Informar a paciente de que o feto tem diagnóstico de síndrome de Down e encaminhar para pré-natal de alto risco.
E) Repetir ultrassonografia com 14 semanas para confirmar o diagnóstico.

Comentário da questão 1:
A translucência nucal aumentada pode ser um marcador de síndrome de Down e outras anomalias cromossômicas. Nesta semana gestacional, a biópsia de vilo corial permite a obtenção de material genético fetal para análise do cariótipo, o que é crucial para diagnóstico precoce e aconselhamento genético adequado. Alternativa B.

Questão 2 (AMIRGS 2020)
A Síndrome de Prader-Willi (SPW) é um dos exemplos de obesidade genética. A incidência da SPW é de cerca de 1 a cada 15 mil nascimentos, afetando ambos os sexos igualmente e em todas as etnias. Embora rara, a síndrome de Prader-Willi é a causa genética mais comum da obesidade. Em relação à síndrome de Prader-Willi, assinale a alternativa correta. 
A) Muitos sintomas da síndrome de Prader-Willi variam de acordo com a idade da criança. Recém-nascidos geralmente são GIG (grandes para a idade gestacional) e têm ganho de peso excessivo no primeiro ano de vida. 
B) Problemas hormonais são comuns e há uma redução anormal na função dos órgãos reprodutores, o que limita o crescimento e o desenvolvimento sexual. Os meninos têm criptorquidia e pênis e escroto subdesenvolvidos. 
C) O tratamento com hormônio do crescimento é contraindicado, há aumento da resistência à insulina e, visto que não há cura, são poucos os benefícios com o uso da somatrofina. 
D) A síndrome de Prader-Willi resulta da ausência de material genético ativo em uma região do cromossomo 15 (15q11-q13) e o diagnóstico é feito com a solicitação de cariótipo. 
E) As principais complicações na vida adulta resultam do comprometimento cognitivo e há surdez central e amaurose com escoliose importante, obesidade e insuficiência renal.

Comentário da questão 2: 
A síndrome de Prader-Willi (SPW) apresenta características como hipotonia muscular ao nascimento, dificuldades alimentares, problemas hormonais que podem incluir hipogonadismo (redução na função dos órgãos reprodutores), criptorquidia (testículos não descidos), e desenvolvimento sexual incompleto em meninos. A síndrome é causada pela deleção ou disomia uniparental materna na região 15q11-q13 do cromossomo 15, e o diagnóstico frequentemente envolve testes genéticos para identificar essas anormalidades cromossômicas. Assim, a alternativa correta e B.

Questão 3 (AMP 2023)
A Deficiência Intelectual (DI) é um distúrbio do neurodesenvolvimento de múltiplas etiologias, em que a criança apresenta limitações, seja na inteligência bem como nas habilidades adaptativas. Em consulta ambulatorial, diante de um pré-escolar com DI, que apresenta ao exame físico sobrancelhas arqueadas, cílios longos e curvos, lábio superior fino, filtro nasolabial longo e hirsutismo, a principal suspeição clínica do pediatra deverá ser 
A) Síndrome de Patau. 
B) Síndrome de Edwards. 
C) Síndrome de Turner. 
D) Síndrome de Cri-du-chat. 
E) Síndrome de Cornélia de Lange.

Comentário da questão 3:
Diante dos achados físicos descritos (sobrancelhas arqueadas, cílios longos e curvos, lábio superior fino, filtro nasolabial longo e hirsutismo), a principal suspeição clínica do pediatra deverá ser a síndrome de Cornélia de Lange. A síndrome de Cornélia de Lange é uma condição genética rara que pode estar associada a deficiência intelectual e apresenta características físicas distintivas, incluindo as mencionadas acima. É importante considerar esta síndrome em crianças com deficiência intelectual e essas características faciais características. Alternativa E.

Questão 4 (IASME 2020)
Paciente grávida de 20 semanas realizou diagnóstico pré-natal cromossômico e foi informada de que se tratava de feto com Síndrome de Turner. Sobre o diagnóstico, recomenda-se a essa paciente: 
A) Orientar o casal para interrupção da gravidez. 
B) É uma condição que tende a se repetir e, desta forma, não seria conveniente nova gravidez. 
C) Nesta síndrome, a infertilidade é comum, mas pode-se tentar fertilização in vitro com óvulo doação. 
D) As formas em mosaico têm mais sintomatologia clínica como hipotireoidismo, hipertensão arterial e obesidade. 
E) Não se deve fazer terapia hormonal, pois apesar da síndrome, as dosagens plasmáticas de Estradiol, FSH e LH são normais. 

Comentário da questão 4:
A Síndrome de Turner é uma condição genética em que há ausência total ou parcial de um dos cromossomos X em mulheres. É uma causa comum de baixa estatura e pode estar associada a problemas de fertilidade devido à disgenesia gonadal. No entanto, muitas mulheres com a síndrome de Turner podem optar por fertilização in vitro com óvulos doados para ter filhos biológicos. Terapia hormonal também pode ser indicada para induzir o desenvolvimento sexual secundário e tratar outros sintomas associados à síndrome. Alternativa C está correta.






