Questao 1: Figural




Questao 2.

Figura 2




Questéao 3.

Figura 3




Questéao 4 .

Figura 4




Questao 5:

Figura 5

3,5 min
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Questéao 6 :

Figura 6

2,0 min



Questao 7 :

Figura 7

3,0 min



Questao 8

Figura 8

2,0 min




Questao 9:

Figura 9




Questao 10

Falo = 2,0 cm ; Abertura perineal Unica ; Saliéncias labioescrotais nao fundidas
Apenas gbnada direita palpavel na saliéncia labioescrotal ( volume = 1mL)
PN: 2,8 kg, CN: 48 cm, PC: 35 cm.

Pais ndo-consanguineos.



Questao 11

Falo = 2,0 cm ; Abertura perineal Unica ; Saliéncias labioescrotais nao fundidas
Apenas gbnada direita palpavel na saliéncia labioescrotal ( volume = 1mL)
PN: 2,8 kg, CN: 48 cm, PC: 35 cm.

Pais ndo-consanguineos.



Questao 12

Falo = 2,0 cm ; Abertura perineal Unica ; Saliéncias labioescrotais nao fundidas
Apenas gbnada direita palpavel na saliéncia labioescrotal ( volume = 1mL)
PN: 2,8 kg, CN: 48 cm, PC: 35 cm.

Pais ndo-consanguineos.



Questao 13

Falo = 2,0 cm ; Abertura perineal Unica ; Saliéncias labioescrotais nao fundidas
Apenas gbnada direita palpavel na saliéncia labioescrotal ( volume = 1mL)
PN: 2,8 kg, CN: 48 cm, PC: 35 cm.

Pais ndo-consanguineos.



Questao
14

Paciente com IC: 16,5a
Amenorreia primaria; desenvolvimento mamario espontaneo ( telarca 12 a)
Pais saudaveis ndo-consang.; irma (IC:20a ; menarca 11a); Irméo (IC:14a ; G4P4)

AvO0s paternos, falecidos, eram primos em primeiro grau.

AvOs maternos tiveram trés filhas:

- 45a, casada, sem filhos;

- 40a mae da paciente;

- 35 anos, casada, filha com menarca 11 anos 4,0 min



Questao
15

Paciente com IC: 16,5a
Amenorreia primaria; desenvolvimento mamario espontaneo ( telarca 12 a)
Pais saudaveis ndo-consang.; irma (IC:20a ; menarca 11a); Irméo (IC:14a ; G4P4)

AvO0s paternos, falecidos, eram primos em primeiro grau.

AvOs maternos tiveram trés filhas:

- 45a, casada, sem filhos;

- 40a mae da paciente;

- 35 anos, casada, filha com menarca 11 anos 4,0 min



Resultado da Andlise de DNA - Sequenciamento do Gene AR Questao

Descri¢io do método: O DNA ¢é extraido de sangue periférico. Os éxons € as junqx}es éxons- 16
introns do gene AR foram amplificados pela técnica de PCR, possiveis mutacoes foram
investigadas por seqiienciamento direto do produto de PCR.

Resultado:
Fragmento Regido do gene AR ' Tamanho do Repetic&'ies2 Resultados
fragmento (pb)
F1 5’UTR, éxon 1 688 - normal
F2 5°’UTR, éxon 1 444 23 CAG normal
F3 éxon 1 833 - normal
F4 éxon 1, intron 1] 856 17 GGC normal
F5 intron 1, éxon 2, intron 2 592 - normatl
3 intron 2, éxon 3, intron 3 247 - normal
4 intron 3, éxon 4, intron 4 602 - c.2042T>C
5 intron 4, éxon S, intron 5 440 - normal
6 intron 5, éxon 6, intron 6 410 - normal
7 intron 6, éxon 7, intron 7 490 - normal
8 intron 7, éxon 8, 3’UTR 414 - normal
' 0 éxon 1 foi dividido em quatro fragmentos.
2CAG - 11 a 31 repeti¢des, varia¢do normal na populagio.
GGC - 16 a 27 repeti¢des, variagdo normal na populagio.

Conclusdo: Foi identificada a variagio nucleotidica c.2042T>C, que leva a troca
p-Ile681Thr. Esta variagdo ji foi identificada anteriormente em individuos com
insensibilidade completa aos andrégenos (Ledig ef al., Horm Res 63(6): 263-9, 2005). A

ferramenta de bioinformédtica PolyPhen prediz esta variagdo como provavelmente deletéria
(0,999).

5,0 min



Questao
17

Paciente com IC: 16,5a
Amenorreia primaria; desenvolvimento mamario espontaneo ( telarca 12 a)
Pais saudaveis ndo-consang.; irma (IC:20a ; menarca 11a); Irméo (IC:14a ; G4P4)

AvO0s paternos, falecidos, eram primos em primeiro grau.

AvOs maternos tiveram trés filhas:

- 45a, casada, sem filhos;

- 40a mae da paciente;

- 35 anos, casada, filha com menarca 11 anos 2.0 min



Questao 18:




Questao 19:

Menino, 13a com noédulo em topografia da tiredide
Sem sintomas de hiper ou hipofuncao tireoideana.

Ao exame: nodulo palpavel no LE, movel, indolor e de consisténcia elastica.
N&o se evidenciou adenomegalia na cervical a palpacéao.

Puncéo aspirativa: Bethesda IV _
2,0 min



Questao 20:

Paciente operado (tireoidectomia total)
AP: nodulo de 2 cm ; neoplasia papilifera variante folicular com invasao capsular

De 6 ganglios ressecados no compartimento central, 2 apresentavam
metastases.

3,0 min
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4.0 min
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Questao 22:
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Menina, 9a7m com ! crescimento

PIG; familiares baixos.

Cesérea, 34sem, CN:40cm, PN:1900g.

(R0 RCR0 S S RO TR0 £ BC B0 ERCRI SUBI) ERCL 3 E3UM ERORE G BCUE BRI UG
T 8N TIONHIT VIZ2N1e 16 18 18 17 18 19
Idade em anos

Mae:148cm; Pai:165cm; irmao 6a normal =it : T e N SR S I

Glicemia, Cr, PTF, Ca e P : normais. |0: 8a10m ( IC: 9a10m )
1,5 min



Questao 23:

O resultado do cariotipo foi:

45, X / 46, XX marc (+)

1,5 min
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Questao 24:
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Menina, 9a7m com ! crescimento

PIG; familiares baixos.

Cesérea, 34sem, CN:40cm, PN:1900g.

(R0 RCR0 S S RO TR0 £ BC B0 ERCRI SUBI) ERCL 3 E3UM ERORE G BCUE BRI UG
T 8N TIONHIT VIZ2N1e 16 18 18 17 18 19
Idade em anos

Mae:148cm; Pai:165cm; irmao 6a normal =it : T e N SR S I

Glicemia, Cr, PTF, Ca e P : normais. |0: 8a10m ( IC: 9a10m )
2,0 min



DATA | ALTURA| PESO 0. 7. l 9 10 11 12 I3 14 15 10 17 ‘Il 1lm
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Questao 25:
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Menina, 9a7m com ! crescimento

PIG; familiares baixos.

Cesérea, 34sem, CN:40cm, PN:1900g.

(R0 RCR0 S S RO TR0 £ BC B0 ERCRI SUBI) ERCL 3 E3UM ERORE G BCUE BRI UG
T 8N TIONHIT VIZ2N1e 16 18 18 17 18 19
Idade em anos

Mae:148cm; Pai:165cm; irmao 6a normal =it : T e N SR S I

Glicemia, Cr, PTF, Ca e P : normais. |0: 8a10m ( IC: 9a10m )
2,0 min



