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RESUMO: A Genética ¢ uma area com forte interface com a Bioquimica, a Biologia Molecular, a Fisica, a
Matematica e a Fisiologia. Todos estes campos do conhecimento sdo extremamente dindmicos, requerendo um
maior cuidado por parte dos professores para agilizar a compreensdo dos alunos e ainda manté-los motivados nos
entendimentos de assuntos que podem influenciar nas tomadas de decisdo em sua vida futura. Neste contexto, e
por se tratar de uma doenca hematoldgica e hereditaria, esse trabalho teve como objetivo o desenvolvimento de
um modelo didatico-pedagogico interdisciplinar para apresentar informagdes e caracterizar a ocorréncia da
mutagdo pontual no gene da cadeia beta-globina que influencia na deformagéo do fenoétipo das hemacias, os quais
mudam para forma de foice. Para tal, foi aplicado uma atividade que consistiu numa simulag@o pratica de uma
analise genética para identificacdo molecular relacionada a modificagdes sofridas por um grupo familiar ficticio
de ascendentes e descendentes em seu material genético, os quais poderiam ter recebido trinca de DNA que
influencia na deformagdo do fenotipo da hemadcia, a qual muda para forma de foice. Diante do exposto, ficou
evidenciado que a anemia falciforme ¢ uma doenca hereditaria monogénica autossomica recessiva, desencadeada
pela mutacdo pontual no acido desoxirribonucleico (DNA) do cromossomo 11, na cadeia beta da hemoglobina,
onde a trinca de bases nitrogenadas do acido glutdmico sofre alteracdo, fazendo com que o nucleotideo seja
substituido por uma valina. Esta altera¢do ira resultar na criagdo de hemoglobinas S, que irdo alinhar-se em
polimeros, alterando a morfologia das hemacias, deixando as em forma de foice. Também foi possivel reconhecer
que o traco falciforme ou heterozigoto “Hb*Hb%” é uma caracteristica genética que nio tem anormalidades fisicas
e que a sua identificagdo ¢ de grande relevancia, por estar intimamente relacionada ao risco de nascimento de
criancas com a forma homozigota da doenga “HbSHbS”, tornando-se importante neste contexto o aconselhamento
genético destes individuos, visando o esclarecimento e orientagdes quanto aos riscos na geragdo de filhos em que
ambos os pais sdo portadores de traco falciforme. Também foi constatado que esse tipo de recurso didatico
contribuiu de forma significativa no processo de ensino e aprendizagem.

Palavras-chave: Ensino de Biologia; Mutacio; Gene; Doenga Falciforme; Trago falciforme; Aconselhamento
Genético.

APPLICATION OF A TEACHING MODEL SIMULATING A DNA ANALYSIS TO
INVESTIGATE THE OCCURRENCE OF SICKLE CELL ANEMIA IN A FAMILY
GROUP

ABSTRACT: Genetics is an area with a strong interface with Biochemistry, Molecular Biology, Physics,
Mathematics and Physiology. All these fields of knowledge are extremely dynamic, requiring greater care on the
part of teachers to speed up students' understanding and also keep them motivated in understanding subjects that
can influence decision-making in their future lives. In this context, and because it is a hematological and hereditary
disease, this work aimed to develop an interdisciplinary didactic-pedagogical model to present information and
characterize the occurrence of point mutation in the beta-globin chain gene that influences the deformation of the
phenotype of red blood cells, which change to a sickle shape. To this end, an activity was applied that consisted of
a practical simulation of a genetic analysis for molecular identification related to modifications suffered by a
fictitious family group of ancestors and descendants in their genetic material, which could have received a DNA
triplet that influences the deformation of the red blood cell phenotype, which changes to a sickle shape. In view of
the above, it became clear that sickle cell anemia is an autosomal recessive monogenic hereditary disease, triggered
by a point mutation in the deoxyribonucleic acid (DNA) of chromosome 11, in the beta chain of hemoglobin,
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where the triplet of nitrogenous bases of glutamic acid undergoes alteration, causing the nucleotide to be replaced
by a valine. This change will result in the creation of hemoglobin S, which will align themselves in polymers,
altering the morphology of the red blood cells, leaving them in a sickle shape. It was also possible to recognize
that the sickle cell trait or heterozygous “HbAHbS” is a genetic characteristic that has no physical abnormalities
and that its identification is of great relevance, as it is closely related to the risk of birth of children with the
homozygous form of the disease “HbSHbS”, making it important in this context to provide genetic counseling to
these individuals, aiming to provide clarification and guidance regarding the risks in the generation of children in
which both parents carry the sickle cell trait. It was also found that this type of teaching resource contributed
significantly to the teaching and learning process.

Keywords: Biology Teaching; Mutation; Gene; Sickle Cell Disease; Sickle cell trait; Genetic Counseling.
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INTRODUCAO

A Genética ¢ uma area que tem interface com a Bioquimica, a Biologia Molecular, a
Fisica, a Matematica e a Fisiologia. Todos estes campos do conhecimento sdo extremamente
dinamicos, requerendo um maior cuidado por parte dos professores para agilizar a compreensao
dos alunos e ainda manté-los motivados nos entendimentos de assuntos que podem influenciar
nas tomadas de decisdo em sua vida futura. Assim, utilizar de temas em genética promovendo
um estudo interdisciplinar, envolvendo esses campos do conhecimento tém influéncia na
sociedade, na educacao cientifica e no dia-a-dia das pessoas. Assim, € sugerido nos Parametros
Curriculares Nacionais do Ensino Médio (PCNEM), como propostas no ensino (GUILHERME;
SILVA; GUIMARAES, 2012).

Para Corazza et al. (2006), as inovacdes cientificas e tecnoldgicas relacionadas a
Genética fazem parte dos curriculos escolares de Biologia da maioria das escolas de ensino
obrigatdrio do Brasil. No entanto, muitas vezes, o aluno ndo consegue relacionar o ensino de
Genética oferecido na escola com a realidade em que vive. Diante dessa situagdo, ¢ evidente
que o0 modo como o ensino estd organizado e estd sendo conduzido, torna-se pouco eficaz em
promover o desenvolvimento conceitual.

Assim, entendemos que para atingir a melhoria do ensino/aprendizagem de Genética
seja necessario a utilizacdo de modelos didaticos. Estas atividades, segundo Martinez et al.
(2008) quando aplicadas de forma correta, complementam o conteudo tedrico, 0 que permite
uma maior interagdo entre conhecimento-professor-aluno, e contribui ao processo ensino-
aprendizagem.

Sabemos que as aulas praticas sdo de grande importancia, mas pouco trabalhadas.
Segundo os autores Silva (2018); Nascimento et al. (2020); Medeiros et al. (2021 e 2022);
Medeiros, Alves, Kimura (2022 e 2023) os professores podem promover atividades praticas e
experimentais, além da constru¢do e aplicacdo de modelos didaticos, confeccionados com
materiais de baixo custo, de facil acesso ¢ manuseio em sala de aula. Os modelos didaticos
permitem a experimentacdo, dando oportunidade aos estudantes de correlacionarem a teoria
com a pratica, propiciando a compreensao dos conceitos, o desenvolvimento de habilidades e
competéncias (CAVALCANTE & SILVA, 2008). Tais modelos enriquecem as aulas, auxiliando
a compreensdo do contetido. Além disso, desperta o interesse dos alunos por permitirem a
visualizag¢do do processo.

Portanto, a elaboracdo e confec¢do deste modelo didatico, poderd sem duvida auxiliar
muitos professores e alunos que encontram dificuldades de compreensdo dos atuais avancos
biotecnoldgicos, tal como a mutagdo génica que ¢ caracterizada por alteracdes do codigo de
bases nitrogenadas do DNA, que originam novas versdes dos genes.

As mutagdes, muitas vezes, sao relacionadas a algo ruim, principalmente por estarem
ligadas ao surgimento de alguns tipos de doencas. Entretanto, as mutagdes podem criar novos
alelos e novos genes, contribuindo para uma maior variabilidade genética. Essas mudangas
constituem uma importante fonte de variabilidade genética, sendo muitas vezes responsaveis
pelo surgimento de novas espécies. Portanto, entender o que ¢ mutacdo ¢ importante para
compreender a existéncia de variabilidade genética entre os individuos.

Vale destacar que nos seres humanos as hemadcias, eritrocitos ou globulos vermelhos do
sangue sdo redondas, formato que contribui para a sua funcionalidade no transporte de oxigénio
por todo o corpo. Mas algumas pessoas possuem mutacdes genéticas que alteram a estrutura e
o comportamento das hemadcias. Nesse caso, as hemacias, perdem a forma arredondada e
eléstica, adquirindo o aspecto de uma foice e endurecem, o que dificulta a passagem do sangue
pelos vasos de pequeno calibre e, consequentemente, a oxigenagao dos tecidos.
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Essas hemdcias chamadas de falciformes contém um tipo de hemoglobina, denominadas
de hemoglobina S, que se cristaliza na falta de oxigénio, formando trombos que bloqueiam o
fluxo de sangue, porque ndo tém a maleabilidade da hemdcia normal. Os sintomas de anemia
falciforme podem ser: dor forte provocada pelo bloqueio do fluxo sanguineo e pela falta de
oxigena¢do nos tecidos, fadiga intensa, palidez, ictericia, atraso no crescimento, feridas nas
pernas e outros.

Os autores Pigozzi et al. (2023) relataram que para ser portador da doenca falciforme, ¢
preciso que o gene alterado seja transmitido pelo pai e pela mae. Se for transmitido apenas por
um dos pais, o filho terd o trago falciforme, que podera passar para seus descendentes, mas a
doenga nao vai se manifestar.

Segundo relatos dos autores Felix et al. (2010); Signorelli et al. (2013); Gomes et al.
(2014); Brasil (2015); Sabino & Gradella (2016); Soares et al. (2017); Cruz & Antunes (2018);
Silva-Pinto et al. (2019); Pigozzi et al. (2023) estima-se que cerca de 25.000 a 30.000 individuos
sejam portadores da anemia falciforme e 3.500 nas¢am todos os anos com essa anomalia. Com
base nos dados produzidos pelo PNTN sabe-se que, a cada mil criangas nascidas vivas no Brasil,
uma tem a doenca falciforme, estimando-se o nascimento de cerca de 3.000 criangas por ano
com doenga falciforme e de 180.000 com trago falciforme. Para os autores Ruiz, Guerra, Naoum
(1986); Paiva et al. (1993) esta doenga tem variado de 0,1% a 0,3%, dependendo do grupo e da
regido estudados.

Apesar de ser uma doenga com expressao clinica varidvel, sua manifestagao clinica pode
ser modificada por diversos fatores, como uma melhor assisténcia médica, educacao preventiva
dos pacientes e dos pais, e profilaxia com aplicacdo de antibidticos. Tais fatores mostram-se
capazes de reduzir a morbidade e mortalidade pela anemia falciforme (KOCH et al., 2000;
LOBO et al., 2007; MINISTERIO DA SAUDE, 2012b; ALENCAR et al., 2015). Portanto, a
motivagdo em obter mais informagdes sobre a doenca pode ser utilizada como uma estratégia
didatica para o ensino de aspectos referentes a transmissdo de doencgas genéticas, como € o caso
da Anemia Falciforme.

Neste contexto, e por se tratar de uma doenga hematoldgica e hereditéria, esse trabalho
teve como objetivo o desenvolvimento de um modelo didatico-pedagogico interdisciplinar para
apresentar informagdes e caracterizar a ocorréncia da mutagdo pontual no gene da cadeia beta-
globina que influencia na deformacgao do fen6tipo das hemacias, os quais mudam para forma
de foice.

MATERIAL E METODOS

O modelo didatico (Figuras 1 e 2) e (Tabelas 1 e 2) exposto neste trabalho foi
desenvolvido na Universidade Federal do municipio de Rondonopolis do Estado de Mato
Grosso, para que os Licenciandos de Ciéncias Biologicas entendessem melhor conceitos
tedricos referentes aos mecanismos de transcri¢ao e traducao revelando informagdes impor-
tantes, tais como pequenas variagdes genéticas - mutagdes e polimorfismos - encontradas na
sequéncia de DNA das populagdes humanas que podem abranger tanto cromossomos inteiros
quanto sequéncias nucleotidicas individuais.
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O modelo apresentado foi desenvolvido a partir de uma simulagdo envolvendo o gene
da beta globina, as mutagdes e polimorfismos relacionados a anemia falciforme. A atividade
proposta tem a finalidade de demonstrar como a informagdo génica contida na molécula de
DNA ¢ transcrita e traduzida, e de que forma uma mutagao ou polimorfismo pode interferir na
formagao do produto final, a proteina.

A sequéncia hipotética de bases nitrogenadas selecionada, que codifica o gene da beta
globina, para ser trabalhada na atividade pratica (Figuras 1 e 2) ¢ composta por 21 bases que
codificam um polipeptidio com 7 aminoacidos, estando destacada ilustrando a regido onde esta
localizado o gene da beta globina no cromossomo autossomo numero 11.

Os sujeitos de estudo foram 28 (vinte e oito) alunos do Curso de Licenciatura em
Ciéncias Biologicas do Instituto de Ciéncias Exatas e Naturais, sendo 36,0% de sexo masculino
e 64,0% de sexo feminino, com faixa etaria entre 18 ¢ 36 anos.

Para abordar o assunto, a resolugdo da atividade da sequéncia didatica foi dividida em
duas aulas de 50 minutos/cada da seguinte forma:

A primeira aula (50 min) foi composta pela parte introdutéria do tema abordado, de
maneira que os alunos pudessem se contextualizar, compreender ¢ se envolver com o tema
relacionado. E nesse sentido, os alunos foram orientados para o estudo de genética e de biologia
molecular, a fim de que adquirissem conhecimentos ligados a tecnologia de sequenciamento de
DNA com a finalidade de demonstrar como a informagao génica contida na molécula de DNA
¢ transcrita e traduzida, e de que forma uma mutagdo ou polimorfismo pode interferir na
formagao da caracteristica genética.

Modelo didatico Figura 1.

Previamente foi disponibilizado imprimido em papel tamanho A4 para cada aluno a Figura
1, simulando as imagens representativas das sequéncias de DNA dos sete primeiros cddons
responsaveis por codificar os aminoacidos do trecho inicial da beta globina encontrada na
hemoglobina (Hb A) em condi¢des normais, destacando o formato discoide da hemécia
(Representacdo A) e a do trecho inicial da beta globina encontrada na hemoglobina (Hb S)
alterada, destacando o formato falciforme (Representagéo B).
Para a analise dos resultados, os alunos deveriam identificar e destacar aminoacido
gue contém o ponto de variacao genética na anemia falciforme.
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Representacdo A

Codon 1 Codon 2 Codon 3 Coédon 4 Codon 5 Codon 6 Codon 7
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Representacdo B
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Figura 1. Modelo representativo de parte da sequéncia de DNA e dos codons da hemoglobina, evidenciando
o formato das hemacias de individuos com auséncia (A) e presenca da mutagao (B). Fonte: Os autores, 2023.

A Tabela 1, foi elaborada para o aluno recolher e apresentar o resultado da investigacédo
dos diferentes tipos de hemoglobina que podem ser encontrados no sangue. Eles deveriam
adicionar a resposta da investigacdo analisada de acordo com o formato da hemacia e
considerando as trincas de bases nitrogenadas, na sequéncia de DNA, para conferéncia da
auséncia ou presenca da mutacao. Para esta etapa, foi utilizado a tabela de aminoacidos como
suporte.

Tabela 1. Modelo de tabela confeccionado com perspectivas de utilizacdo no processo de ensino e
aprendizagem de genética, para ilustrar a sequéncia de codons e aminoacidos que evidenciam o formato
discoide normal da hemacia com auséncia da mutaciio (A) e o curvado semelhante a uma meia-lua ou a uma
foice (B). Fonte: Os autores, 2023.

Sequeéncia de Codon Sequeéncia de Aminoacido (Nome) Abreviacio

- @@ T8 @R
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Na segunda aula (50 min) foi disponibilizado impresso em papel tamanho A4 para cada
aluno a Figura 2, que simulava um heredograma que era composto por membros da familia
Souza, os ascendentes (Pai I.1 e Mae 1.2) e os descendentes (Filhos II.1, I1.2 e I1.3). Também
foi disponibilizado impresso em papel tamanho A4 a Tabela 2, para recolher e apresentar o
resultado da investigacdo genética de cada membro da familia para conferéncia das respostas.

Foi lembrado aos alunos que em todos os cinco membros investigado da familia Souza,
as cadeias da beta globina estdo codificadas por um tnico gene que se localiza no cromossoma
11. De acordo com os autores Guerra (1988); Ramalho (2012) ¢ nos cromossomos que estao
localizados os genes, o gene faz parte de um segmento da molécula de DNA, situado numa
posic¢ao especifica de um determinado cromossomo

Assim, num individuo normal diploide, existem dois /oci que codificam para a cadeia
da beta globina. Esses dois loci estdo ilustrados pelos cromossomos autossomos numero 11
(Cr.1 e Cr.2) através de sequéncias de DNA que tem por finalidade o diagnéstico para os genes
alelos Hb* e Hb® que caracterizam, respectivamente, a forma normal e a anormal mutante da
hemacia. Desse modo, cada gene em um membro familiar consiste em dois alelos (Cr.1 e Cr.2):
um vem do Pai (I.1) e outro da Mae (1.2).

Um dos alelos ¢ dominante, o que significa que, em ultima andlise, determina a
expressao da caracteristica em estudo. O outro alelo ¢ recessivoe tém muito menos
probabilidade de serem expressos. Quando um alelo dominante ¢ emparelhado com um alelo
recessivo, o alelo dominante determina a caracteristica. Quando essa caracteristica ¢ expressa
visivelmente, ela é conhecida como fendtipo. E o cédigo genético por tras de uma caracteristica
¢ conhecido como gendtipo.

Genotipo refere-se a combinagao de alelos que um individuo possui. J& o fenotipo, trata
das caracteristicas observaveis, sejam elas morfoldgicas, bioquimicas ou fisioldgicas
(GARDNER & SNUSTAD, 1986; GRIFFITHS et al., 2016)

Modelo didatico Figura 2.

A Figura 2, ilustra o heredograma da familia Souza, o casal de ascendentes (I.1 e 1.2) e
seus trés descendentes (II.1, I1.2 e II.3). O casamento, no sentido bioldgico de procriagdo, €
representado por um trago horizontal unindo o casal (I.1 e 1.2), e os descendentes desse
casamento (II.1, I1.2 e I1.3) sdo indicados por trago vertical unido ao traco horizontal do casal.

Nos cinco membros integrantes da familia Souza as variaveis selecionadas foram
arranjadas para diagndstico em uma série de sequéncias de DNA homologas, posicionadas
dentro de uma regido do cromossomo 11, na linha superior o cromossomo Cr.1 e linha inferior
cromossomo Cr.2 o mesmo gene codificante da beta globina simbolizado por 21 bases
nitrogenadas. Assim, cada aluno deveria analisar as sequéncias de bases nitrogenadas dos sete
primeiros codons localizados no par de cromossomos autossomos numero 11, mapeada na
regido 11p15.4 e identificar qual a expressao dos genes alelos referentes a hemoglobina (Hb).

Também foi sugerido utilizar calculos matematicos para prever as possibilidades de um
individuo herdar as caracteristicas dos seus ascendentes.

Revista Biodiversidade - v.23, n.1, 2024 - pag. 69



Familia

SOUZA
L1 12
Cry: II[GTG CACCTGACTCCTGAG G.-\G] Cry: 11 [(; TGCACCTGACTCCTGTGGAG ]
Cri lI[GTGCACCTGACTCCTGTGGAG Cri [ GTGCACCTGACTCCTGAGGAG |
@
. .2 IL3

Cry: 11 [ GIGCACCTGACTCCTGAGG f\G] Cry: II[G TGCACCTGACTCC ]’G.:\GG;\G]
Crll[GTGCACCTGACTCCTGAGGAG | Cro [ GTGCACCTGACTCCTIGTIGGAG )

Cry: 11 [ GTGCACCTGACTCCTGTG G.-\G]
Cry: 11 [ GCGTGCACCTGACTCCTGTGGAG ]

Figura 2. Modelo didatico confeccionado com perspectivas de utilizacio no processo de ensino e
aprendizagem de genética, ilustrando hipoteticamente a transmissio do par de cromossomos autossomos
numero 11 com sequéncias de nucleotideos que permitem identificar a auséncia ou presenca da mutacio na
hemoglobina. Fonte: Os autores, 2023.

A Tabela 2, foi elaborada para o aluno recolher e apresentar o resultado da investigacao
genética de cada membro da familia Souza. Eles deveriam adicionar o resultado da investigagao
genética analisada considerando a trinca GAG como gene Hb* e GTG com gene Hb® de acordo
com a sequéncia de DNA mapeada na regido 11p15.4 de cada cromossomo (Cr.1 e Cr.2).

Desse modo, os individuos que herdarem pelo menos um dos dois genes anormais fara
com que o corpo produza hemoglobina S (Hb%), também chamada de hemoglobina falciforme.
Quando uma pessoa tem dois genes de hemoglobina S (HbSHb®), tera a doenca chamada de
Anemia Falciforme (AF).

A anemia falciforme é uma doenca hereditaria que passa dos pais para os filhos. E
caracterizada pela alteracao das hemaécias do sangue, tornando-as parecidas com uma foice, dai
o nome falciforme. Essas células tém sua membrana alterada e rompem-se mais facilmente,
causando anemia. E a hemoglobina, que transporta o oxigénio e d4 a cor as hemécias, sendo
essencial para a satde de todos os 6rgdos do corpo.

Na anemia falciforme (HbSHb®), a pessoa herda dois genes anormais de hemoglobina,
um do pai e outro da mae. Caso tenha herdado o gene de apenas um dos pais (Hb*Hb®), ndo
terd a doenca, sera apenas um portador assintomatico e podera passar este gene aos filhos.
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Tabela 2. Modelo de tabela confeccionado para apresentacao dos resultados dos exames da investigacdo que
permitem identificar a auséncia ou presenca da mutacdo na hemoglobina de cada familiar que estdo
descritos na seguinte ordem: Pai (I.1); Mae (1.2); Filho (II.1); Filha (I1.2) e Filha (I1.3). Fonte: Os autores,
2023.

Sequéncia de codificacio do gene da p-globina localizada Genes alelos L. . .
s Genot Hti] i
Amostra no par de cromossomo 11 (Familia SOUZA) Cr, Cr. endtipo | Fenétipo Diagnostico
11 Cry: 11 [ GTGCACCTGACTCCTGAGGAG ]
; Cr:I[GTGCACCTIGACTICCTIGTIGGAG)
Crp l1[GTGCACCTGACTCCTGTGGAG)
L2

Cri [ GTGCACCTGACTCCTGAGGAG

Crpll|GTGCACCTGACTCCTGAGGAG
1 v 11 J
Cry: 11 l GTGCACCTGACTCCTGAGGA (}]
o2 Cry 1 GTGCACCTGACTCCTIGTGGAG
’ Cry 11[GTGCACCTGACTCCTIGTGGAG)
L3 Cr: lI[GTGCACCTGACTCCTGAGGAG)
’ Cr:ll[GTGCACCTGACTCCTGTGGAG |

RESULTADO E DISCUSSAO

O sequenciamento ou sequenciacdo de DNA ¢ uma série de métodos bioquimicos que
tém como finalidade determinar a ordem das bases nitrogenadas adenina (A), guanina (G),
citosina (C) e timina (T) na molécula de DNA.

A Figura 3 (Representacdo A), ilustra o sequenciamento de DNA do locus do
cromossomo 11 destacado por 21 letras: guanina (G), adenina (A), citosina (C) e timina (T),
reconhecidas da esquerda para direita, pelos sete primeiros cddons responsaveis por codificar
os aminoacidos do trecho inicial da beta globina encontrada na hemoglobina (Hb A) em
condic¢des normais, destacando o formato discoide, biconcavo e achatado da hemacia, também
designada por eritrécito ou globulo vermelho. E que segundo Verrastro, Lorenzi, Wendel
(2005), em condi¢des normais estdo presentes no sangue em numero de cerca de 4,5 a 6,0 x
10%/mm3. Possuem como principal componente globulina e hemoglobina, uma proteina que
apresenta ferro em sua constitui¢do e que da cor vermelha ao sangue.

A hemoglobina ¢ uma proteina que se encontra dentro das hemacias e que transporta
oxigenio por todo o corpo. As células dos diversos tecidos do corpo precisam de um suprimento
constante de oxigénio para funcionar bem. Normalmente, a hemoglobina nas hemacias absorve
oxigénio nos pulmdes e o transporta para todos os tecidos. As hemécias de um individuo adulto
normalmente contém hemoglobina normal (Hb*) que tem a forma de um disco biconcavo. Esta
forma permite que as hemadcias sejam flexiveis e possam se mover através de grandes e
pequenos vasos sanguineos, para fornecer oxigénio. Portanto na Representacao A (Figura 3),
ndo houve modificacdo na sequéncia de aminoacidos do peptideo, identificando a codificagdao
do formato discoide normal da hemacia.

A Figura 3 (Representacdo B), ilustra o sequenciamento de DNA do locus do
cromossomo 11 destacado por 21 letras, reconhecidas da esquerda para direita, pelos sete
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primeiros codons responsaveis por codificar os aminoéacidos do trecho inicial da beta globina
encontrada na hemoglobina (Hb S) em condi¢des anormais, destacando o formato curvado
semelhante a uma meia-lua ou a uma foice da hemadcia, dai o nome falciforme. E assim, segundo
os autores Ramalho et al. (2003); Brasil (2008) sua vida util ¢ diminuida de 120 para 20 dias.
Além disso, por assumirem um formato de foice, as hemadcias falciformes ndo carregam
oxigénio de modo eficaz, o que dificulta a chegada do oxigénio aos tecidos. No entanto, destaca-
se por garantirem a resisténcia a maldria. Portanto na Representagdo B (Figura 3), houve
modificagao na sexta sequéncia de trincas de bases nitrogenadas, a trinca original GAG mudou
para GTG codificando o formato da hemécia curvado semelhante a uma meia-lua ou a uma
foice.

Representacdo A

Codon 1 Cédon 2 Cédon 3 Coédon 4 Cédon § Codon 6 Cédon 7
,_H /—H r—H y — A_\ A A Hemicia
n 1213 4 16 17 18 19 20 21
90 EENEEENEIEEEENE = @
Mutacao
Representacido B
Codon 1 Cédon 2 Codon 3 Codon 4 Codon 5 Cédon 6 Codon 7
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el = &
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Figura 3. Representacio esquematica de parte da sequéncia de DNA e dos codons da hemoglobina que
evidenciam o formato discoide normal da hemacia com auséncia da mutacio (A) e o curvado semelhante a
uma meia-lua ou a uma foice ilustrando a presenca da mutacio (B).

A Tabela 3, ilustra a analise do sequenciamento de DNA da amostra da hemacia normal
(Representacao A) e a anormal falciforme (Representacdo B) que estdo descritos no modelo
(Figura 3). Para isso, os alunos observaram no sequenciamento de DNA, as trincas de bases
nitrogenadas da esquerda para a direita. E a seguir codificaram as sete trincas de bases (codons)
dos seguimentos de DNA envolvidas pelos respectivos aminoacidos.

As trincas que se reconhece na sexta posicao da sequéncia dos cédons constituidos pelas
bases GAG e GTG, sdo os pontos de variagdo genética da hemécia, codificando-as em normal
e falciforme. Essa alteracdo resulta da troca da 172 base nitrogenada adenina (A), no DNA
normal, por uma timina (T), no DNA mutante. O sequenciamento de DNA, equivalente, a 6°
codon, posicdo em que ocorre a mutagdo que causa a hemacia falciforme, esta realgado por um
retangulo em vermelho. Em fungdo disso, a hemacia dotada dessa hemoglobina alterada em
uma unica base (Timina no lugar de Adenina), tendem a se deformar, assumindo o formato de
uma foice, o que caracteriza a doenca anemia falciforme. Além de serem destruidas mais
depressa que as hemacias normais, levando a uma anemia grave, as hemacias falciformes
grudam umas nas outras no interior dos capilares sanguineos, podendo provocar obstrugdes no
trajeto do sangue para os tecidos.
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Assim, pela comparagdo do sequenciamento de DNA das duas amostras (Representagao
A e B) na Figura 3, foi possivel deduzir através da observagdo da sexta sequéncia de cddons
que as hemacias que tem a trinca de bases GAG possuem a informagao genética normal discoide
e as que tem a trinca de bases GTG possui a informagado genética anormal falciforme.

Detectou-se ainda que, o formato curvado semelhante a uma meia-lua ou a uma foice
na hemadcia, ocorre devido a substituicio da adenina do coédon (GAG) que codifica o
aminoacido acido glutamico pela timina (GTG) que origina o aminodcido valina (Tabela 3),
acarretando uma modificagdo fisico-quimica na hemoglobina, fazendo com que as suas
moléculas se agrupem em fibras longas. As fibras distorcem a conformag¢do das hemacias de
discos para foices.

Tabela 3. Respostas geradas pelo modelo didatico Figura 1, ilustrando a sequéncia de c6dons e aminoacidos
que evidenciam o formato discoide normal da hemacia com auséncia da mutaciio e o curvado semelhante a
uma meia-lua ou a uma foice na hemacia mutada.

Sequéncia de Codon Sequéncia de Aminoacido Abreviacao
Numero e ‘\ “ ‘\ “ ‘\
1 GTG GTG Valina Valina Val Val
2 CAC CAC Histidina Histidina His His
3 CTG CTG Leucina Leucina Leu Leun
4 ACT ACT Treonina Treonina Tre Tre
5 CCT CCT Prolina Prolina Pro Pro
6 GAG GTG Acido glutamico Valina Glu Val
7 GAG GAG Acido glutimico Acido glutimico Glu Glu

Na Figura 4, observa-se a representacao esquematica da familia Souza, onde cada aluno
observou a expressdo de pares de genes alelos, herdados através das sequéncias de bases
nitrogenadas dos sete primeiros cddons, responsaveis por codificar os aminoacidos do trecho
inicial da beta globina encontrada na hemoglobina (Hb) localizados no par de cromossomos
autossomos numero 11, mapeada na regido 11p15.4.

A presencga da trinca constituida pelas bases GTG que se reconhece destacada por um
retangulo vermelho na sexta posi¢cdo do sequenciamento do DNA dos cromossomos homologos
(Cr.1 ou Cr.2) esta relacionada a anemia falciforme. Desse modo, quando uma pessoa herda
dois genes com esta alteracdo, ou seja, um do pai e outro da mae, sera portador de Anemia
Falciforme (HbSHb®). Quando herda a alteracio de apenas um dos pais sera considerada Traco
Falciforme (Hb*Hb®%), e ndo tem a doenga, mas podera transmitir este gene mutado para seus
filhos. A Hemoglobina S pode ainda associar-se a outras anormalidades da hemoglobina, como
por exemplo Hemoglobina C, Hemoglobina D, Beta Talassemia, etc., gerando outras condicdes,
todas elas sintomadticas. Todas as condigdes geradas pela presenca da hemoglobina S sao
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conhecidas como Doenga Falciforme, e somente a presenga de dois genes para HbS ¢ chamada
de Anemia Falciforme.

Dentro desse contexto, quando observamos comparativamente as sequéncias de bases
nitrogenadas dos cromossomos homologos (Cr.1 e Cr.2) dos genitores (I.1 X 1.2) da familia
Souza através da descendéncia em comum, verificamos que a filha (I1.2) possui uma
informacao genética diferente dos genitores. Para isso ocorrer, o genitor (I.1) tem de passar uma
copia do alelo “HbS” para sua filha (I1.2). Da mesma forma, a genitora 1.2 tem de passar uma
copia do alelo “Hb>” para sua filha (II.2). Cada um dos eventos necessarios tem uma
probabilidade individual de 1/2, e todos eles precisam ocorrer; portanto, a probabilidade de que
a filha (11.2) herde duas copias do alelo “Hb>” de seus genitores é (1/2)* = V4 = 25,0%.

Desse modo, foi possivel deduzir que os dois ascendentes (I.1) e (I.2) s@o heterozigotos
“Hb*Hb%”, e a descendente filha (I1.2) é homozigoto recessivo “Hb%Hb%”. Nesse caso, tanto o
genitor (I.1) como a genitora (I.2), apresentam metade dos gametas, com o gene dominante da
hemoglobina normal “Hb”” e metade com o gene recessivo da hemoglobina falciforme “HbS”
se enquadrando como portadores do traco falciforme.

Assim, do mesmo modo, o filho (II.1) herdou uma cépia do alelo “Hb*” do genitor (I.1)
e outra copia do alelo “Hb?” da genitora (1.2). Cada um dos eventos necessarios tem uma
probabilidade individual de 1/2, e todos eles precisam ocorrer; portanto, a probabilidade de que
o filho (IL.1) herde duas copias do alelo “Hb*”, ou seja, constitui¢io genética de uma
hemoglobina normal de seus genitores ¢ (1/2)* = Y4 = 25,0%.

Portanto, do estudo comparativo através da descendéncia em comum do grupo familiar
Souza, entende-se, pelo método de acasalamento ou de grupamentos genéticos, que a cada
gestacdo, esse casal tera 25% de probabilidade de gerar filho com os dois genes normais
“Hb*Hb””, ou seja, constituigio genética para hemoglobina normal; 50% com um gene normal
“HbA»” e um gene falciforme “HbS”, ou seja, hemoglobina normal e portadora do trago
falciforme e 25% com os dois genes “HbSHbS”, ou seja, com a doenga falciforme. Portanto, um
casal com essa contituicio genética (Hb*HbS x Hb*Hb®) antes de tomar qualquer decisdo para
a constituicdo de formacdo familiar, deve fazer um bom planejamento considerando as
caracteristicas da futura descendéncia, tendo em vista que, nesse caso, o ascendente masculino
é heterozigoto “Hb*HbS” (P — Hb* = 50% + HbS = 50%) e a feminina também heterozigota
“Hb*Hb>” (P — Hb* = 50% + Hb® = 50%), cada individuo pode contribuir com dois alelos
diferentes, aumentando as chances dos eventos aleatérios. Com a distribuicdo dos alelos,
utilizando o Quadro de Punnett, o resultado sdo quatro possiveis, Hb*Hb* = 1, Hb*Hb® = 2,
HbSHb® = 1, de 100%. Sendo 25% da amostra Hb*Hb*; 50% ¢ Hb*Hb® e os outros 25%
HbSHb®.
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Figura 4. Representacio esquematica do padrio de heran¢a da doenca falciforme. Individuos com o padrao
hemoglobina normal (Hb*Hb?), individuos portadores do trago falciforme (Hb*HbS) e individuos com a
anemia falciforme (HbSHbS).

A Tabela 4, envolve a andlise do sequenciamento de DNA de cada amostra dos
ascendentes e descendentes da familia Souza que estdo descritos no modelo (Figura 1) na
seguinte ordem: Pai (I.1); Mae (1.2); Filho (II.1); Filho (II.2) e Filha (II.3). Para isso, observou-
se as sequéncias de trincas de bases nitrogenadas da esquerda para a direita de cada cromossomo
(Cr.1 e Cr.2). As trincas que se reconhece na sexta posi¢cdo da sequéncia e que sdo constituidas
pelas bases GAG ou GTG, sdo os pontos de variacdo genética da hemécia, codificando-as em
normal e falciforme. Essa alteracdo resulta da troca de uma base A, no DNA normal, por uma
T, no DNA siclémico. O equivalente, no sequenciamento de DNA, a 6* trinca de bases, posi¢ao
em que ocorre a mutagdo que causa a anemia falciforme, esta realgado por um retdngulo em
vermelho.

Em fung¢do disso, comparando do sequenciamento de DNA verificados em cada par de
cromossomos homologos (Cr.1 e Cr.2) no grupo familiar: Pai (I.1); Mae (1.2); Filho (II.1); Filho
(IL.2) e Filha (I1.3), foi possivel deduzir através da observacao da sexta sequéncia de trincas que
individuos que tem na amostra a trinca de bases GAG possuem a informagao genética do alelo
Hb” (normal) e os que tem as bases GTG possuem a informacdo genética do alelo Hb®
(mutagao).

Assim, no caso da familia Souza, o Pai (I.1) e a Mae (I.2) apresentam, respectivamente,
na sexta sequéncia das trincas de bases do par de cromossomos 11, Cr.2 e Cr.1, a anormalidade
GTG que determina a codificagdo de hemadcias falciformes, enquadrando-se como portadores
do trago falciforme, respectivamente, gendtipos heterozigotos Hb*Hb® e Hb*Hb®. Deste modo,
a heranca ¢ autossomica recessiva. Este € o tnico tipo de heranca que explica o fato de os alelos
mutantes terem sidos adquiridos pela Filha (I1.2) que apresenta o fendtipo da doenca falciforme.
Sendo que, os genes alelos do genotipo HbAHbS foram concedidos um pela mée através 6vulo
com o cromossomo Cr.1 (Hb%) e outro pelo pai através do cromossomo Cr.2 (Hb®). De acordo
com os autores Gardner & Snustad (1986); Thompson & Thompson (2007); Pena (2009);
Griffiths et al. (2016) a pessoa manifesta a doenca quando possui os dois alelos com tal
alteragdo, sendo cada um herdado de um dos pais. Portanto, trata-se de uma doenca hereditaria
autossOmica recessiva.
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Ja no Filho (II.1) a expressdo do par de genes alelos, herdados através do par de
cromossomos autossomos numero 11, um do Pai (I.1) e outo da Mae (I.2) ndo apresentam
nenhuma anormalidade, sendo as hemacias totalmente normais com genotipo homozigoto
Hb Hb™.

Ainda com base na sequéncia de DNA do par de cromossomos autossomos nimero 11,
herdados pela Filha (I1.3), observa-se na sexta sequéncia do Cr.1 herdado do Pai (I.1) a trinca
constituida pelas bases GAG e no Cr.2 herdado da mae a trinca constituida pelas bases GTG,
enquadrando-se como portadora do traco falciforme, genotipo heterozigoto Hb*Hb®. Assim, o
traco falciforme ou heterozigose para hemoglobina S corresponde a uma condi¢do em que o
individuo herda de um dos pais o gene para hemoglobina A e do outro o gene para a
hemoglobina S.

Segundo os autores Lobo et al. (2003); Rocha (2004); Pigozzi et al. (2023) vale reforgar
que o traco falciforme Hb*Hb® ndo ¢ uma doenga, apenas indica a presenca da "hemoglobina
S" em combinagdo com a "hemoglobina A", o que resulta na "hemoglobina do tipo AS.

Se um casal heterozigoto possui o trago falciforme como no caso da familia Souza, o
Pai (I.1) e a Mae (1.2) e deseja ter apenas um filho, isso significa que a chance desse filho nascer
com a anemia falciforme ¢ de 1 filho para cada 4 filhos. Isso porque um sera homozigoto sem
tracos falciformes, 2 serdo heterozigotos com trago falciformes, assim como os pais, € um sera
homozigoto e possuird a anemia falciforme. Ou seja: tem 25% de chances de ter um futuro filho
normal (Hb*Hb%); 50% com traco falciforme (Hb*HbS) e 25% com anemia falciforme
(HbSHbS).

Assim como ilustrado na Figura 4 e Tabela 4, mesmo que o portador do trago falciforme
Hb”*Hb® seja clinicamente assintomatico frente a condi¢des normais, é imprescindivel haver o
esclarecimento a respeito de sua condi¢do genética e do carater hereditario do gene mutante,
encontrando-se presente a probabilidade de um casal de heterozigotos gerar filhos com a doenga
falciforme. Bem como, de um casal com um portador de anemia falciforme ¢ um portador do
traco falciforme, gerarem filhos com anemia falciforme, neste ultimo caso, a probabilidade ¢
bem maior (MURAO & FERRAZ, 2007; MORAES & GALIOTI, 2010).

Tabela 4. Respostas geradas pelo heredograma Figura 4, ilustrando o sequenciamento do DNA no par de
cromossomos homologos nimero 11, as posicoes das trincas que permitem diferenciar os genes alelos,
gendtipos, fendtipos e diagnostico possiveis de cada membro integrante da familia Souza.

Sequéncia de codificacio do gene da f-globina localizada Genes alelos . . . P
i Gendot: i
Amostra no par de cromossomo 11 (Familia SOUZA) Cr; Crs enotipo Fendtipo Diagnostico
A
N 1
Cry 1I[GIGCACCIGACTCCIGAGAG) | Hb? orma
L1 com trago
Crill[GTGCACCTGACTCCTI[GTGRAG) Hb® falciforme
e ——
A
Cr1[GTGCACCTGACTCCTI[GTGHAG] | HbS Normal
L2 ] N com trago
Cri N[ GTGCACCTGACTCCT|[GAGHEAG) Hb* Falciforme
e ——
A
L1 Cr 1I[GTGCACCTGACTCCTIGAGGAG || Hb?
Cryll[GTGCACCTGACTCCI[GAGGAG | Hb* Normal
o
(S
2 Cr 11[GTGCACCTGACTCCIGTG|GAG])| Hb LSS A ﬁkd Com doenca
Cr:lI[GTGCACCTGACTCCIGTG|GAG ) Hb® e falciforme
e ——
Cr:1I[GTGCACCIGACTCCIGAG[GAG)| Hb* Normal
I3 c ) 1 com trago
.  TGCCACCIGACTCCICICGAG !
“H[GTGCACCTGACTCCIGTGGAG | HbS falciforme
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Na tabela 5, a constituicdo genética ou freqiiéncia relativa genotipica foi descrita pela
propor¢ao de individuos pertencentes a cada genotipo. Desse modo, Com base na analise dos
resultados fornecidos pela Figura 4 e Tabela 4, foi possivel estimar as frequéncias absolutas e
relativas de genotipos na familia Souza. Essas estimativas foram obtidas com o emprego de
métodos algébricos, comparando-se a distribuicio dos genoétipos Hb*Hb*, Hb*Hb® ¢ HbSHbS
dos ascendentes e descendentes. Assim, a frequéncia dos diferentes genotipos observados foi:
1 individuo (20,0%) com o gendtipo Hb*Hb”; 3 individuos (60,0%) portadores do trago
falciforme com gendtipo Hb*Hb® e 1 individuo (20,0%) portador da doenga falciforme com
genotipo Hb*Hb* (Tabela 5).

Tabela 5. Frequéncias e porcentagens de genétipos relacionado a anemia falciforme observados nos
individuos integrantes da familia Souza.

Genotipos Frequéncia absoluta Frequéncia relativa %
HbA*HbA. 1 0,2 20,0%
Hb*Hb? 3 0.6 60,0%
HbSHDS 1 0,2 20,0%

Total 5 1,0 100,0%

Na Tabela 6, a freqiiéncia relativa génica ou alélica foi descrita considerando-se Hb®
como sendo um alelo do loco Hb?. Portanto, a frequéncia do gene Hb® é a propor¢do ou a
percentagem de todos os genes, deste loco, que sdo Hb®. Assim, na amostra de individuos
integrantes da familia Souza analisada, foi observado que a frequéncia dos diferentes genes
alelos foram iguais, respectivamente, 5 alelos (50,0%) Hb* e 5 alelos (50,0%) Hb®.

Tabela 6. Distribuiciio da frequéncia dos genes alelos Hb* e Hb® que foram observados nos individuos
integrantes da familia Souza.

Genes alelos Frequéncia absoluta Frequencia relativa %
HbA 5 0,5 50,0%
Hb3 5 0,5 50,0%

Total 10 1,0 100,0%

As variacdes genéticas podem ou ndo gerar algum efeito no fendtipo, como podem
também estar diretamente relacionadas a algum tipo de doenga, como no caso ficticio da familia
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Souza exposto neste estudo que possibilitou aos graduandos de licenciatura em ciéncias
biologicas entender melhor os conceitos tedricos referentes aos mecanismos que causam a
muta¢do no gene da cadeia beta globina e que influencia no fenétipo das hemacias causando a
doenca anemia falciforme.

Foi demonstrado que a anemia falciforme ¢ uma condi¢do hemolitica autossdmica
recessiva caracterizada pela deformacao das hemadcias. A causa dessa doenga ¢ uma mutagao
no brago curto do cromossomo 11, mapeada na regido 11p15.4, resultado da substitui¢do de
uma Adenina por uma Timina no gene da beta-globina resultando em uma troca de aminoacido
de 4cido glutdmico (GAG) pela valina GTG no 6° aminoacido da sequéncia proteica.

Segundo o Manual de Diagnostico e Tratamento de Doenca Falciformes (2001) a
heterozigose para hemoglobina S define uma situagao relativamente comum, mas clinicamente
benigna em que o individuo apresenta as hemoglobinas A e S (genotipo Hb*Hb®). Na anélise
de dados das amostras do DNA dos cromossomos homologos dos 5 integrantes da familia Souza
(Tabelas 4 e 5), foi observado que a maioria (n=4; 80,0%) tinha no sequenciamento da cadeia
do DNA a trinca Guanina-Timina-Guanina (G-T-G), que resulta na troca do acido glutamico
pela valina. Desta forma, apresentavam o DNA com alteragdes para o gene HbS, que conduz a
deformagdo da hemacia.

No estudo do heredograma da familia Souza (Figura 4) foi possivel verificar a presenca
ou nao da mutagdo na fita de DNA dos cromossomos homologos de namero 11 (Cr.1 e Cr.2). E
os resultados (Tabela 4) mostraram que a Filha (I1.2) recebeu duas copias do alelo mutado para
formar o genétipo HbSHbS. Desse modo, seu organismo vai produzir somente a hemoglobina
de célula falciforme. Portanto, vai sofrer os sintomas da anemia falciforme. Esses sintomas vao
ocorrer devido a deformagdo das hemécias que segundo Costa (2004) é causada por uma
mutacdo de ponto no cromossomo 11, especificamente, pela troca de uma unica base no cédon
6. Uma adenina ¢ substituida por uma timina, assim, a sequéncia Guanina-Adenina-Guanina
(G-A-QG) passa para Guanina-Timina-Guanina (G-T-G), resultando na troca do acido glutdmico
na posicao beta 6 pela valina. E de acordo com os autores Iniguez et al. (2003); Galiza Neto &
Pitombeira (2003); Ivo & Carvalho (2004), essa substituicao da base nitrogenada Adenina (A)
por uma Timina (T) codificando o aminoacido Valina (Val) no lugar do aminoécido Acido
Glutamico (Glu), acarreta uma modificagdo fisico-quimica na molécula de hemoglobina, o que
segundo os autores Nussbaum et al. (2008); Ferreira & Gauvéa (2018); Silva et al. (2018);
Braunstein (2021) conduz a deformacao da hemacia, que adquire a forma de foice (Figuras 3B).
E desse modo os autores Gualandro (2009); Brunetta et al. (2010) relataram que nesta condicao
a hemadcia se torna mais rigida, gerando varios efeitos maléficos no organismo.

Os resultados também confirmaram a presenca de traco falciforme na filha (II.3) do
casal Souza (Figura 4 e Tabela 4) e de acordo com Zago (2013), cada individuo normal possui
um par de genes (Hb*Hb*). Caso aconteca uma alteragdo em um dos pares, isso podera afetar
metade da hemoglobina deste individuo e s3o chamados de heterozigotos (Hb*Hb®), ou seja,
sdo clinicamente normais, mas as hemadcias também podem adquirir a forma de foice em
situagdes de baixa tensdo de oxigénio, embora, na pratica, haja poucas chances de isso ocorrer.

No caso da Filha (II.3), ao se relacionar com parceiro que possua o mesmo fator
genético, podem gerar descendentes com a anemia falciforme. Sendo assim, € importante a
orientacdo genética, em relagdo a uma reproducao consciente.

Segundo os autores Lobo et al. (2003); Rocha (2004); Pigozzi et al. (2023) na maioria
dos casos os individuos heterozigotos (Hb*Hb®) sdo assintométicos e desconhecem o defeito
genético do qual sdo portadores. De uma forma geral existe uma deficiéncia no diagnodstico
clinico e laboratorial para a investigagdo destas doengas que acometem uma parcela
significativa da populagdo brasileira. E assim, conforme os autores Ramalho et al. (2007) a
orientagdo genética ¢ de suma importdncia para o paciente portador do Trago Falciforme
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(Hb*Hb®) ou da doenca em si (HbSHb®), para o acompanhamento de implicagdes psicoldgicas,
sociais, éticas, médicas e juridicas.

Para os autores Ramalho (1986); Silva & Ramalho (1997) o aconselhamento genético
foi criado com a finalidade de ajudar pessoas a resolverem seus problemas no campo da
hereditariedade. J4 para Brunoni (2002) ¢ um processo que lida com a ocorréncia ou o risco de
ocorréncia de uma doenga hereditaria em uma familia, ajudando-a a compreender como a
heranca genética contribui para a doenga e o risco de recorréncia para parentes especificos,
envolvendo aspectos educacionais e reprodutivos. Portanto, o aconselhamento genético
apresenta um carater assistencial, pois orienta individuos ou familias sobre a tomada de decisdes
conscientes e equilibradas a respeito da procriagdo, sendo diferente da eugenia, pois visa
primordialmente a defesa dos interesses dos pacientes e da familia e ndo os da sociedade.

De acordo com os autores Ramalho; Magna; Silva (2002), no aconselhamento genético
os individuos sdo conscientizados do problema, sem serem privados do seu direito de decis@o
reprodutiva, e o profissional envolvido deve assumir uma atitude imparcial, discutindo com os
pacientes varios aspectos além do risco genético em si, tais como o tratamento disponivel e a
sua eficiéncia, o grau de sofrimento fisico, mental e social imposto pela doenca, o progndstico,
a importancia do diagnostico precoce, etc. Para os autores Silva & Ramalho (1997) a realizagao
do exame laboratorial do conjuge (ou do futuro conjuge) e dos filhos ¢ uma dessas decisdes. Se
um casal ¢ formado por dois heterozigotos, podera decidir sobre ter filhos ou ndo, sendo que
estardo conscientes do risco de 25% de nascer uma crianca homozigota e saberdo da
importancia da realizacdo do exame laboratorial precoce.

Os autores Rodrigues et al. (2010) relataram que muitas sdo as probabilidades de se ter
filhos portadores de tragos (Hb*Hb%) ou anemia (HbSHb®), e 0 aconselhamento nio pode decidir
o futuro do casal, mas sim lhes mostrar as op¢des, que poderdo seguir, as orientagdes de modo
geral lhes ajudardo durante suas escolhas, além de diminuir as complicac¢des clinicas da doenga
aumentando a qualidade de vida e a sobrevida.

Portanto, na realizacdo dessa atividade, foi possivel confirmar a importancia da
utilizagcdo dos modelos didaticos (Figuras 1 e 2) como complemento da aula tedrica. A relacao
entre os desenhos dos seguimentos das cadeias de DNA extraido dos cinco integrantes da
familia Souza (Figuras 4) foi interessante, uma vez que o aluno associou que quando uma das
amostras de DNA apresentasse as sequéncias Guanina-Adenina-Guanina (G-A-G) ou Guanina-
Timina-Guanina (G-T-G), seria reconhecida como um fenétipo de hemdcia normal ou
falciforme.

De um modo geral, a aplicagdo dos desenhos com a cadeia de DNA das amostras
biologicas (Figuras 1 e 2) associado aos codons que sdo responsdveis pela codificacdo dos
aminoacidos, fez com que os alunos ficassem mais curiosos, possibilitando que eles
identificassem caracteristicas que ndo podem ser vistas a olho nu. Assim, Dofman (2007)
destaca o desenho como instrumento util, que auxilia na formulagdo de solugdes sendo uma
ferramenta para o pensamento visual.

Também neste estudo, os modelos didaticos (Figuras 1 e 2) revelaram agregar valores
significativos na aprendizagem dos alunos, pois instigou, levantou questionamentos e possiveis
solugdes do problema, além de aproximar idéias e trocas de vivéncias. A utilizacdo desses dois
modelos didaticos proporcionou que o conhecimento fosse distribuido para além da sala de
aula, alcangando outros publicos, levando informacgdes e conhecimentos cientificos para a
comunidade escolar e familiar. Esses modelos (Figuras 1 e 2) poderdo ser utilizados nas aulas
de Biologia no ensino médio quando o tema ministrado for sobre DNA ou Genética fazendo
com que a aula seja ilustrativa e prazerosa. Assim, acreditamos que os conhecimentos
explanados aliado a utilizagdo dos desenhos das amostras com o seu DNA, sensibilizaram os
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estudantes sobre a importancia dos aspectos bioldgicos para a compreensdo das doencas
hereditarias.

De acordo com os PCNEM (1999), ¢ fundamental que o ensino de Biologia se volte ao
desenvolvimento de competéncias que permitam ao estudante lidar com as informacgdes,
compreendé-las, elabora-las, refuta-las, quando for o caso, enfim compreender o mundo e nele
agir com autonomia, fazendo uso dos conhecimentos adquiridos da Biologia e da tecnologia
(BRASIL, 1999).

Diversos autores indicam a utilizacao de variados recursos didaticos como ferramentas
capazes de aperfeicoar o processo de ensino e aprendizagem, destacando-se dentre elas os
modelos didaticos. Estes aproximam professores e estudantes com propositos pedagdgicos
previamente planejados; e revelam aspectos que sdo essenciais no processo educativo, a saber:
a autonomia, o protagonismo ¢ a interatividade entre estudantes.

Segundo relatos dos autores Medeiros et al. (2021); Medeiros, Alves e Kimura (2022 ¢
2023) os processos de aprendizagem de contetidos conceituais e procedimentais enriquecidos
por meio de atividades investigativas, desperta a curiosidade, o interesse e o estimulo de
questionamentos sobre o conteudo estudado, independente se sdo realizados em sala de aula,
laboratérios, ou qualquer outro espago, proporcionando uma mobilizagdo para aprender.

Portanto, como descrito por Guimardes & Ferreira (2006); Justina & Ferla (2006);
Cavalcante & Silva (2008); Orlando et al. (2009); Temp & Bartholomei-Santos (2013);
Medeiros et al. (2021); Medeiros, Alves e Kimura (2022 e 2023), este tipo de recurso de ensino
¢ considerado uma ferramenta valiosa de aprendizagem, tornando a aula mais diversificada,
dinamica e atrativa, ao mesmo tempo em que auxiliam o professor na execucdo de diferentes
contedos em suas aulas. Desta forma verifica-se a importancia de desenvolver este tipo de
material, e de disponibiliza-lo. Pois considera-se que uma disciplina, como a de genética, que
apresenta conceitos complexos de dificil entendimento, ndo pode ser apresentada aos alunos
apenas na forma tedrica e sim apoiada num conjunto de atividades que contribuam para
aprimorar os conhecimentos.

CONCLUSAO

Diante do exposto, ficou evidenciado que a anemia falciforme € uma doenga hereditéaria
monogénica autossOmica recessiva, desencadeada pela mutagdo pontual no dacido
desoxirribonucleico (DNA) do cromossomo 11, na cadeia beta da hemoglobina, onde a trinca
de bases nitrogenadas do &cido glutamico sofre alteragao, fazendo com que o nucleotideo seja
substituido por uma valina. Esta alteracdo ir4 resultar na criacdo de hemoglobinas S, que irdo
alinhar-se em polimeros, alterando a morfologia das hemacias, deixando os em forma de foice.

Também foi possivel reconhecer que o trago falciforme ou heterozigoto “Hb*Hb%” é
uma caracteristica genética que ndo tem anormalidades fisicas e nem oferece impedimentos
para que os seus portadores vivam uma vida plena e que a identificacdo do portador de trago
falcémico ¢ de grande relevancia para a satde publica, por estar intimamente relacionado ao
risco de nascimento de criangas com a forma homozigota da doenca “HbSHbS”, tornando-se
importante neste contexto o aconselhamento genético destes individuos, visando o
esclarecimento e orientagdes quanto aos riscos na geragao de filhos em que ambos os pais sdo
portadores de trago falciforme.

Por fim, ressaltamos a importancia do uso de modelos didaticos, pois permitiram que os
licenciandos relacionassem a teoria a pratica, proporcionando autonomia na construgdo dos
conhecimentos e se constituindo em uma das ferramentas pedagdgicas que pode ser utilizada
pelo docente como tema de pesquisa cientifica, tornando o conhecimento mais atrativo e
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acessivel aos licenciandos, pois, permitiu uma melhor visualizagdo e aproximagdo dos
conceitos utilizados. Espera-se que atividades com esse tipo de metodologia sejam mais
abordadas e praticadas, de forma que torne o ensino de genética mais motivador e dindmico,
atraindo ainda mais a curiosidade e tornando os alunos mais presentes e participativos nas salas
de aula.
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