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RESUMO: Um dos maiores desafios enfrentados pelos professores de biologia ¢ a dificuldade de relacionar os
contelidos com temas que atraiam a atencdo dos alunos. Os avancos e mudancas no cenario social e tecnolégico
necessitam que os professores de biologia atualizem constantemente os seus métodos de ensino. Assim, este
trabalho teve como objetivo criar subsidios para a fixag&o de conceitos tedricos e praticos de Genética relacionados
a Biologia Molecular e de interesse da sociedade, destacando resultados de autorradiografias da reagdo em cadeia
da polimerase (PCR) seguida de eletroforese em gel de agarose no diagndstico clinico-molecular e sua importancia
para a identificacdo de classes genotipicas relacionadas aos fen6tipos da visdo. Para tal, foi aplicado uma atividade
que consistiu numa simulacdo pratica de uma anélise genética para identificacdo molecular relacionada a
autorradiografias que simulavam resultados de eletroforese em gel de agarose para a identificacdo de classes
genotipicas relativas aos fenotipos da visdo normal e miopia. Concluiu-se que que sdo varios os beneficios
alcancados pela utilizacdo da representacéo didatica abordando o contelido sobre heranca genética utilizando as
imagens das autorradiografias do gel como parte experimental da investigacdo do exame em DNA. Ficou também
evidenciado que existem trés possibilidades em relacdo a constituicdo genotipica que é herdada de forma
mendeliana por esses individuos, ou seja, sempre estdo presentes no DNA: MM, Mm e mm. Portanto, individuos
com dois alelos M, genétipo MM ou um alelo M, gen6tipo Mm, apresentavam o fenétipo de visdo normal,
enguanto os com dois alelos m (mm) apresentavam o fenétipo de miopia. E de modo geral, sendo possivel
reconhecer que o heterozigoto “Mm” ndo tem anormalidade visual, mas, esta relacionado ao risco de estes gerarem
criangas com a forma homozigota “mm?”, e assim terem a altera¢do visual, tornando-se importante neste contexto
0 aconselhamento genético. Também foi constatado que esse tipo de recurso didatico contribuiu de forma
significativa no processo de ensino e aprendizagem, tornando 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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IMAGES OF AGAROSE GELS AUTHORADIOGRAPHS SIMULATING CLINICAL-
MOLECULAR DIAGNOSIS THAT CAN BE APPLIED IN THE FORM OF A
DIDACTIC MODEL TO CONTEXTUALIZE THE GENETIC INFLUENCE ON
VISION PHENOTYPES

ABSTRACT: One of the biggest challenges faced by biology teachers is the difficulty in relating content to themes
that attract students' attention. Advances and changes in the social and technological scenario require biology
teachers to constantly update their teaching methods. Thus, this work aimed to create subsidies for the
establishment of theoretical and practical concepts of Genetics related to Molecular Biology and of interest to
society, highlighting results of autoradiography of the polymerase chain reaction (PCR) followed by
electrophoresis in agarose gel in the clinical-molecular diagnosis and its importance for identifying genotypic
classes related to vision phenotypes. To this end, an activity was applied that consisted of a practical simulation of
a genetic analysis for molecular identification related to autoradiographs that simulated agarose gel electrophoresis
results for the identification of genotypic classes related to the phenotypes of normal vision and myopia. It was
concluded that there are several benefits achieved by using didactic representation addressing the content on
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genetic disease using images from gel autoradiographs as an experimental part of the DNA test investigation. It
was also evident that there are three possibilities in relation to the genotypic constitution that is inherited in a
Mendelian manner by these individuals, that is, they are always present in the DNA: MM, Mm and mm. Therefore,
individuals with two M alleles, genotype MM or one M allele, genotype Mm, presented the normal vision
phenotype, while those with two m alleles (mm) presented the myopia phenotype. And in general, it is possible to
recognize that the heterozygous “Mm” does not have a visual abnormality, but it is related to the risk of them
generating children with the homozygous “mm” form, and thus having visual alterations, making it important in
this context to genetic counseling. It was also found that this type of teaching resource contributed significantly to
the teaching and learning process, making genetics teaching more motivating and dynamic, attracting even more
curiosity and making students more present and participatory in the classroom.

Keywords: Didactic models; Genetics; Molecular biology; Myopia; Meaningful learning.
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INTRODUCAO

Um dos maiores desafios enfrentados pelos professores de biologia ¢ a dificuldade de
relacionar os contetidos com temas que atraiam a atencdo dos alunos. Os avancos e mudancas
no cenario social e tecnoldgico necessitam que os professores de biologia atualizem
constantemente os seus métodos de ensino. Para Luz et al. (2019) o uso de novas metodologias
incita a criatividade e estimula a aquisicdo de novos conhecimentos.

Para enfrentar esse desafio podem ser aplicadas diversas ferramentas que podem
facilitar a compreensdo de conteldos como 0 sequenciamento do genoma humano que
revolucionou a pesquisa cientifica e o entendimento de como funciona a biologia molecular,
atualizando e revelando informagdes importantes, tais como pequenas variagdes genéticas que
sdo encontradas na sequéncia de DNA entre populagdes animais e vegetais.

O avanco dos estudos genéticos ao longo do tempo resultou em diversas descobertas
que impactaram e impactam significativamente a humanidade. Dentre essas descobertas de alta
importancia social podemos citar o entendimento da transmissao de caracteristicas genéticas
dos ascendentes para os descendentes e o teste de paternidade/maternidade. Esses temas
costumam despertar a atencdo e curiosidade dos alunos pelo fato de, frequentemente, estarem
associados aos assuntos veiculados pela midia.

Nesse sentido, os autores Medeiros, Alves, Kimura (2023) relataram que a aplicacdo de
um modelo didatico de sequenciamento de DNA associando a genética, teve muita importancia
na socializacdo, promovendo o trabalho em grupo e o exercicio dos alunos em respeitar as
diferentes opinides. Esses autores também observaram que os alunos gostaram da experiéncia
e que conseguiram aprender e compreender os conceitos que envolvem a sequenciacao de bases
nitrogenadas do DNA, como também sua aplicacdo na transmissdo da informacdo genética,
além de reforcar o contetudo da origem da variabilidade genética entre os individuos. Assim, 0
uso do modelo proposto se mostrou uma metodologia eficiente para subsidiar professores em
sua préatica pedagdgica dentro do conteido de genética.

Segundo os autores Silva & Saraiva (2020), é importante a realizacdo de atividades de
ensino que utilizem metodologias didaticas que tornam o aluno protagonista do processo de
aprendizagem. E nessa perspectiva, os autores Lima et al. (2020) destacaram que uma sequéncia
de ensino investigativa, envolvendo modelos didaticos, possibilita maior participacdo dos
estudantes, podendo melhorar as relagdes aluno-aluno e aluno-professor. Assim, os modelos
didaticos sdo instrumentos sugestivos e representativos que podem ser eficazes na pratica
docente para o ensino de conteudos abstratos, de forma a facilitar a aprendizagem,
principalmente dos assuntos de genética, que sdo de dificil assimilacdo pelos discentes
(LARENTIS, AMANCIO, GHISI, 2020).

O diagnostico clinico-molecular que sdo exemplificados nas autorradiografias do gel
ilustrados através de representacbes graficas, sdo exemplos de ferramentas que podem ser
aplicadas em forma de um modelo didatico para contextualizar contetudos considerados de
dificil compreensdo, com o objetivo de aumentar o interesse do aluno pelo tema da disciplina.

Em relacdo as doencas genéticas, assuntos de educacdo em salde teria como objetivo
informar aos alunos sobre as doengcas comuns na populacdo, além de mostrar aos alunos que
em muitos casos, o fato de alguém ter uma doenca genética nao quer dizer necessariamente que
esse individuo ira manifestar todos os sintomas da doenca, ja que hoje em dia, existem meios
de se descobrir se a pessoa e portadora ou ndo da doenca, bem como tratamentos que impedem
a manifestacdo da mesma. Além disso, mesmo nos casos em que ndo se pode impedir que a
doencga ocorra, é importante que todos saibam que, tomando alguns cuidados, o portador podera
dispor de uma melhor condigéo de vida.
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A sequéncia didatica, aqui aplicada, teve a inten¢do de proporcionar uma aprendizagem
significativa que permitisse aos licenciandos em biologia, atuarem ativamente no processo
ensino-aprendizagem relacionando os aspectos moleculares a fungdo que o codigo genético
desempenha nos seres humanos. Assim, este trabalho teve como objetivo criar subsidios para a
fixacdo de conceitos tedricos e praticos de Genética relacionados a Biologia Molecular e de
interesse da sociedade, destacando resultados de autorradiografias da reacdo em cadeia da
polimerase (PCR) seguida de eletroforese em gel de agarose no diagndstico clinico-molecular
e sua importancia para a identificacdo de classes genotipicas relacionadas aos fenétipos da
visao.

MATERIAL E METODOS

O estudo foi realizado na Universidade Federal do municipio de Rondondpolis do
Estado de Mato Grosso, utilizando-se do método quanti-qualitativo de natureza estruturada,
destacando uma simulacédo pratica de resultados das autorradiografias da reacdo em cadeia da
polimerase (PCR) seguida de eletroforese em gel de agarose no diagndéstico clinico-molecular
e sua importancia para a identificacdo genotipica dos fen6tipos da visdo normal e miopia.

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

Para a resolucédo da atividade foi elaborado uma sequéncia didatica dividida em duas
aulas, de 50 minutos/cada. A atividade de investigacdo foi organizada em dois momentos, da
seguinte forma:

A primeira aula (50 min) foi composta pela parte introdutoria do tema abordado, de
maneira que os alunos pudessem se contextualizar, compreender e se envolver com o tema
relacionado. E nesse sentido, os alunos foram orientados para o estudo de genética associada a
biologia molecular, a fim de que adquirissem conhecimentos tedricos de hereditariedade
mendeliana classica e do uso de técnicas de eletroforese em gel para identificacdo de variantes
genéticas e padrdes de hereditariedade.

Na segunda aula (50 min) foi aplicado um experimento simulando o diagnostico clinico-
molecular, onde os fragmentos de DNA separados por eletroforese em gel, relativos aos genes
alelos dos fendtipos da visdao normal e miopia foram corados para que se tornassem visiveis
para a identificacdo das classes genotipicas associadas aos fendtipos de oito amostras de
individuos do sexo masculino e feminino com presenca ou auséncia da miopia (Figuras 1).

Estratégia do modelo didatico proposto

De acordo com o objetivo proposto, 0 modelo didatico (Figuras 1), foi elaborado apds
varios estudos, como representacdo didatica e fonte de informacdo, que fosse, para 0s
licenciandos em biologia, de facil acesso, manipulagdo, confeccéo e aplicacdo, possibilitando a
oportunidade de desenvolver consciéncia critica, responsabilidade e gosto pela pesquisa,
qualidades importantes para a formacéo de um bom estudante.

A estratégia seguida foi a de coleta de dados atraves de pesquisa na Figuras 1, que ilustra
autorradiografias que simulavam resultados da reagdo em cadeia da polimerase (PCR) seguida
de eletroforese em gel de agarose para a identificacdo das classes genotipicas relativas aos
fenotipos da visdo normal e miopia.
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Esse tipo de recurso didatico foi uma ferramenta construida para facilitar o
entendimento da correlacdo genes alelos-gendtipo. As informac@es coletadas atraves do perfil
eletroforético esquematizado (Figura 1), foram organizadas em tabelas construidas, associando
cada individuo ao padrdo com trés bandas (marcadores moleculares) de DNA. Neste caso
existem 2 alelos para serem identificados: o dominante e o recessivo.

No caso, para a identificacdo dos genes e das classes genotipicas, baseou-se em um
unico pardmetro: foram verificados os marcadores alélicos que sdo compartilhadas entre os
perfis genéticos (bandas) previamente obtidos, levando-se em consideracdo os fenétipos das
amostras 01 a 08.

Assim, deve-se fazer a comparacao das bandas de DNA nas trés linhas das oito colunas,
verificando-se em cada coluna, se os marcadores alélicos obrigatorios presentes no perfil dos
individuos portadores de distdrbio visual ou ndo (banda) sdo coincidentes.

Desse modo, a visdo normal e a miopia serdo caracteres biol6gicos, que poderdo ser
comprovados pelo o exame de identificacdo molecular (DNA) que € muito util para solucionar
a investigacdo, ja que se baseiam na identificacdo de marcas genéticas que sdo herdadas.

Apresentacdo da Situacdo-problema

Um dos mais importantes entre os cinco sentidos humanos é a visdo. Ela nos permite a
percepcdo do mundo com todas as suas formas e cores, que tanto impressionam o homem desde
0s tempos mais remotos.

Didaticamente, dividimos o olho humano em:

Cristalino: Parte frontal do olho que funciona como uma lente convergente, do tipo
biconvexa.

Pupila: comporta-se como um diafragma, controlando a quantidade de luz que penetra
no olho.

Retina: é a parte sensivel a luz, onde séo projetadas as imagens formadas pelo cristalino
e enviadas ao cérebro.

Musculos ciliares: comprimem convenientemente o cristalino, alterando a distancia
focal.

O olho humano pode apresentar algumas anormalidades que levam a dificuldades de
enxergar em algumas situacoes. E uma dessas anormalidades é a Miopia.

A Miopia é uma anomalia da visdo que consiste em um alongamento do globo ocular.
Nesse caso ha um afastamento da retina em relacdo ao cristalino, fazendo que a imagem seja
formada antes da retina, tornando-a nédo nitida.

Para o individuo miope, o ponto préximo (ou remoto), que € o ponto onde a imagem é
nitida, estd a uma distancia finita, maior ou menor, conforme o grau da miopia. Desse modo, 0
miope tem grandes dificuldades de enxergar objetos distantes.

A correcdo da miopia é feita comumente com a utilizacdo de lentes divergentes. Ela
fornece, de um objeto impréprio (objeto no infinito), uma imagem virtual no ponto remoto do
olho. Essa imagem se comporta como objeto para o cristalino, produzindo uma imagem final
real exatamente sobre a retina.

O conteudo historico apresentado aos alunos
A miopia que se manifesta cedo, na infancia ou na adolescéncia, tem carater genéetico.

Nos ultimos anos, no entanto, os oftalmologistas tém verificado um aumento nos casos de
miopia que estaria relacionado ao uso frequente de telas digitais a curta distancia.
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Cada vez mais, as pessoas comegam precocemente e dedicam um tempo consideravel a
tarefas que exigem o uso da visdo de perto, como a utilizacdo de monitores de computadores e
telefones celulares, o que pode contribuir para o surgimento da miopia.

Suponha agora que em um experimento populacional para se avaliar a influéncia da
genética na miopia, pesquisadores reuniram amostras de oito individuos, sendo, quatro homens
e quatro mulheres e o DNA recolhido foi amplificado por PCR.

A partir desse estudo, a tipagem do DNA que foi detectada pela técnica da eletroforese,
revelou quando comparados os padrées de bandas de DNA das pessoas, fatores genéticos
relacionados a vulnerabilidade para o distlrbio visual o qual é transmitido dos ascendentes para
os descendentes pelo codigo genético segundo as leis de Mendel.

Modelo didatico: Figura 1.

Previamente foi disponibilizado impresso em papel tamanho A4 para cada aluno a Figura
1, simulando imagens que ilustram os resultados da Reacdo em Cadeia da Polimerase (PCR)
seguida de eletroforese em gel de agarose. Destacando que para o diagndstico relacionado ao
distdrbio visual ou ndo, os alunos deveriam avaliar o padrdo das faixas dos marcadores
moleculares ou “bandas” e determinar as classes genotipicas geradas por cada amostra dos oito
individuos.

Individuos
(amostras)

Marcadores
Moleculares
(Bandas)

(=]
(=)

Fenotipos

Gendtipos

Figura 1. Modelo didatico confeccionado com perspectivas de utilizacdo no processo de ensino e
aprendizagem de genética, ilustrando hipoteticamente 8 autorradiografias do gel que permitem identificar
individuos masculinos e femininos portadores de distirbio visual ou ndo. (Fonte: Os autores).

Através do perfil eletroforético esquematizado (Figura 1), foram construidas tabelas,
associando cada individuo a um padrdo com trés bandas (marcadores moleculares) de DNA,
em duas delas, cada uma representando um alelo do mesmo gene. Também a frequéncia e
porcentagem foi calculada, apresentando informacdes quanto aos genes alelos, classes
fenotipicas e classes genotipicas.

RESULTADO E DISCUSSAO

Os seres humanos possuem cerca de 25.000 pares de genes. Os genes desempenham um
papel importante na determinacdo de quem somos — nossa altura, cor dos cabelos, o risco de
algumas doencas, e muito mais. Todos nds temos muitas variagdes, defeitos e alteracdes em
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nossos genes. A maioria destas varia¢des ndo afetam o que somos ou a nossa salide e bem-estar.
No entanto, algumas variacbes genéticas, também chamadas de mutaces, podem causar
problemas. Algumas mutagdes levam a doencas, incluindo doengas degenerativas da retina.

Portanto, ndo ha nada que se possa fazer para mudar nossa tendéncia genética para certas
doencas oculares. Entretanto, é possivel adotar diversas medidas a fim de preservar a visao e
minimizar os riscos associados as mutacGes presentes nos genes.

De acordo com Beiguelman (2008); Griffiths et al. (2009) os genes estdo localizados
em estruturas chamadas cromossomos, e 0s seres humanos normalmente tém 23 pares de
cromossomos. NOs herdamos um cromossomo de cada par, juntamente com 0s genes contidos
em cada cromossomo dos ascendentes, mde e pai. Os pares cromossomicos 1 a 22 sao
conhecidos como cromossomos autossémicos ou nao-sexuais. O par de cromossomos 23 é
conhecido como cromossomos alossomos ou sexuais, e uma das suas funcdes é determinar o
sexo dos individuos

Alguns individuos sdo portadores de genes que desencadeiam doencas, o que significa

que eles proprios ndo tém a doenga, mas tém o gene mutado e podem passa-lo para seus filhos.
E quando alguém tem a doenca e apresenta sintomas da mesma, eles sdo conhecidos como
sendo afetados.
Para ser afetado por uma doenca recessiva, um descendente deve herdar uma copia mutante do
gene de ambos os ascendentes. Com a doenca recessiva, cada ascendente tem uma copia mutada
e uma copia normal do gene em causa. Como cada um dos ascendentes tem apenas uma cépia
mutante do gene, eles sdo portadores do gene e ndo desenvolvem a doenga (substituir por
anormalidade), eles ndo terdo problemas de visdo.

Se o descendente herda apenas um gene mutante de um ascendente, entdo ele serd um
portador do gene e ndo serd afetado pela (doenga) anormalidade e ndo vai sentir qualquer
problema.

Se o descendente herdar uma cOpia mutante de cada ascendente, entdo ira apresentar
disturbio visual. Assim, doengas recessivas sdao mais susceptiveis, aparecendo como uma
surpresa em uma familia, porque os ascendentes pais de um descendente afetado sdo portadores
ndo afetados, e a doenca pode ndo ter aparecido por varias geracdes. Desse modo, para as
doencas recessivas, existem 25% de chance do descendente ser afetado, e 50% de chance de
que eles sejam portadores do gene, mas ndo sejam afetados pela doenca. H& também 25% de
chance de ndo receberem nenhum gene mutado.

A miopia é um dos problemas oftalmol6gicos mais comuns. Ela causa dificuldades na
visdo a distancia e geralmente progride continuamente até a idade adulta, quando se estabiliza.
No entanto, a limitacdo causada é facilmente contorndvel com o uso de lentes apropriadas. Nos
ultimos anos, a miopia estd se tornando cada vez mais comum, fendmeno que os médicos
atribuem ao estilo de vida das novas geraces.

Nos olhos de um individuo miope, a imagem € formada antes do ponto focal da retina.
Por isso, as imagens de objetos que estdo localizados longe do observador acabam desfocadas.
Ao aproximar-se do objeto, o foco se ajusta e a visao fica mais nitida. Ocorre devido a um erro
de refracdo no qual a visdo se torna melhor para objetos proximos do que para objetos que estdo
distantes.

A genética desempenha um papel importante na salde ocular, mas nem todos 0s
problemas de visdo sdo causados por mutacGes nos genes, ja que algumas condi¢gdes podem
ocorrer devido a fatores ambientais. Ainda assim, muitas doencas oculares tém base genética e
séo transmitidas por heranca familiar. Alem disso, saber a predisposi¢do genética para possiveis
doencas oculares permite o rastreamento precoce dessas condicoes e possibilita a realizagéo de
intervengdes para prevenir ou retardar a progressao dos disturbios ou entéo doengas.

A miopia por exemplo, é uma condi¢cdo ocular que causa dificuldade em enxergar
objetos de longe com clareza, e possui forte predisposi¢cdo genética. Se 0s pais sdo miopes, a
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probabilidade de os filhos desenvolverem esse disturbio € maior. No entanto, a maioria dos
casos de miopia pode ser curada por meio da cirurgia a laser, que pode corrigir 0 grau por
completo.

A recessividade e a dominancia sdo dois conceitos importantes quando falamos em
expressdo de uma caracteristica. Para entendermos melhor, antes de compreendermos o que é
dominancia e recessividade, devemos entender que os genes alelos sdo sequéncias especificas
de nucleotideos no DNA que determinam um carater hereditario. E que o0s genes que
determinam uma mesma caracteristica estdo situados em um mesmo lugar (I6cus) em
cromossomos homalogos. Os alelos seriam entdo formas alternativas de um gene que ocupa o
mesmo locus em cromossomos homologos.

Na prética, funciona assim: o Ovulo e o espermatozdide carregam informacgoes

genéticas, respectivamente, dos ascendentes homens e mulheres. Quando o 6vulo é fecundado,
ou seja, logo no inicio da gravidez, essas informagdes se misturam, criando o DNA do futuro
descendente.
Isso quer dizer que o descendente terd& um DNA formado por 50% do contetdo genético da
ascendente mée e 50% do ascendente pai, criando informaces Unicas e exclusivas. Excluindo
0s gémeos univitelinos, ninguém no mundo carrega 0 mesmo DNA. E exatamente por isso que
é possivel fazer um teste de DNA que oferece 99,999% de precisdo (VENTER et al., 2003;
ALBERTS et al., 2010).

Essa mistura de genes que sdo herdadas se junta e determina as caracteristicas do
descendente. Mas nem todos os genes herdados tém a mesma forga de expressao. Existe gene
gue se porta como dominante e gene que se porta como recessivo. O gene dominante, como o
proprio nome diz, exercera mais influéncia no resultado final. Lembremos que para cada
caracteristica monogénica, um organismo herda um par de alelos de um gene, um proveniente
da mée e outro do pai. Em um individuo, os alelos de determinado I6cus em cromossomos
homologos podem ser idénticos ou diferentes.

Desse modo, dizemos que um alelo é dominante quando ele consegue determinar um
fenotipo, mesmo que ocorra em dose simples. Isso significa que o alelo dominante ird expressar-
se tanto em homozigose quanto em heterozigose. Alelo dominante é expresso no fenétipo,
mesmo em dose simples. E dizemos que um alelo € recessivo quando ele s6 expressa seu
fendtipo quando estiver aos pares. Desse modo, individuos heterozigotos ndo expressam o
fenotipo determinado pelo alelo recessivo. Alelo recessivo é expresso no fen6tipo apenas em
dose dupla.

Frequentemente utilizamos esquemas para observar 0 comportamento de um
determinado gene. As autorradiografias do gel sdo representacdes que permitem a observacao
da relacdo de parentesco entre os individuos e, consequentemente, os padrbes de heranca de
muitas doencas raras que podem ser herdadas. 1sso ndo quer dizer que se um ascendente possui
uma doenca o descendente com certeza a terd. Mas é de extrema importancia saber sobre o
historico médico dos ascendentes.

Na Tabela 1, a representacao esquematica da autorradiografia do gel de sequenciamento
de DNA, contém oito colunas e trés linhas de marcadores moleculares que ilustram através das
bandas, os genes alelos de seis individuos portadores do fenétipo de visdo normal e dois de
miopia, reconhecendo a combinagdo dos gendtipos de cada um.

Ap0s a analise das caracteristicas avaliadas, foi feita uma comparacao para identificar a
existéncia de uma associa¢do biologica entre os padrBes genotipicos das amostras dos
individuos (02 e 07) com as dos individuos (01, 03, 04, 05, 06 e 08). Para isso, foi considerado
as ocorréncias das interseccGes dos alinhamentos, relativos aos marcadores alélicos com as
mesmas bandas na coluna vertical coincidente na linha horizontal. Este fato serviu como
referéncia para mostrar a posi¢do do gene que identificava o gendtipo de cada individuo que
pode ser portador de genes alelos referentes a visdo normal ou miopia. Para reconhecer a classe
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genotipica de cada individuo foi feita a verificacdo da posicdo das bandas (marcadores
moleculares). Esses marcadores identificavam trechos do DNA cujas sequéncias repetidas de
nucleotideos sdo exclusivas para cada uma das caracteristicas, sendo transmitidas de acordo
com heranca mendeliana.

Assim, a primeira e segunda linhas (Tabela 1), simulavam o padréo eletroforético de
todas os individuos envolvidos, onde os fragmentos de DNA se distribuem em faixas (bandas)
por ordem de tamanho. Cada uma das oito colunas verticais seguintes refere-se a uma amostra
de DNA, para comparacdo, simulando o padréo eletroforético dos individuos (02 e 07) miopes
e (01, 03, 04, 05, 06 e 08) visdo normal, onde os fragmentos de DNA se distribuem em faixas
por ordem de tamanho, em baixo (menor) e em cima (maior), possuindo apenas diferencas no
seu comprimento, e que sédo herdados de maneira mendeliana, sendo que, cada um desses
fragmentos pode ser chamado de alelo.

Observa-se que cada fendtipo tem uma combinagdo genética exclusiva, o que permite
uma diferenciacdo entre eles. Portanto, os individuos (02 e 07) de fendtipos miopes, séo
vinculados apenas aos marcadores moleculares da primeira linha, os (03 e 05) de fenétipos de
visdo normal, sdo vinculados apenas aos marcadores moleculares da segunda linha e (01, 04,
06 e 08) também de fendtipos de visdo normal, sdo vinculados aos marcadores moleculares da
primeira e da segunda linha. Portanto, quando associamos os marcadores moleculares, que
expressam a condicdo fenotipica de cada individuo, verificamos que esses marcadores ou
bandas (genes) observados possibilita trés variedades de arranjos.

Assim, cada individuo tem um padrdo especifico de marcadores moleculares e esse
padrdo é herdado de seus pais. Em suma, podemos dizer que esses conjuntos de marcadores
moleculares se referem aos genes encontrados em um individuo e que sdo herdados de maneira
mendeliana. Portanto, em outras palavras, podemos chamar de genotipo que é um termo usado
para se referir a constituicdo genética de um individuo. Assim, a presenca da banda na primeira
ou segunda linha, caracteriza constituicdo genética de um individuo com problemas
oftalmoldgicos diferentes.??? Segundo Torggler et al. (1995), antes do uso da eletroforese o
estudo da variacao genética em populacdes naturais era limitado, pois dependia da identificacdo
de mutantes recessivos raros, que, quando em homozigose, apresentavam mudancas
morfologicas visiveis.

Para podermos conhecer o par de genes alelos que identifica a classe genotipica do
fenotipo do individuo em cada coluna, é necessario combinar as bandas de cada linha nas oito
colunas (Figura 1 e Tabela 1). Cada banda de uma mesma linha, contém um fragmento de DNA
do mesmo tamanho. Dessa forma, nota-se que nas amostras 02 e 07 os fenotipos sdo portadores
de miopia e apresentam duas bandas no gel, sendo que a primeira banda ndo possui homologia
no DNA com as dos individuos 03 e 05 que possuem fendtipos de visdo normal. Isso significa
que os individuos 02 e 07 apresentam um par de alelos, diferentes, dos individuos 03 e 05, isto
é, sdo geneticamente diferentes existindo variacGes de caracteristicas na sequéncia de DNA.

Assim, para o reconhecimento de qual fendtipo é o dominante e qual é o recessivo,
observa-se que os individuos 01, 04, 06 e 08 apresentaram na informacdo dos marcadores
moleculares, duas bandas de DNA com caracteristicas diferentes, uma indicando para a visao
normal e outra para a miopia, porém, ndo expressando o fendtipo que é determinado pela banda
gue reconhece a miopia. Desse modo, individuos que possuem as duas bandas diferentes, sdo
portadores de visdo normal e ndo expressam o fenotipo da miopia.

Assim, a Tabela 1, mostra, respectivamente, 0s genotipos homozigotos recessivos (mm)
dos individuos (02 e 07) miopes. Os geno6tipos homozigotos dominantes (MM) dos individuos
(03 e 05) visdo normal. E os gendtipos heterozigotos (Mm) dos individuos (01, 04, 06 e 08)
tambem de visdo normal. De acordo com os autores Gardner & Snustad (1986); Griffiths et al.
(2016), o gendtipo refere-se & combinacdo de alelos que um individuo possui. J& o fendtipo,
trata das caracteristicas observaveis, sejam elas morfologicas, bioquimicas ou fisioldgicas.
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Portanto, para os individuos 01, 04, 06 e 08 de fenétipo de visdo normal, mas que sao
portadores de genotipos heterozigotos (Mm), quando as suas células sofrerem meiose,
produzirdo dois tipos de gametas: 50% com alelo dominante “M” e 50% com alelo recessivo

J& os individuos 02 e 07 de fendtipo miope, que sdo portadores de genotipos
homozigotos recessivos (mm), quando suas células reprodutivas sofrerem meiose para formar
seus gametas, cada um deles receberd um alelo “m”. E as dos individuos 03 e 05 de fenotipo de
visdo normal, mas que sdo portadores de genotipos homozigotos dominantes (MM) quando
suas células sexuais sofrerem gametogéneses, cada gameta recebera um alelo “M”.

Tabela 1. Resultados detectados hipoteticamente pela reacdo em cadeia da polimerase (PCR) seguida de
eletroforese em gel de agarose dos fragmentos de restricdo do DNA que resultam de individuos masculinos
e femininos carregam os genes em comum da visdo normal e miopia, integrantes da Figura 1.

Individuos
(amostras)
06
]
Marcadores
Moleculares I
(Bandas) I

Fenotipos | Normal Miopia Normal Normal Normal || Normal Miopia Normal

Genoétipos Mm mm MM Mm MM Mm mm Mm

Na tabela 2, foi possivel estimar as frequéncias absolutas e relativas de genotipos dos
individuos incluidos no estudo. Essas estimativas foram obtidas com o emprego de métodos
algébricos, comparando-se a distribuicdo dos genétipos MM, Mm e mm (Tabela 1). Assim, a
frequéncia dos diferentes genotipos observados foram: 2 individuos (25,0%) com o genétipo
MM; 4 individuos (50,0%) com gendtipo Mm e 2 individuos (25,0%) portadores do disturbio
visual com gen6tipo mm (Tabela 5).
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Tabela 2. Frequéncias e porcentagens das classes genotipicas relacionada a visdo normal e miopia
observados nos individuos integrantes da Figura 1.

Diagnéstico molecular e genético
[ [
Marcadores
Moleculares| N | B
(Bandas)
I | N | .
Fenotipos | Normal | Normal Miopia
Genotipos Mm MM mm
Frequencia 4 2 2
absoluta
Frequéncia
. 0,5 0,25 0,25
relativa
% 50,0 25,0 25,0

Na tabela 3, a freqiiéncia relativa génica ou alélica foi descrita considerando-se “m”
como sendo um alelo do loco M. Portanto, a frequéncia do gene “m” é a propor¢do ou a
percentagem de todos o0s genes, deste loco, que sdo “m”. Assim, na amostra de individuos
analisada, foi observado que as frequéncias dos diferentes genes alelos foram iguais,
respectivamente, 8 alelos (50,0%) “M” e 8 alelos (50,0%) “m”.

Tabela 3. Distribuicio da frequéncia dos genes alelos “M” e “m” observados nos individuos integrantes da
Figura 1.

Genes alelos Frequéncia absoluta Frequéncia relativa %
M 8 0,5 50,0%
m 8 0,5 50,0%
Total 16 1,0 100,0%

Na Figura 1 e Tabela 1, observa-se a representacdo esquemaética das 8 autorradiografias
e os resultados detectados hipoteticamente pela reacdo em cadeia da polimerase (PCR) seguida
de eletroforese em gel de agarose dos fragmentos de restricdo do DNA, onde cada aluno
observou na informacé&o dos marcadores moleculares, os genes determinantes da visdo normal
e miopia em oito individuos. Nessa atividade os alunos analisaram os resultados encontrados
sobre quais as caracteristicas eram dominantes e quais as caracteristicas eram recessivas, em
relacdo ao individuo ter visdo normal ou miopia. Essas caracteristicas observadas nos seres
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humanos séo particularidades que sdo definidas por um unico par de genes, na proporcao que
foi descrita por Mendel.

Desse modo, na Tabela 1, os alunos puderam determinar o par de genes alelos que
identifica a classe genotipica do fenotipo do individuo em cada coluna, portadores de distdrbio
visual ou néo da Figura 1.

Verificaram que essas caracteristicas observadas nos seres humanos sdo particularidades
que sdo definidas por um Unico par de genes, na propor¢do que foi descrita por Mendel.
Também notaram que as amostras 2 e 7 sao idénticas ¢ diferentes de 3 ¢ 5, e que as amostras
01, 04, 06 e 08 sdo idénticas, mas, apresentaram na informagéo dos marcadores moleculares,
duas bandas de dna com caracteristicas diferentes, uma indicando para a visdo normal e outra
para a miopia. isso permitiu saber que as duas caracteristicas fenotipicas sdo hereditarias e de
gue modo elas sdo herdadas, demonstrando, assim, a dominancia do alelo para a visao normal.

De acordo com Nussabaum et al. (2002); Beiguelman (2008); Griffiths et al. (2009)
polimorfismos genéticos sdo variagdes na sequéncia de nucleotideos da molécula de dna, que
alteram o genoma dos individuos. as alteragdes do material genético resultam na ocorréncia
simultanea de duas ou mais formas alélicas em um mesmo locus. como consequéncia a
ocorréncia de polimorfismos, os cromossomos homologos das espécies diploides, que sao
geneticamente equivalentes, tém regides onde a sequéncia de nucleotideos ¢ diferente, ndo
existindo homolologia. por defini¢do, consideram-se polimorficos, os loci que apresentam, para
o alelo mais comum, frequéncia populacional igual ou inferior a 99% (CAVALLI-SFORZA ET
AL., 1994).

Na Tabela 2, os alunos esquematizaram as frequéncias e porcentagens das classes
genotipicas da populacdo estudada relacionados a visdo normal e miopia. Na caracteristica das
pessoas que tem a visdo normal, o carater dominante prevaleceu em 75,0% entre as amostras.

Na Tabela 3, os alunos esquematizaram as frequéncias e porcentagens dos genes
relacionados a visdo normal e miopia na populacao estudada. Observaram que a frequéncia dos
genes alelos foram iguais, respectivamente, 8 alelos (50,0%) “M” e 8§ alelos (50,0%) “m”.

Segundo Beiguelman (2008); Griffiths et al. (2009); Klug et al. (2010) para se herdar
uma doenca autossdmica recessiva em condi¢cdes normais, sdo necessarios dois alelos
recessivos para que a doenca se manifeste. As doencas recessivas sdo relativamente raras na
populagéo. As doengas autossomicas dominantes sdo mais comuns na populacéo, podendo ser
vistas em aproximadamente 1 a cada 200 individuos. Os heterozigotos portadores de genes de
doencas recessivas sdéo muito mais comuns do que os homozigotos afetados (PIERCE 2004,
SNUSTAD & SIMMONS 2008; GRIFFITHS et al. 2016).

Atualmente a reacdo em cadeia da polimerase, ou simplesmente PCR (do inglés
Polimerase Chain Reaction), ¢ uma técnica de biologia molecular utilizada em estudos de tragos
hereditarios que sdo herdados, mas ndo necessariamente serdo desenvolvidos. Isso significa que
por mais que os pais tenham algum tipo de problema visual, os filhos podem ou néo desenvolver
0 problema. Desse modo, alguns problemas visuais sdo propicios a serem desenvolvidos,
levando em conta o fator hereditario. Entre eles, a miopia. Assim, para diagnosticar com
precisdo se um descendente pode ou ndo adquirir os mesmos problemas visuais dos ascendentes
é necessario que seja realizado o teste genético. E importante avaliar, através do teste, se
realmente o problema pode ser transmitido de uma maneira dominante ou recessiva para 0s
descendentes. E importante entender as situacdes em que sido doencas congénitas, hereditarias,
se elas estdo associadas a alguma sindrome. Mas quando falamos de fator genético, avaliamos
se existem casos na familia. Se um ascendente o0 av, o pai ou entdo irmao tem alguma condigédo
gue pode se repetir sendo transmitido desses ascendentes para os descendentes pelo codigo
genetico.

Portanto, temos que, para ser afetado pela miopia (Figura 1 e Tabela 1), caracteristica
recessiva (mm), um individuo deve herdar uma cépia do gene de ambos os pais. Como a
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disfuncéo visual é recessiva, cada pai tem uma cdpia mutada e uma cépia normal do gene em
causa (Mm). Como cada um dos pais tem apenas uma copia mutante do gene da miopia, eles
séo portadores do gene e ndo desenvolvem a anormalidade, eles néo tém problemas de visé&o.
Se o individuo herda apenas um gene da miopia de um pai, entéo ele serd um portador do gene
(gendtipo Mm) e ndo sera afetado e ndo vai sentir qualquer problema na visao.

A representacdo dos genes por marcadores moleculares ou bandas (Figuras 1 e Tabelas
1, 2 e 3) permitiram que fossem trabalhados conceitos como alelos, l6cus, homozigoto e
heterozigoto, termos estes importantes para a compreensdo das bases da genética e, por vezes,
tdo abstratos para os estudantes (TEMP, 2011). E, conforme destacaram o0s autores Sousa et al.
(2016); Medeiros et al. (2021), a compreensdo de conceitos especificos da area de Genética é
muito importante para a aprendizagem do aluno, que deve ser capaz de compreender 0s
processos bioldgicos e suas estruturas, bem como estabelecer correlacées e inter-relagdes entre
os diferentes processos celulares com 0s mecanismos genéticos. Portanto, nas autorradiografias
do gel, foi possivel observar que o perfil genético de um individuo, é baseado na combinacao
de marcadores alélicos que sdo herdados de seus progenitores. Esses marcadores ou
polimorfismos sdo considerados diferencas nas sequéncias de DNA entre os individuos.

Dessa forma, foi possivel verificar que os individuos que ndo eram portadores de
distdrbio visual possuiam duas ou trés bandas e os individuos que eram portadores duas bandas.
Desse modo os alunos descobriram através das amostras 01, 04, 06 e 08 (Tabela 1) que um
alelo é dominante quando ele consegue determinar um fendtipo, mesmo que ocorra em dose
simples. Portanto, entenderam que o alelo dominante “M” que determina o fenotipo da visdo
normal, ird expressar-se tanto em homozigose “MM” quanto em heterozigose “Mm”. E que o
alelo recessivo “m” que determina o fendtipo da miopia somente se expressa quando estd aos
pares “mm”. Desse modo, individuos heterozigotos ndo expressam o fen6tipo determinado pelo
alelo recessivo. Alelo recessivo é expresso no fenoétipo apenas em dose dupla.

Segundo Borges & Lima (2007) e Durbano et al. (2008), boa parcela dos estudantes
brasileiros saem do ensino médio entendendo, por exemplo, que as leis de Mendel sdo apenas
“letras” que se combinam em um cruzamento, ndo conseguindo fazer a associa¢do de que €ssas
“letras” como MM, Mm ou mm, que sdo apenas simbolos, sdo sequéncias nucleotidicas, que
representam os genes, e estdo localizadas nos cromossomos, se segregando durante a meiose
para a formacéo dos gametas.

Diante disso, foi observado que a utilizacdo dessa simulacdo (Figura 1) promoveu maior
aprendizagem do contetdo, além de possibilitar uma maior socializacdo dos estudantes, além
de permitir relacionar o saber cientifico ao saber cotidiano, demonstrando a importancia da
utilizacdo de metodologias alternativas na aprendizagem da Genética. As analises das oito
autorradiografias do gel que identificavam individuos masculinos e femininos portadores de
distdrbio visual ou ndo permitiram observar um desempenho semelhante ao das aulas praticas,
sendo indicativo de que a substituicdo € possivel pelo modelo alternativo aqui utilizado. De
acordo com Krasilchik (2004) somente nas aulas praticas os alunos enfrentam os resultados ndo
previstos, cuja interpretacdo desafia sua imaginacdo e raciocinio. Ademais, 0 método
experimental permite que os alunos vivenciem suas diferentes etapas como: manipulacgéo,
observacao, investigacao, interpretacéo.

A utilizagdo desse modelo em sala de aula, unindo teoria e pratica aumentou o interesse
pela disciplina estimulando os estudantes a participarem ativamente da aula, saindo do modelo
tradicional e inserindo novas ferramentas de ensino. Logo o conteudo foi apresentado de uma
forma mais pratica, ou seja, é possivel que os estudantes tenham tido maior desenvolvimento
em alguns contetdos da Genética.

Para os autores Medeiros, Alves e Kimura (2023) a aplicagdo do modelo didatico
também possibilitou aprendizagem construtivista e a socializa¢do, promovendo o trabalho em
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grupo e exercitando a habilidade dos licenciandos em respeitar as diferentes opinides e tomar
decisOes para a construcao das figuras e das tabelas.

Nesse sentido, os autores Orlando et al. (2009); Medeiros et al. (2021); Medeiros, Alves
e Kimura (2022; 2023; 2024) relataram que uma alternativa para substituir a falta de
laborat6rios com equipamentos de alto custo nas Instituicbes de Ensino seria a producdo de
laboratdrios equipados com modelos didaticos construidos, trazendo uma visdo mais
aproximada do mundo abstrato aos estudantes. Settval (2009) afirmou que apds a produgéo de
modelos didaticos para apoio pedagogico em sala de aula, foi observado aulas mais dinamicas
com fixacdo dos conteldos, promovendo novas perspectivas aos discentes. Portanto,
permitindo a criatividade e socializacdo dos conhecimentos pelos alunos, ao utilizar estas
ferramentas na constru¢do do conhecimento. Assim, de acordo com Krasilchick (2012), as
atividades praticas visam criar um espaco em que € possivel proporcionar ao aluno maior
interesse no assunto a ser compreendido, envolvendo-o em uma investigacdo de carater
cientifico e na resolucéo de problemas.

Vaérios estudos que avaliam a utilizacdo de modelos representativos j& foram realizados
no ensino fundamental, médio e superior. Além dos estudos que buscavam aumentar o interesse
e aprendizado dos alunos, também existem trabalhos que tiveram como objetivo construir
modelos alternativos para auxiliar o professor que aceitasse utiliza-los em aulas. Os autores
Matos et al. (2009); Orlando et al. (2009); Mendonca & Santos (2011); Souza & Faria (2011);
Temp (2011); Duso (2012); Krause (2012); Madureira (2012); Oliveira et al. (2012); Duso et
al. (2013); Ferreira et al. (2013); Reis et al. (2013); Olmo et al. (2014); Vinholi Junior &
Princival (2014); Medeiros et al. (2021); Medeiros, Alves e Kimura (2022; 2023; 2024)
relataram envolvimento dos alunos do inicio ao fim da atividade; promocao de um aprendizado
significativo em relacdo a conceitos que os alunos possuiam muita dificuldade em assimilar;
curiosidade, entusiasmo, interesse, interacdo e maior facilidade no desenvolvimento de
competéncias e habilidades; desenvolvimento da criatividade e do espirito de equipe entre 0s
alunos.

Desta forma, espera-se que esse tipo de recurso didatico simulando imagens de
autorradiografias do gel como parte experimental de investigacdo do exame em DNA para
reconhecimento genético que foi desenvolvido neste trabalho, proporcione aos estudantes de
licenciatura em biologia, mais uma ferramenta metodoldgica para reproducdo, a ser usado
durante as aulas de genética. Para isso houve a preocupacdo de se utilizar materiais de facil
aquisicdo e de baixo custo, além de ser de facil construcdo para aplicacdo. Portanto, como
descrito por Guimaraes & Ferreira (2006); Justina & Ferla (2006); Cavalcante e Silva (2008);
Temp & Bartholomei-Santos (2013); Medeiros et al. (2021); Medeiros, Alves e Kimura (2022;
2023; 2024) este tipo de recurso de ensino é considerado uma ferramenta valiosa de
aprendizagem, tornando a aula mais diversificada, dinamica e atrativa, ao mesmo tempo em
que auxiliam o professor na execucao de diferentes contetdos em suas aulas. E nesse sentido,
0s PCN (BRASIL, 1997) recomendam que o professor utilize, além do livro didatico, materiais
diversificados como jornais, revistas, computadores, filmes, etc., como fonte de informacéo, de
forma a ampliar o tratamento dado aos contetidos e fazer com que o aluno se sinta inserido no
mundo a sua volta.

CONCLUSAO

Concluiu-se que que sao varios os beneficios alcancados pela utilizagdo da
representacdo didatica abordando o conteudo sobre heranca genética utilizando as imagens das
autorradiografias do gel como parte experimental da investigacdo do exame em DNA.

O potencial de se examinar a composic¢ao genética de um individuo e compara-la com
a de um outro, mostrou que esse modelo de aula ndo exigiu a utilizacdo de equipamentos
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profissionais, e que as metodologias utilizadas nesse trabalho foram suficientes para um
resultado adequado e de boa qualidade sendo, portanto, uma alternativa a ser aplicada em aulas
de biologia.

Em relacdo a condicédo fenotipica das oito amostras, pode se concluir que existem trés
possibilidades de a constituicdo genotipica que € herdada de forma mendeliana por esses
individuos, ou seja, sempre estdo presentes no DNA: MM, Mm e mm. Portanto, individuos com
dois alelos M (gen6tipo MM) ou com um alelo M (gen6tipo Mm) apresentavam o fenétipo de
visdo normal, enquanto os com dois alelos m (genotipo mm), apresentavam o fenotipo de
miopia. E de modo geral é possivel reconhecer que o heterozigoto “Mm” ndo tem anormalidade
visual, mas, esta relacionado ao risco de gerar descendentes com a forma homozigota “mm”,
portanto miopes, tornando-se importante neste contexto o aconselhamento genético destes
individuos, visando o esclarecer e orientar quanto a probabilidade da geracao de filhos de casais
onde ambos séo portadores do gene causador da miopia.

Por fim, ressaltamos a importancia do uso desse tipo de representacdo didatica, pois
permitiu que os licenciandos relacionassem a teoria a prética, proporcionando autonomia na
construcdo dos conhecimentos e se constituindo em uma ferramenta pedagdgica que pode ser
utilizada pelo docente como tema de pesquisa cientifica, tornando o conhecimento mais atrativo
e acessivel aos licenciandos, pois, permitiu uma melhor visualizacdo e aproximacdo dos
conceitos utilizados. Espera-se que atividades com esse tipo de metodologia sejam mais
abordadas e praticadas, de maneira a tornar o ensino de genética mais motivador e dinamico,
atraindo ainda mais a curiosidade e tornando os alunos mais presentes e participativos nas salas
de aula.
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