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RESUMO: A heranca quantitativa, ou poligénica, caracteriza-se pelo fato de o fendtipo ser determinado pela
interacdo de multiplos pares de alelos. Assim, esta pesquisa teve como objetivo elaborar materiais que ajudem na
solidificacdo de nocdes tedricas e praticas direcionadas a compreensdo da transmissdo de caracteristicas
quantitativas ou poligénicas, enfatizando a variacdo continua dos fen6tipos e a quantidade de gendtipos estimados
com base na quantidade de genes envolvidos na determinagao das nuances de cor da iris ocular humana. Para tal,
foi empregado o Bindmio de Newton como ferramenta matematica. Os resultados mostram que os alunos da
licenciatura participaram ativamente das atividades, demonstrando elevado interesse e curiosidade por meio de
discussdes entusiasmadas sobre os dados analisados. Com uma postura critica, eles levantaram questGes
pertinentes ao tema e as estimativas apresentadas, evidenciando alinhamento com o objetivo de promover uma
abordagem interdisciplinar no processo de aprendizagem. Tais interacGes apontaram para a eficacia do modelo
aplicado, mostrando seu potencial em incentivar uma maior participacdo dos estudantes. O aprendizado foi
enriquecido através da coleta e interpretacdo dos dados pelos prdprios alunos, que calcularam as frequéncias
fenotipicas e genotipicas associadas a heranga poligénica de forma préatica e numérica. Constatou-se que as sete
tonalidades de iris correspondem a trés pares distintos de alelos, resultando em 27 combinages genotipicas Unicas.
Assim, demonstra-se que metodologias como esta podem ser regularmente implementadas para tornar o ensino de
genética quantitativa mais envolvente e dindmico. A expectativa é fomentar ainda mais a curiosidade dos alunos
e ampliar sua participacao nas atividades educacionais.
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APPLICATION OF NEWTON'S BINOMIAL THEORY FOR TEACHING
QUANTITATIVE GENETICS, USING A DIDACTIC MODEL THAT CONSIDERS
THE REPRESENTATION OF IRIS COLOR IN THE HUMAN SPECIES

ABSTRACT: Quantitative, or polygenic, inheritance is characterized by the fact that the phenotype is determined
by the interaction of multiple pairs of alleles. Thus, this research aimed to develop materials that help solidify
theoretical and practical notions directed towards understanding the transmission of quantitative or polygenic
characteristics, emphasizing the continuous variation of phenotypes and the number of genotypes estimated based
on the number of genes involved in determining the nuances of color in the human iris. Newton's Binomial
Theorem was used as a mathematical tool. The results show that undergraduate students actively participated in
the activities, demonstrating high interest and curiosity through enthusiastic discussions about the analyzed data.
With a critical stance, they raised pertinent questions about the topic and the estimates presented, demonstrating
alignment with the objective of promoting an interdisciplinary approach in the learning process. These interactions
pointed to the effectiveness of the applied model, showing its potential to encourage greater student participation.
Learning was enriched through the collection and interpretation of data by the students themselves, who calculated
the phenotypic and genotypic frequencies associated with polygenic inheritance in a practical and numerical way.
It was found that the seven iris shades correspond to three distinct pairs of alleles, resulting in 27 unique genotypic
combinations. Thus, it is demonstrated that methodologies like this can be regularly implemented to make the
teaching of quantitative genetics more engaging and dynamic. The expectation is to further foster students'
curiosity and increase their participation in educational activities.
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INTRODUCAO

O uso de modelos representativos criados a partir de dados em temas de aulas
organizados de forma didatica, como recurso de estimulo pedagdgico tem se mostrado uma
ferramenta eficaz para transmitir o conhecimento de maneira interativa e dinamica,
proporcionando aos estudantes informacdes sobre topicos essenciais para o ensino da Genética.

A genética € um campo que utiliza muitos termos técnicos que os estudantes costumam
ter dificuldade em compreender. Assim, 0s professores devem empregar uma variedade de
metodologias para melhorar a compreenséo dos alunos, visando otimizar o processo de ensino-
aprendizagem (MEDEIROS, ALVES; KIMURA 2022; 2023; 2024; 2025).

A heranca quantitativa, também conhecida como poligénica, ocorre quando o fenotipo
é influenciado por multiplos pares de alelos. Um exemplo eficaz desse tipo de heranca é a
coloracdo da iris ocular nos seres humanos. Os tracos herdados se manifestam de maneira
continua, onde os alelos ndo aditivos envolvidos resultam em uma producdo reduzida de
melanina, enquanto os alelos que influenciam positivamente aumentam essa producdo. A
variacdo no numero de alelos que estimulam essa sintese determina a expressdo fenotipica
observada (GARDNER & SNUSTAD, 1986; GRIFFITHS et al., 2016).

A pigmentacdo dos olhos é definida pela quantidade de melanina depositada na iris, 0
circulo colorido que fica em volta da pupila. J& a melanina é uma proteina presente no corpo
humano, que da coloracdo aos olhos, cabelos, pele, entre outras estruturas. A cor dos olhos,
entdo, é definida pela genética e ocorre quando varios pares de genes interagem para determinar
uma caracteristica, fendmeno esse chamado Heranca Poligénica. Quando essa interacdo entre
0s genes acontece, diversas proteinas sdo produzidas, determinando assim a quantidade de
melanina que a iris recebera. O excesso de melanina na iris resulta em olhos com tons mais
escuros, como o castanho-escuro. A falta desse pigmento, pelo contrério, faz com que a iris
fique esbranquicada. Dessa forma, uma pessoa com muita pouca pigmentacédo na iris tendera a
ter olhos azuis (BEIGUELMAN, 2008; AMABIS & MARTHO, 2010; PIERCE, 2016).

Além dos fatores genéticos, ndo podemos esquecer que fatores ambientais também
influencia na coloracdo da iris. Assim, todos os graus de cor de iris podem ser observados em
populacdes de partes diferentes do mundo, e essa variacdo claramente tem um componente
genético. Esses genes sdo conhecidos como genes poligénicos e tém efeitos cumulativos e
aditivos, o que leva a uma vasta variacao fenotipica numa populacéo, podendo estar localizados
em diferentes cromossomos. Para Pierce (2016), as caracteristicas codificadas por genes
localizados em muitos l6cus sdo chamadas de caracteristicas poligénicas. Se varios l6cus
participarem, varios gendtipos sdo possiveis, cada um produzindo um fendtipo discretamente
diferente.

Segundo Prota et al. (1998); Wielgus & Sarna (2005) a cor da iris dos olhos é uma
caracteristica cuja heranca € poligénica, um tipo de variacdo continua determinada por alelos
de varios genes que influenciam na quantidade de pigmentos da iris do olho. Isso ocorre por
meio da producdo de proteinas que dirigem a proporc¢do de melanina depositada na iris. Outros
genes produzem manchas, raios, anéis e padrdes de difusdo dos pigmentos. E de acordo com
Morris (2006) a espécie humana e os animais tém muitas variac@es fenotipicas na cor dos olhos.

Huigiong et al. (2005) relataram que trés componentes principais presentes na iris
contribuem para sua cor: a melanina do epitélio pigmentar da iris, a melanina no estroma da iris
e a densidade celular no estroma da iris. Em olhos de todas as cores, 0 epitélio pigmentar da iris
possui 0 pigmento preto conhecido como eumelanina (PROTA et al., 1998; HUIQIONG et al.,
2005).

As diferencas de cor entre os diversos tipos de iris sdo geralmente explicadas pela
presenca de melanina no estroma da iris (HUIQIONG et al., 2005). A quantidade de luz
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absorvida pelos pigmentos subjacentes do epitélio é influenciada pela densidade celular no
estroma (HUIQIONG et al., 2005).

Segundo os autores Sturm & Frudakis (2004); Grant & Lauderdale (2002) a cor do olho
é uma caracteristica hereditaria influenciada por mais de um gene. Esses genes se diferenciam
por minimas diferencas, no que é conhecido por polimorfismo de nucleotideo Unico. E para a
News-Medical.net (2017) a quantidade de melanina depositada na iris € o que determina a
coloracdo dos olhos, por meio dos genes responsaveis pela distribuicdo dessa proteina. Um
pequeno deposito de melanina na iris faz os olhos parecerem azuis, uma quantidade média os
torna verdes ou castanhos e uma quantidade grande, marrom escuro.

Ao considerar a implementacdo de modelos representativos em aulas de genética
focadas na heranca poligénica, é fundamental reconhecer a importancia da abordagem
multidisciplinar. A interacdo com outras disciplinas enriquece o aprendizado, pois a incluséo
de mdltiplas perspectivas amplia a compreenséo e aprofunda o conhecimento sobre o tema em
questdo. O uso de modelos didaticos representativos é amplamente aceito, e varios autores
destacam a importancia dessa abordagem para facilitar o aprendizado (MENDONCA &
SANTOS, 2011; DUSO, 2012; 2013; KLAUBERG, 2015; MEDEIROS et al., 2021 e 2022;
MEDEIROS, ALVES, KIMURA, 2022; 2023; 2024; 2025).

No ambito bioldgico, examinar um caso concreto de uma caracteristica humana que é
influenciada por multiplos genes se tornaria desafiador, especialmente porque precisariamos
observar dezenas ou até centenas de pares diferentes de alelos. No entanto, com base nas
metodologias propostas pelos autores Justina e Ferla (2006); Duso (2010 e 2012); Della e Ferla
(2013); Medeiros e colaboradores (2021 e 2022); Medeiros, Alves e Kimura (2022; 2023; 2024;
2025), sugerimos um modelo educacional que se apoia na coleta de informagOes a partir de
amostras selecionadas com base nas caracteristicas visuais, incluindo variagdes nos niveis de
pigmentacdo da iris do olho humano. Esses dados podem ser analisados em diferentes
populacgdes ao redor do mundo para entender como Varios genes, cujos alelos atuam de maneira
cumulativa, podem influenciar a manifestacdo de uma mesma caracteristica. I1sso permite
observar uma gradacdo nos fenotipos, dependendo da proximidade ou distancia em relacdo a
um certo extremo genotipico, resultando em uma ampla diversidade e um espectro de fenétipos.
Neste sentido, Nanni (2007) ressalta que é importante haver uma relacdo entre os conteidos
trabalhados em sala de aula e as visdes de mundo dos estudantes, suas experiéncias e
expectativas.

Portanto, este estudo teve como finalidade desenvolver recursos que ajudem na
consolidacdo de conceitos tanto praticos quanto teoricos, voltados para o entendimento da
passagem de tracos quantitativos ou poligénicos. A pesquisa destacou a variacdo continua dos
fendtipos e a estimativa da quantidade de gendtipos, levando em conta a soma de genes que
influenciam as diferentes tonalidades de cor associadas a coloracdo da iris dos olhos humanos.
Para isso, utilizou-se o Bindmio de Newton como um instrumento matematico.

MATERIAL E METODOS

Um modelo didatico foi desenvolvido (Figura 1) com o objetivo de simular uma anélise
comparativa entre sete diferentes classes fenotipicas relacionadas a cor da iris humana. Nesse
modelo, cada alelo contribui com uma quantidade especifica de pigmento, gerando fenotipos
distintamente variados. Para facilitar a compreensdo dessas variagdes, foi utilizada uma
abordagem baseada nos conceitos do binémio de Newton.

O estudo envolveu 28 alunos do Curso de Licenciatura em Ciéncias Bioldgicas,
pertencente ao Instituto de Ciéncias Exatas e Naturais. Entre os participantes, 36,0% eram do
sexo masculino e 64,0% do sexo feminino, com idades variando entre 18 e 36 anos.
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A atividade seguiu uma sequéncia didatica e foi dividida em duas aulas de 50 minutos
cada. A metodologia foi estruturada em duas etapas:

Na primeira aula (50 minutos), houve a introdugéo e contextualizacdo do tema para que
0s estudantes pudessem situar-se, compreender e engajar-se com 0 assunto abordado. O foco
esteve na aprendizagem de aspectos da genética que envolvem herangas poligénicas ou
quantitativas. Essa area explora como métodos estatisticos podem ser utilizados para estimar as
contribuicbes de genes aditivos na variagdo fenotipica. Foi abordada a forma como esses
métodos avaliam distribuicdes continuas de fendtipos e estimam o numero de genotipos
esperados conforme a quantidade de genes envolvidos na definicdo de uma caracteristica.

Na segunda aula, também com duracdo de 50 minutos, realizou-se um experimento
préatico. Ele simulou, por meio de figuras ilustrativas, diversos olhos humanos representando os
circulos ao redor das pupilas. Foram apresentadas sete gradacdes de pigmentacdo da iris:
marrom, castanho, aveld, ambar, verde, cinza e azul. O experimento buscou demonstrar como
genes com efeitos aditivos podem influenciar a caracteristica em questdo, permitindo uma
distincdo gradativa entre fendtipos conforme se aproximam ou se afastam dos extremos
genotipicos.

O conteudo historico apresentado aos alunos

A pigmentacdo dos olhos é determinada pela quantidade de melanina presente na iris, 0
circulo colorido que circunda a pupila. A melanina, por sua vez, € uma proteina encontrada no
corpo humano responsavel por conferir coloracdo aos olhos, cabelos, pele e outras estruturas.
A tonalidade dos olhos é um atributo definido geneticamente e surge da interacdo entre
multiplos pares de genes, um processo denominado Herancga Poligénica. Essa interacdo leva a
producdo de varias proteinas que regulam a quantidade de melanina depositada na iris. Quando
h& um depdsito elevado desse pigmento, os olhos tendem a apresentar tons mais escuros, como
marrom ou castanho-escuro. Por outro lado, uma menor concentragdo de melanina resulta em
olhos mais claros, como os azuis. Além da influéncia genética, também é essencial observar
que a aparéncia da cor da iris pode variar devido a refracdo da luz na melanina. Assim, os olhos
geralmente parecem castanhos, com tons que vao desde o castanho claro até quase preto,
dependendo da concentragdo do pigmento. Tonalidades como azul, cinza ou verde sdo
atribuidas a uma dispersédo de luz semelhante a dispersdo de Rayleigh, que também explica a
cor azul do céu, juntamente com fatores estruturais especificos do olho, como diferentes niveis
de colageno. Isso significa que o espectro de cores possiveis para os olhos € limitado,
concentrando-se principalmente em variacdes e combinagfes de marrom, azul, verde e cinza.

A cor da iris dos olhos

A cor da iris humana, conforme descrito por Venturieri & Rosa (2010), apresenta uma
variacdo que vai desde o azul claro, passando pelo verde, até o quase negro. Contudo, na iris
humana nao ha pigmentos azul, verde ou preto. A coloracdo dos olhos é determinada pela
distribuicdo de um Unico pigmento marrom, a melanina, responsavel também pela cor da pele
e dos cabelos. A iris possui duas camadas pigmentadas: uma mais profunda e outra superficial.
Quando ha pouca ou nenhuma presenca de pigmento na camada superficial, a iris adquire uma
aparéncia azul. Este efeito ocorre devido a dispersdo da luz na camada frontal, contrastada com
o fundo escuro rico em melanina, num fendémeno semelhante ao do céu parecer azul por conta
da disperséo da luz no ar contra o espago negro. Com o aumento da melanina na camada frontal,
a tonalidade da iris pode evoluir para verde (resultado da combinagdo do azul com marrom
amarelado), marrom e, eventualmente, quase negra. A sintese desse pigmento na regido frontal
da iris esta possivelmente sob controle de dois ou mais pares de genes, sendo que cada gene
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possui dois alelos com dominéancia incompleta. Essa interagdo genética pode dar origem a sete
categorias distintas de cores de iris (Figura 1).

Padréo 1. Iris Marrom

Os olhos com a iris marrom podem ser encontrados em apenas 1% da populacdo. Quem
possui olhos com a iris marrom tem excesso de melanina na iris, fazendo com que ela tenha
uma aparéncia muito escura. Essa coloracdo é mais comum no continente asiatico e africano.

Padréo 2. Iris Castanho

Os olhos com a iris castanho se distribui em cerca de 80% da populacdo mundial. Olhos
castanhos sempre foram considerados dominantes entre 0s genes, mas estudos recentes
mostram que nem sempre isso é verdade. Curiosamente, algumas pesquisas mostram que 0S
olhos castanhos, na verdade, sdo olhos azuis com uma camada extra de melanina. Essa maior
concentracdo de pigmento faz com que o azul fique escondido, resultando no tom castanho que
a gente vé.

Padrao 3. Iris Avela

Os olhos com a iris de cor aveld e devido a uma combinagéo da dispersédo da luz e uma
guantidade moderada de melanina na camada de borda anterior da iris. Olhos aveld sdo
atualmente os olhos mais mal entendidos por serem um dos mais raros. Sdo formados pela
mistura de trés cores: castanho, &mbar e verde escuro, e raramente azul na parte mais externa
da iris. Constituem apenas 1-2% da popula¢do mundial. E uma cor de iris que se caracteriza
pela combinacdo de marrom, verde e dourado, com uma aparéncia que pode variar dependendo
da luz e do ambiente. Essa variacdo na cor é causada pela mistura de diferentes niveis de
melanina e pela forma como a luz é dispersa na iris.

Padrao 4. Iris Ambar

Os olhos com a iris de cor Ambar, ocre ou mel sdo também conhecidos em algumas
regides como olhos de lobo. Apresentam um Gnico tom ou qualquer um dos tons do &mbar, que
vao do vermelho-alaranjado até o amarelo claro passando pelo laranja-amarelado, isto podendo
ser devido a deposicdo do pigmento amarelo chamado lipocromo na iris, que também é
encontrado em olhos verdes (a deposicédo de lipocromo em olhos azuis torna-os esverdeados).

No Brasil, quando sdo amarelados, recebem o nome de “olhos cor de mel”, ja quando
sdo vermelhos-alaranjados podem receber outros nomes a depender da regido, se diferenciam
dos olhos aveld por ndo apresentarem tons de verde em sua composi¢do. O @mbar é a terceira
cor natural dos olhos mais rara depois do verde e do cinza, sendo que 5% da populagédo mundial
a possui. Pessoas com essa cor de olhos sdo encontradas na regido dos Balcas, sul da Franca,
Peninsula Ibérica, Italia e Hungria, e em menor nimero no Oriente Médio, Norte da Africa e
América do Sul.

Padrao 5. Iris Verde

A cor verde da iris dos olhos é uma das mais raras do mundo, presente em apenas cerca
de 2% da populacdo mundial. O que diferencia os olhos verdes é a quantidade de melanina: eles
tém mais melanina do que os olhos azuis, mas menos do que os olhos castanhos. Os olhos
verdes possuem menos melanina que os castanhos, mas mais que 0s azuis e cinza.
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Padréo 6. Iris cinza.

Os olhos com a iris de cor cinza sdo raros, sendo uma variacdo dos olhos azuis, sempre
mais claros, possuindo menos melanina. Tendo como caracteristica a sua versatilidade, olhos
cinza parecem mudar de cor dependendo das cores que o cercam. Visualmente, eles aparentam
variar de cor entre os tons de azul, verde e cinza, dependendo da iluminagéo e das cores do
ambiente. Esta presente em cerca de 3% da populacio mundial. E uma caracteristica genética
de pessoas nascidas na Russia Europeia, Bielorrussia, Suécia, Ucrania, Paises Baélticos e
Finlandia.

Padréo 7. Iris Azuis

Os olhos com a cor azul resultam da baixa quantidade de melanina na iris e da presenca
de lipocromo. A cor azul é um resultado de como a luz ¢ refletida e dispersada pela iris. Cerca
de 10% da populacdo mundial tem olhos azuis, com uma maior incidéncia em pessoas de
origem nordica e escandinava. Diante disso, paises como Suécia, Noruega e Dinamarca tém
uma alta concentracao de individuos com olhos azuis. Inclusive, estudos mostram que cerca de
80% da populacdo nesses paises possui essa caracteristica, o que reflete os caracteres genéticos
predominantes na regiao.

Modelo didatico proposto simulando sete graus de pigmentacdo da iris do olho
humano.

O modelo didatico apresentado (Figura 1) foi desenvolvido com base em extensivos
estudos que envolveram representacGes préaticas e fontes de informacGes acessiveis. O objetivo
central € oferecer aos professores de biologia materiais simples de manipular, produzir e aplicar,
promovendo assim a formacdo de habilidades como consciéncia critica, responsabilidade e
interesse pela pesquisa, elementos fundamentais para construir a base de um bom estudante. A
estratégia adotada para o estudo consistiu na coleta de dados baseada em uma pesquisa (Figuras
1 e 2) que analisou variacOes fenotipicas graduais associadas a sete graus de pigmentacdo da
iris. Dois fendétipos extremos foram identificados: cor marrom e azul. Com o acréscimo de
diferentes alelos ao gendtipo, as tonalidades da iris surgem gradualmente, distribuidas entre as
seguintes categorias: 1. marrom, 2. castanho, 3. aveld, 4. &mbar, 5. verde, 6. cinza e 7. azul. E
importante ressaltar que 0s genes responsaveis por essas caracteristicas ndo seguem uma relacdo
convencional de dominancia ou recessividade, o que favorece essa transi¢do progressiva dos
fendtipos a medida que se aproximam ou se afastam dos extremos genotipicos. Para facilitar o
aprendizado, foi fornecido previamente a cada aluno um material impresso em papel A4
contendo a Figura 1 e a Tabela 2. Essas representacdes simulavam imagens da iris humana e
ilustravam as diferentes tonalidades presentes nas cores da iris do olho humano.
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Graus de pigmentagdo que compdem a iris dos olhos na espécie humana
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Figura 1. Modelo didatico confeccionado com perspectivas de utilizacdo no processo de ensino e
aprendizagem de genética quantitativa, ilustrando sete graus de pigmentacdo que apresentam distribuicdo
continua das variagdes de fenotipos atribuida a fatores genéticos, incluindo genes aditivos (Fonte: Os
autores, 2023).

A Tabela 1 foi utilizada como ferramenta para a coleta de dados relacionados as
caracteristicas hereditarias, com o apoio de imagens apresentadas na Figura 1. Ela possibilita o
armazenamento e a analise genética das possiveis combinac@es de classes de gendtipos geradas
a partir da aplicacao da Figura 1.

Tabela 1. Utilizada para a organizacéo das possiveis combinacfes de classes de gendtipos obtidos a partir
da aplicacdo da Figura 1.

Fenotipos da iris dos olhos | N2 Genes aditivos | N® Genes nao aditivos Combinacdes genotipicas possiveis

1 Marrom
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. |
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o
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7 - | Azul

Estratégia de resolucdo

Célculo das Classes Fenotipicas e Genotipicas

O calculo da herancga quantitativa, ou heranga poligénica, consiste em determinar tanto
0 namero de fenotipos possiveis quanto a frequéncia esperada dos fenotipos extremos. Esse
processo leva em conta 0 nimero de pares de genes que influenciam a caracteristica em questéo,
geralmente empregando férmulas matematicas e o principio do bindmio de Newton.

Revista Biodiversidade - v.24, n.4, 2025 - pag. 280



1. Calculo do Numero de Fendtipos:

Para determinar a quantidade de fenGtipos em uma heranca quantitativa, aplica-se a
férmula: ndmero de fendtipos = 2n + 1, onde "n" representa 0 numero de pares de alelos
envolvidos. Assim, para identificar o nmero de pares de genes possiveis, € necessario calcular
o0 total de classes fenotipicas existentes na populacdo, subtrair um e, em seguida, dividir o
resultado por dois.

Ne Classes fenotipicas =— 1

2

Ne Pares genes  —

2. Frequéncia Esperada dos Fendtipos Extremos:

Os caracteres quantitativos, também conhecidos como poligénicos, sdo controlados por
multiplos genes, sendo cada um deles sujeito a segregacdo conforme as leis de Mendel. Ao
analisar uma populacdo segregante, € possivel perceber que os caracteres de heranca
quantitativa exibem uma distribuicdo continua de fendétipos. Isso significa que, entre o0s
extremos do espectro fenotipico observados na populacdo, ha uma grande variedade de
fendtipos cuja separacdo em classes distintas se torna complicada. Para os fenotipos extremos,
gue representam 0s mais e menos expressivos, a frequéncia esperada é calculada utilizando a
formula F =1/ 4~ onde "n" corresponde ao numero de pares de genes envolvidos.

O método binomial, também conhecido como distribuicdo binomial, é uma ferramenta
estatistica essencial utilizada para modelar e prever a distribui¢do de fendtipos em populagdes.
Sua aplicacdo consiste em determinar a probabilidade de observar um determinado nimero de
individuos com um fendtipo especifico, levando em conta um nimero fixo de tentativas e uma
probabilidade constante de sucesso ou manifestacdo do fendtipo em cada tentativa. Com base
nisso, a Genética Quantitativa cria modelos que permitem calcular o impacto de cada tipo de
interacdo génica.

Portanto, o bindbmio ajuda a determinar a probabilidade de ocorréncia de diferentes
fenotipos em uma populacéo, facilitando a compreensao da genética mendeliana e da heranca
de caracteristicas.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A cor dos nossos olhos é determinada por uma complexa interacdo de genes herdados
de nossos pais. Nao existe um sistema de classificacdo amplamente reconhecido para a cor da
iris. Observadores diferentes podem categorizar a cor da iris de uma pessoa de forma diferente.
Portanto, estabelecer um sistema de classificacdo preciso e objetivo pode ter implicacdes
importantes para futuras pesquisas e tratamentos de algumas doencas oculares e caracteristicas
oculares. Além disso, os estudos atuais se concentraram principalmente em olhos de pessoas
brancas, enquanto a cor da iris de outros grupos étnicos, como a dos asiaticos, é dificil de
classificar, pois é bastante diferente da dos brancos. Nesse sentido, um software de classificagdo
assistida por computador pode ser Gtil para classificar a cor da iris em todos os grupos étnicos
de forma automatica e objetiva (HONG-PENG; YI; CHEN-WEI, 2014)

Analisar um exemplo concreto de uma caracteristica humana poligénica pode ser
complexo, principalmente porque seria necessario monitorar dezenas ou até centenas de pares
de alelos diferentes. Entretanto, é possivel considerar a tonalidade da iris do olho humano como
exemplo, visto que diversos genes com alelos que se combinam contribuem para essa
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caracteristica. Esses alelos atuam conjuntamente para formar um espectro variado de fenétipos,
como ilustrado na Figura 1. Nesse contexto, € crucial examinar a distribuicdo da variacao
fenotipica para compreender melhor o comportamento dos genes e alelos envolvidos. Ha
situacbes em que um alelo apresenta dominancia sobre outro, e outras em que ambos se
manifestam de maneira equilibrada nos individuos. Esses diferentes padrfes ajudam a explicar
a diversidade no resultado final da caracteristica poligénica.

No contexto apresentado na Figura 1, a cor da iris dos olhos varia principalmente entre
tons de marrom e azul, embora existam diferentes nuances que dependem de cada individuo.
Essa interagcdo genética, determinada por heranga poligénica, ocorre de maneira gradual,
abrangendo dois fenGtipos extremos: iris marrom e iris azul. A medida que diferentes alelos se
incorporam ao genotipo, as tonalidades da iris variam progressivamente entre marrom,
castanho, avela, ambar, verde, cinza e azul, conforme mostrado na Figura 1. Vale destacar que
0s genes envolvidos ndo demonstram uma relacdo de dominéncia ou recessividade entre si,
permitindo a transicdo suave dos fendtipos conforme eles se aproximam ou se distanciam de
determinados extremos genotipicos. Conforme Baiotto et al. (2016), isso ajuda o aluno a
entender que a ampla diversidade de coloracgdes da iris é fruto de uma determinacéo poligénica,
onde diversos genes contribuem simultaneamente para a caracteristica observada.

Calculo do namero de genes

Se existem n genes com alelos aditivos segregantes, podemos esperar 2n + 1 classes
fenotipicas. Logo, o nimero de genes envolvidos no controle de um carater quantitativo pode
ser determinado conhecendo-se o aspecto fenotipico. Entdo, para entender a variagao das cores
da iris dos olhos humanos e descobrir quantos pares de genes podem existir (Figura 1), basta
contar quantas diferentes tonalidades h& na populagdo. Depois, € s6 subtrair um desse numero
e dividir por dois.

Ne Classes fenotipicas == 1

2

Ne Pares genes

Para determinar quantos pares de genes estdo envolvidos no controle das tonalidades de
cor da iris, é necessario identificar o nimero de classes fenotipicas presentes na populacao
conforme mostrado na Figura 1, subtrair um desse valor e dividir o resultado por dois. No caso
ilustrado na Figura 1, o numero de classes fenotipicas distintas, que variam entre marrom e azul,
é sete. Assim, conclui-se que trés pares de genes, ou seis alelos, participam na formacao desses
sete fenotipos diferentes: 1. marrom, 2. castanho, 3. aveld, 4. &mbar, 5. verde, 6. cinza e 7. azul.

NO Pares genes ... E— )

Nesta interagcdo (Figura 1), os genes apresentam expressdo independente, e cada um
contribui de forma aditiva para a definicdo do fenotipo. Assim, trés pares de genes autossémicos
localizados em loci independentes — M/m, C/c e A/a— atuam de forma combinada, com cada
gene exercendo um efeito aditivo. Os alelos que intensificam a pigmentacéo da iris séo M, C e
A, contribuindo igualmente para escurecer sua coloragdo. Esses genes dominantes apresentam
um padrdo de dominéncia incompleta em relacdo aos alelos recessivos m, ¢ e a, que, ao
contrério, estdo associados a reducdo da pigmentacéo da iris.
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Nesse caso, uma pessoa com iris marrom apresentaria o genotipo MMCCAA, enquanto
alguém com iris azul teria mmccaa. J& uma cor intermediaria da iris seria observada em
individuos com gendétipo MmCcAa. Os alelos que determinam a iris de tonalidade mais escura
sdo simbolizados por letras, sendo que as maiusculas representam alelos incompletamente
dominantes. Com isso, quanto maior o nimero de "letras maiusculas" no padrdo genético, mais
escura serd a cor da iris; por outro lado, uma predominancia de "letras minasculas™ indica uma
tonalidade mais clara. Nesse tipo de heranca genética, cada alelo efetivo, identificado pelas
letras maiUsculas (M, C e A), contribui com 0 mesmo grau de intensidade ao fenotipo. Por sua
vez, os alelos representados por letras mintdsculas (m, ¢ e a) sdo considerados inefetivos. Além
disso, esses genes nao estabelecem relacdes de dominancia ou recessividade entre si, resultando
em uma gradacgdo suave nos fenotipos conforme se aproxima ou se distancia de um extremo
genotipico. Para calcular a influéncia de cada alelo no fenotipo, basta dividir a diferenca total
entre os extremos fenotipicos pelo nimero total de alelos. Assim, obtém-se o quanto cada alelo
contribui para o grau de expressao fenotipica: (Fenotipo maximo — Fen6tipo minimo) + numero
de alelos.

Na Figura 1, observa-se que a distribuicdo dos fenétipos, caracterizada por esse tipo de
heranga, é do tipo continua, permitindo a identificacdo de cinco fen6tipos intermediarios. A
tonalidade maxima é atingida em individuos que possuem todos os alelos dominantes
(MMCCAA), enquanto a tonalidade minima ocorre na presenca exclusiva de alelos recessivos
(mmccaa). Nesse modelo, o gen6tipo MMCCAA esta associado a iris marrom, enguanto o
genotipo mmccaa corresponde & iris azul. Ndo h& relagdo de dominéancia entre os alelos
envolvidos; a acdo destes é de natureza aditiva, fazendo com que a cor da iris dependa da
quantidade de alelos mais ou menos ativos na sintese de melanina. Assim, o padrdo descrito é
representativo de um modelo tipico de heranca quantitativa.

Na Tabela 1 apresentada, demonstra-se o calculo que evidencia essa interacdo. Os
gendtipos que determinam cada fenétipo revelam que a iris marrom, com pigmentacao maxima,
resulta de 6 genes aditivos (dominantes), enquanto a iris azul, com pigmentacdo minima, deriva
de 6 genes ndo aditivos (recessivos). Os fenotipos intermediarios sdo definidos pelo niumero
variavel de alelos aditivos. Por exemplo, a iris castanha esté ligada a 5 genes aditivos e 1 ndo
aditivo; a iris aveld resulta de 4 genes aditivos e 2 ndo aditivos; a cor ambar provém de 3 genes
aditivos e 3 ndo aditivos; a iris verde decorre de 2 genes aditivos e 4 ndo aditivos; por fim, a
iris cinza surge devido a 1 gene aditivo e 5 ndo aditivos.

Nesse modelo, cada gene aditivo, representado por letras maitsculas (M, C e A),
contribui igualmente para o aumento da intensidade da pigmentacdo. Ja os alelos recessivos,
indicados pelas letras minasculas (m, ¢ e a), sdo fenotipicamente inefetivos. Esse mecanismo
segue o principio em que cada alelo possui um efeito fenotipico modesto, somado aos efeitos
dos demais alelos presentes. Importante destacar que os impactos dos alelos operam de maneira
independente entre si (RAMALHO et al., 1994).

Tabela 2. Valor individual dos alelos que contribuem para a variagéo continua dos fenétipos conforme agéo
aditiva de genes.

Classes m
Fenotipicas e
Marrom
Ne Genes Aditivos 6 5 4 3 2 1 0
Ne Genes Nao Aditivos 0 1 2 3 4 5 6
Ne Total de Genes 6 6 6 6 6 6 6
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Calculo do numero de classes genotipicas

A heranga da cor da iris no olho humano possui uma significativa variabilidade
genotipica. Para calcular o numero total de classes genotipicas envolvidas nesse tipo de heranca,
pode-se utilizar a seguinte formula:

Ne Classes genotipicas = 30

Assim, é possivel calcular quantas classes genotipicas sdo necessarias para formar os sete
fendtipos diferentes. Para isso, usamos a letra n, que representa o nimero de pares de genes, da
seguinte maneira:

Ne Classes genotipicas = 33 paresde genes = 27 classes genotipicas diferentes

Portanto, usando a formula (3") e considerando os trés pares de genes M/m, C/c e Ala
que influenciam as sete classes de fenotipos da iris do olho humano, teremos um total de 27
classes genotipicas diferentes.

Na Tabela 3, encontram-se 0s gendtipos envolvidos. Assim, teremos: 1 gen6tipo com
fenotipo extremo (MMCCAA), 3 genotipos com fendétipo intermediario (MMCCAa, MMCcAA
e MmCCAA), 6 gendétipos com fendtipo intermediario (MMCCaa, MMCcAa, MmccAA,
MmCcAA, MmCCAa e mmCCAA), 7 gen6tipos com fendtipo intermediario (MMCcaa,
MMccAa, MmCCaa, MmCcAa, MmccAA, mmCCAa e mmCcAA), 6 gendtipos com fenotipo
intermediario (MMccaa, MmccAa, MmCcaa, mmCCaa, mmCcAa e mmccAA), 3 genotipo com
fendtipo intermediario (Mmccaa, mmCcaa e mmccAa) e 1 gendtipo com fendtipo extremo
(mmccaa).

Observou-se que ha mais gendtipos que se encaixam nos fendtipos intermediarios entre
o0 castanho e o cinza, enquanto os fendtipos extremos (marrom e azul) sdo menos comuns. Os
alelos representados por letras maidsculas (M, C e A) controlam a producdo de grande
guantidade de pigmentos de melanina, enquanto os alelos representados por minasculas (m, ¢
e a) levam a producdo de menor quantidade de pigmentos. Assim, a pessoa de genoétipo
MMCCAA tem a iris do olho marrom, enquanto a pessoa de gendtipo mmccaa tem a iris azul,
embora apresente certa quantidade de melanina. A quantidade dos genes M, C ou A determina
a “intensidade” do fenoétipo.
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Tabela 3. Categorias genotipicas possiveis associadas a colora¢do da iris do olho humano.

Fenotipos da iris dos olhos Combinagdes genotipicas possiveis

1 Marrom MMCCAA

2 fﬁ Castanho | MMCCAa MMCcAA MmCCAA

pr
3 @ Avela MMCCaa ~ MMCcAa  MMccAA MmCeAA MmCCAa  mmCCAA

4 m Ambar MMCcaa  MMeccAa MmCCaa MmCcAa MmecAA mmCCAa  mmCcAA

T
i
o=
S
%
A
N
et

%

Verde MMccaa MmecAa MmCcaa mmCCaa mmCcAa  mmeccAA

6 ‘m\ Cinza Mmccaa mmCcaa mmeccAa
.
7 “ Azul mmccaa

A Tabela 4, mostra a formula para determinar o nimero de organizacdes possiveis,
combinando alelos aditivos (M, C e A) que determinam a producdo de grande quantidade de
pigmentos de melanina e ndo aditivos (m, ¢ e a) que ndo acrescentam pigmentos a iris do olho,
foi possivel utilizar calculos matematicos para prever as possibilidades de um individuo herdar
as caracteristicas dos seus ascendentes ou de transmitir as caracteristicas aos seus descendentes.
Isso permite saber se uma dada caracteristica é ou ndo hereditaria e de que modo ela é herdada.
Sendo que um par de genes alelos, um veio do pai e 0 outro veio da mée, com essas informagoes
definimos de que forma as caracteristicas foram herdadas. Na Tabela 4, observa-se a
representacdo esquematica das sete classes fenotipicas (marrom, castanho, aveld, &mbar, verde,
cinza ou azul), onde para cada imagem analisa-se 0 nimero total de combinagdes possiveis que
poderiam ser geradas quanto as quantificacdes de genes aditivos e ndo aditivos que determinam
a producdo de pigmentos de melanina que esta caracterizando a classe fenotipica da cor da iris
daquela imagem de olho. Portanto, foi aplicada a formula da combinagdo C(n ) para calcular os
fatoriais necessarios.

Para entender a férmula, sabemos que a cor do olho humano, ou seja, a pigmentacéo da
iris, € dada pelo pigmento melanina. Quem apresenta menor quantidade de pigmento, tem olhos
claros, ao contréario de quem tem maior quantidade do pigmento e, portanto, olhos escuros.
Assim, calcularemos as poténcias de um bindmio com os expoentes determinados pela
interacdo de genes aditivos e ndo aditivos, de tal forma que os fendtipos: marrom, castanho,
aveld, ambar, verde, cinza ou azul, dependera da quantidade de alelos que contribuem com o
efeito cumulativo de pigmento, ou seja, quanto maior o nimero de genes dominantes, maior a
intensidade de melanina na cor da iris. Assim, as proporcdes de cada classe fenotipica podem
ser estimadas com base no nimero de genes aditivos e nao aditivos envolvidos na composicao
da classe genotipica definida pelas tonalidades das cores (Tabela 5):

1. Marrom (com 6 genes acrescentadores);
2. Castanho (com 5 genes acrescentadores);
3. Avela (com 4 genes acrescentadores);

4. Ambar (com 3 genes acrescentadores);
5. Verde (com 2 genes acrescentadores);

6. Cinza (com 1 gene acrescentador);

7. Azul (com nenhum gene acrescentador).
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Portanto, teremos que calcular cada uma das combinacdes de genes aditivos e nédo
aditivos. As combinagdes: Ce 0, Cs,1, Ca2, C33, C24, C15 € Co indica de quantas formas distintas
é possivel escolher dois elementos de um grupo de 6, digamos os genes aditivos e ndo aditivos.

O bindmio de Newton, um conceito da matematica, tem varias aplicacdes em genética,
ajuda a determinar a probabilidade de ocorréncia de diferentes fenotipos como no caso da
herancga da coloragdo da iris do olho humano em uma populacéo, facilitando a compreensao.
Os fenotipos da iris se distribuiram segundo os coeficientes do desenvolvimento do binémio (p
+ )", em que p representa os genes aditivos (M, C e A), q representa 0s genes que nao
condicionaram acréscimo ao fendtipo (m, c e m) e n representa 0 nimero de genes envolvidos
(n =6).

De uma forma geral, quando o expoente € n podemos escrever a formula do
desenvolvimento do Bindmio de Newton da seguinte forma:

1. Coloque “pq +” por 7 vezes, o que ilustra o total de “pq”, igual ao numero de fendtipos
encontrados de coloracédo da iris: pq + pg + pq + pg + pq + pg + pq

2. Coloque os expoentes dos “pq” iniciando-se pelo do p que é sempre igual ao nimero
de genes aditivos em ordem decrescente: pé q + p°q+p*q+p3q+p?q+ptq+p°q

3. Em seguida, coloque os expoentes dos g que é sempre igual ao nimero de genes nao
aditivos em ordem crescente: p® q®+ p°qt+ p*o? + p3® + p?q* + p* q° + p° P,

Desse modo, observa-se que além dos coeficientes darem as proporgdes, 0s expoentes
podem ser interpretados da seguinte maneira: p8q°significa a presenca de 6 alelos aditivos, p°q*
a presenca de 5 alelos aditivos e 1 ndo aditivo, e assim por diante.

4. Por ultimo, note que esse € um problema de combinagdo, pois a ordem nao é
importante e estamos selecionando parte do conjunto. Portanto, calcular as combinagdes
possiveis é contar quantos subconjuntos podemos formar com parte dos elementos do conjunto
(gene aditivo e ndo aditivo). Assim, como o coeficiente do binbmio é sempre uma combinacao.
A foérmula para determinar o nimero de organizacdes possiveis combinando alelos aditivos e
néo aditivos foi expressa na Tabela 4.

Assim, para saber o numero total de combinacbes de classes genotipicas que sao
possiveis entre alelos aditivos e ndo aditivos de cada classe fenotipica da iris, basta realizar a
substituicdo na formula e calcular os fatoriais necessarios. Desse modo, o primeiro passo €
identificar o valor de n e de p e substituir na formula. No casotemosn=6ep==6,5,4,3,2,1
e 0.

Resumindo, o desenvolvimento de uma expressdo matematica, como a binomial, da
como resultado todas as possiveis combinagdes de p e g em n eventos. Portanto para calcular
todas as combinac@es possiveis de trés pares (6) genes, conforme a descri¢ao das varias classes
fenotipicas (p + q)° serdo tomados da seguinte forma:

4 )
p°q+ |, | p* | 5| PP | [PPatH

plgs + [2 ] (p°q°)

5
1

6 3 2 1
6 = 60
P+ [0]1361 + 3 4 5
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Tabela 4. Férmula para determinar o nimero de organizagdes possiveis, combinando alelos aditivos e ndo
aditivos que interferem na producéo de pigmentos de melanina, envolvidos na composigédo da coloragédo da
iris do olho humano.

Fenotipos da iris dos olhos | N2 Genes aditivos | N® Genes ndo aditivos |Calculo de multiplicadores dos termo do bindémio

6| (oqoye " o 6
1 @ Marrom 6 0 [0] (0°q’) p!n—p) 5761 (6-6)!

p 5) 2 gty = — -
2 /ﬁ Castanho 3 ! [1]_(95q1)_p!(n—p)! =6

3 @ Aveld 4 2 S PEYR R | LA C_L
2 7(pq)7p!(n—p)‘, 4741 (6 4)!

m A 3| 2 33 :L 6!
4 T8 [ Ambar 3 3 P’a) =3 s Cos

e 3 p)! T31(6-3)
— > 2)_fany n! Co— 6!
> Verde 2 4 P U ey s T 21(6-2)!

. Ny o 1 o=
6 m\ Cinza 1 ) [5]_(plq5)_p!(nfp)l T e-

g 0 06 n! 6!
- - Cooe
7 a\ Az 0 6 [6] ey e TR A TRy

Equacio de expansio binomial|  (p + q)s= [g] piq® + [ f] pigl + g

3
3

piq* + p3q3+i pzq“+[;]p‘q5+[g](p°qﬁ)

A Tabela 5 apresenta a distribuicdo das sete categorias fenotipicas (marrom, castanho,
avela, &mbar, verde, cinza ou azul), onde para cada imagem € avaliado o total de combinaces
possiveis que poderiam surgir em relacdo as quantificacdes dos genes aditivos e ndo aditivos
que condicionam a producdo de melanina, que definem a classe fenotipica da cor da iris naquela
imagem ocular. Assim, foi utilizada a formula da combinagdo C(n,p) para determinar os
fatoriais necessarios (Tabela 4). O segundo passo consistiu na simplificacdo do fatorial,
multiplicando o numerador por todos 0s nimeros anteriores até chegar ao maior fatorial do
denominador. Neste caso, iremos simplificar 6! multiplicando 6 pelos nimeros que o precedem
até chegar a 1! e realizando a simplificacdo tanto no numerador quanto no denominador. O
terceiro passo envolveu a multiplicagdo do numerador e o calculo do fatorial do denominador,
seguido pela divisao.

Para determinar o total de combinacGes possiveis, € necessario somar os coeficientes:
1, 6, 15, 20, 15, 6 e 1, que representam a distribuicéo fenotipica. No contexto da cor da iris nos
olhos humanos, encontramos um total de 1 + 6 + 15 + 20 + 15 + 6 + 1 = 64 combinacgdes de
classes genotipicas, sendo que as caracteristicas extremas teriam uma frequéncia de 1 em 64.
Assim, espera-se que, entre 64 individuos, haja 1/64 com iris marrom, 6/64 com iris castanho,
15/64 com iris aveld, 20/64 com iris &mbar, 15/64 com iris verde, 6/64 com iris cinza e 1/64
com iris azul, resultando na propor¢éo de 1: 6: 15: 20: 15: 6: 1.

Notou-se, ainda, que além dos coeficientes apresentarem todas as possiveis
combinacges entre os alelos na proporcéo de 1: 6: 15: 20: 15: 6: 1, 0s expoentes podem ser
compreendidos da seguinte forma: 1 p6 q®+ 6 p°q*+ 15 p*q? + 20 p® + 15 p?q* + 6 pt g° + 1
p°g® a qual representa a expansio do bindmio (p + g)®. Em que pode ser identificada a razdo de
1:6:15:20:15:6:1 de combinacdes entre diferentes alelos, que resultam nos sete fendtipos, a
saber, marrom, castanho, aveld, ambar, verde, cinza ou azul, que se distribuem conforme os
coeficientes do desenvolvimento de (p + )® Neste contexto, p refere-se aos genes que
determinam a presenca de pigmentos na cor da iris (M, C e A), enquanto g se refere aos genes
gue ndo influenciam o aumento de pigmentos (m, c e a), e 6 é o total de genes envolvidos (M,
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m, C, ¢, A, a). Assim, ao designar por p os alelos que promovem pigmentos (M, C e A) e por q
aqueles que ndo induzem acréscimos de pigmento (m, ¢ e a), e ao aplicarmos o binémio de
Newton com n =6 (que é o numero de letras representando os alelos), teremos sete combinacdes
possiveis a serem formadas: p®q°, que indica a presenca de 6 alelos aditivos (MMCCAA); p°q?,
com 5 alelos aditivos e 1 ndo aditivo (MMCCAa, MMCcAA e MMCCAA); p*g?, que combina
4 alelos aditivos e 2 ndo aditivos (MMCCaa, MMCcAa, MmccAA, MmCcAA, MmCCAa e
mmCCAA); p3q®, com 3 alelos aditivos e 3 ndo aditivos (MMCcaa, MMccAa, MmCCaa,
MmCcAa, MmccAA, mmCCAa e mmCcAA); p?g*, envolvendo 2 alelos aditivos e 4 ndo
aditivos (MMccaa, MmccAa, MmCcaa, mmCCaa, mmCcAa e mmccAA); plqg®, que conta com
1 alelo aditivo e 5 n&o aditivos (Mmccaa, mmCcaa e mmccAa); e p°q®, que representa 6 alelos
néo aditivos (mmccaa).

Notou-se que as menores combinagdes obtidas foram dos fen6tipos extremos: 1 pbqP de
iris marrom (MMCCAA) e 1 p°g® de iris azuis (mmccaa), sendo que a cor intermediaria 20 p®
g de iris ambar (MMCcaa, MMccAa, MmCCaa, MmCcAa, MmccAA, mmCCAa e mmCcAA)
apareceu com maior combinacdo. Esses fendtipos se distribuem segundo os coeficientes do
desenvolvimento do bindmio de Newton (p + q)", em que p representa os genes aditivos (M, C
e A), q representa 0s genes que ndo condicionam acréscimo ao fendtipo (m, ¢ e a) e n representa
0 nimero de genes envolvidos (n= 6). Desse modo temos equacéo (Tabela 5):

(p+q)P°=1p°qQ°+ 6p3q' + 15p*q2+ 20p°q*+ 15 p°q* + 6p!q’ + 1 p°q®

Observa-se que ha 64 combinacdes genotipicas diferentes, sendo que chama-se de p 0
namero de genes efetivos (M, C ou A) e de g o nimero de genes ndo efetivos (m, c ou a): 1
Marrom com 6 genes efetivos e 0 néo efetivo (1 p® q°), 6 Castanho com 5 genes efetivos e 1
ndo efetivo (6 p°q), 15 Aveld com 4 genes efetivos e 2 ndo efetivos (15 p* g?), 20 Ambar
com 3 genes efetivos e 3 ndo efetivos (20 p2g®), 15 Verde com 2 genes efetivos e 4 ndo
efetivos (15 p?g*), 6 Cinza com 1 gene efetivo e 5 néo efetivos (6 p*g°) e 1 Azul com 0 gene
efetivo e 6 ndo efetivos (1 p°qP).
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Tabela 5. llustracdo da distribuicdo das sete classes fenotipicas (marrom, castanho, aveld, ambar, verde,
cinza ou azul), com base nos coeficientes do desenvolvimento de (p + g)®, onde para cada imagem é avaliado
o total de combinaces possiveis que poderiam surgir em relagdo as quantificages dos genes aditivos e nédo
aditivos que induzem a producao de melanina que definem a classe fenotipica da cor da iris do olho humano.

Fenotipos da iris dos olhos | Calculo de multiplicadores dos termo do binémio | Representagdo de cada termo do bindmio
1 @ Marrom | Ces=— 0! —_ O _ TSRl l_ 1 1 pSqP
S 61(6-6) 60! 54321 |
2 @ Castanho C6;5=5! (‘27 5 =% =%=61_ i 6 pq!
3 ﬁ Aveld | Ce=ry 56!—4)! B 4!6!2t =216‘35‘%4{4_3_§f)_ 320_ 5 e
+ |2 ;;«:W.-! Ambar | ¢, 3 (66l Ay 3?!3! =§f§f?ﬁ—%= 20 20 pg?
: @ Verde [ Co:=7) ?; Y 2!64!,s =(§?):j4 =3_20 =1 15 pq*
6 @\ Cinza | Cor= 1!?!6 Ty 1165[1 _(61.)??4;:;%_.};1_ (15 =6 6p'q’
! ﬁ Azl Ceo™ O!((S!670)! N 0!6!6! _ﬁﬁ—S—Q—L_%z ! 1 p°gS
Equagdo de expansio binomial (p+q)F=1p°q®+ 6pSql+ 15piq+ 20p*g+ 15 p>q* + 6plq’ + 1 pogf

A proporcdo fenotipica consiste em uma comparacdo numeérica gque indica quantos
individuos apresentam determinado fenétipo em relacdo a outro. Dessa forma, para os sete
fenotipos diferentes da cor da iris dos olhos humanos (Figura 1), é possivel calcular a propor¢édo
utilizando o teorema binomial ou a expansdo de Newton. O uso da equagdo binomial envolve
determinar a probabilidade de obter um certo ndmero de individuos com um fendtipo
especifico, considerando um numero fixo de tentativas e uma probabilidade constante de
ocorréncia do fenotipo desejado em cada tentativa. Tal calculo é uma ferramenta Gtil em
diversas profissdes que demandam andlise de dados, planejamento ou tomadas de decisdo
fundamentadas.

Na Tabela 6, estdo descritas as proporcdes das sete categorias fenotipicas (marrom,
castanho, aveld, ambar, verde, cinza e azul), considerando as quantificacfes dos genes aditivos
e ndo aditivos da melanina que definem a cor da iris nas imagens analisadas. Assim, para
determinar o numero total de individuos resultantes do cruzamento entre heterozigotos
(MmCcAa x MmCcAa) com iris @mbar, basta somar os nimeros de combinagdes de cada termo
do bindémio descritos na Tabela 5: 1, 6, 15, 20, 15, 6 e 1. Essas combinacGes indicam a
distribuicédo fenotipica, resultando em: 1/64 de iris marrom; 6/64 de iris castanha; 15/64 de iris
aveld; 20/64 de iris &mbar; 15/64 de iris verde; 6/64 de iris cinza; e 1/64 de iris azul.
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Tabela 6. Proporcéo esperada de fendtipos na progénie F2 de um de um casal heterozigoto (MmCcAa x
MmCcAa, com genes de efeitos iguais e aditivos e ndo aditivos.

Alelos aditivos 6 " 5 ” 4 ” 3 " 2 " 1 " 0
Ambar
Aveld m
Fenotipos ﬁ ™ ||
e Castanho (8) MmCcAa Cinza
Genotipos ‘ (4) MMCcAa || (2) MMCcaa ||(4) MmccAa —
% (4) MmCcAA || (2) MMccAa ||(4) mmCcAa m Azul
S (4) MmCCAa || (2) MmCCaa ||(4) MmCcaa Wi
(2) MMCCAa || (1) MMCCaa || (2) MmecAA || (1) MMceaa  |[ (2) Mmccaa ﬁ
(2) MMCcAA ||(1) MMccAA || (2) mmCcAA || (1) mmCCaa || (2) mmCcaa B
(2) MmCCAA||(1) mmCCAA || (2) mmCCAa || (1) mmecAA || (2) mmecAa || (1) mmecaa
Proporgdo 1 6 15 20 15 £ L
Fenotipica 64 64 64 64 64 64 64

A Figura 2 além de explicitar a distribuicdo dos fen6tipos com o nimero de genes
aditivos, destaca as proporgdes previstas em todos os sete fendtipos e 27 gen6tipos possiveis
com base nos coeficientes do desenvolvimento de (p + g)®, onde para cada imagem ¢ avaliado
o total de combinagfes possiveis que poderiam surgir em relacdo as quantificagdes dos genes
aditivos e ndo aditivos condicionadores da producdo de melanina que definem a classe
fenotipica da cor da iris do olho humano.

Observa-se uma curva simétrica em formato de sino, com extremos correspondendo a
1/64 de iris marrom, associada ao gendtipo MMCCAA, e 1/64 de iris azuis, relacionada ao
gendtipo mmccaa. O pico da curva é encontrado em 20/64 de iris &mbar, que podem ter os
genotipos MMCcaa, MMccAa, MmCCaa, MmMCcAa, MmccAA, mmCCAa ou mmCcAA.

Os gendtipos que estdo ligados aos fendtipos que mostram os valores médios ocorrem
com maior frequéncia do que os que representam os extremos. As medicOes sdo exibidas em
uma distribuicdo em forma de sino. Isso se deve ao fato de que os genes nas populagdes também
seguem uma distribuicdo binomial. Entretanto, como séo diversos 0s genes que muitas vezes
regulam a manifestacdo de uma caracteristica, sua curva de frequéncia tende a apresentar um
padrdao normal, também denominado curva de Gauss.

A curva de Gauss é uma representacdo grafica simétrica que demonstra como
determinadas caracteristicas estdo distribuidas em uma populagdo, sejam elas comuns ou
incomuns. Quanto mais extremas forem as caracteristicas no grafico, mais raras elas se tornam.
Percebe-se em geral, que a maioria das pessoas possui um traco "central™, apresentando uma
caracteristica media.
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Expressividade

20 meédia do carater
64 20
15
64
MmCcAa
MmccAa MMCcaa § MMCcAa
i mmCcAa § MMccAa § MmCcAA
64 MmCcaa | MmCCaa § MmCCAa
1 Mmccaa MMccaa MmccAA MMCCaa MMCCAa l
a mmCcaa § mmCCaa § mmCcAA §| MMccAA §| MMCcAA
mmccAa mmccAA § mmCCAa § mmCCAA § MmCCAA
Expressividade| Azul Cinza Verde Ambar Avela Castanho | Marrom | Expressividade
minima do . | ol Do m e ‘ maxima do
carater ¥ 4 } o / carater
el e o D HARY s TR
0 1 2 3 4 5 6

Numero de alelos com efeitos aditivos e cumulativos

Figura 2. Curva populacional demonstrando o efeito aditivo de genes poligénicos na caracteristica
responsavel pela coloragéo da iris humana.

Os resultados desta pesquisa mostram que a classificacdo das cores da iris em humanos
(Figura 1) reflete uma relacdo complexa entre diversos genes. Essa heranca genética determina
uma ampla gama de fenotipos que véo desde iris claras, como o azul, até iris muito escuras,
como o0 marrom. Entre esses extremos, existem varias tonalidades intermediarias, incluindo
castanho, aveld, ambar, verde e cinza. De acordo com as informacbes das Tabelas 3 e 6,
juntamente com a Figura 2, h& 27 gendtipos distintos que podem originar diferentes cores. Esses
incluem: marrom com apenas um genotipo, castanho com 3, aveld com 6, ambar com 7, verde
com 6, cinza com 3 e apenas um genotipo relacionado a caracteristica azul.

Entender como a genética influencia a cor dos olhos pode ser fascinante, pois revela
muito sobre nossa heranca genética e ancestralidade. Conforme explicado pelo News-Medical
(2017), a cor dos olhos é definida pela quantidade de melanina presente na iris, regulada pelos
genes que controlam a distribuicéo dessa proteina. Uma baixa concentragdo de melanina resulta
em olhos azuis, enquanto uma quantidade moderada origina tonalidades verdes ou castanhas.
Ja uma elevada concentracdo de melanina da aos olhos um tom marrom escuro.

A cor dos olhos representa uma caracteristica de variacdo continua, controlada por genes
conhecidos como modificadores, ja que os alelos de diferentes genes contribuem para a
coloracdo final da iris. Esse processo se da pela producdo de proteinas responsaveis pela
regulacéo da quantidade de melanina depositada na iris. Assim, caracteristicas que apresentam
variacdes continuas sdo denominadas caracteres quantitativos, e suas diferencas fenotipicas
recebem o nome de variagdo quantitativa (GRIFFITHS et al., 2013).

Segundo os estudos de Sturm, Frudakis e Frudakis (2004), bem como Grant &
Lauderdale (2002), a coloragdo da iris € uma caracteristica hereditaria influenciada por
multiplos genes que apresentam diferengas sutis. Essas variagdes resultam de polimorfismos de
nucleotideos unicos, comumente chamados pela sigla em inglés SNP.

Os autores Muinos Diaz et al. (2009) destacaram que a cor da iris é uma caracteristica
fisica essencial dos seres humanos, influenciada pela presenca de melandcitos. Esses
melandcitos formam o epitélio pigmentar posterior de dupla camada na regido posterior da iris
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e determinam a tonalidade da borda anterior do estroma da iris por meio do contetdo de
melanina. Além disso, outro fator determinante da cor da iris esta relacionado as propriedades
espectrais dos componentes presentes na matriz extracelular. De acordo com Hu et al. (1995),
a cor da iris se desenvolve completamente durante a infancia e permanece praticamente
inalterada ao longo da vida adulta. Apesar de os melandcitos isolados da iris em adultos ainda
possuirem capacidade de formar melanina, a producdo desse pigmento normalmente nao ocorre
nos estagios avancados do desenvolvimento humano. Complementando, Goiato et al. (2010)
ressaltam, com base em estudos epidemioldgicos, que a iris humana tende a se tornar mais clara
com o avango da idade. Essa mudanca pode estar associada a alteracdo na morfologia dos
granulos de melanossomo, fendmeno semelhante ao que ocorre com as células epiteliais
pigmentares da retina humana durante o processo de envelhecimento.

Observa-se que o modelo didatico apresentado (Figura 1) possui um significativo
potencial para promover o desenvolvimento de novos conhecimentos de forma gradual,
permitindo o acesso ou a facilitacdo de conteudos cientificos, desde que os professores
dominem plenamente tanto a teméatica em questdo quanto as possiveis correlacdes que podem
ser feitas. A representacdo na forma de distribuicdo das sete classes fenotipicas (marrom,
castanho, aveld, ambar, verde, cinza e azul) pode ser incorporada ao ensino de genética
guantitativa devido a existéncia de padrGes ilustrativos que facilitam a estimativa das
contribuicBes de genes aditivos na variacéo fenotipica.

Segundo Mendonca & Santos (2011) os modelos didaticos além dar a competéncia
necessaria aos alunos de criar e recriar, permitem ainda associar o conhecimento cientifico, que
¢ transmitido, para algo mais investigativo e que desenvolva habilidades de compreensdo e
associacdo com o tema, trabalho em grupo, organizacao, concentragéo, no qual facilita a criacéo
dos modelos. Portanto, ao se engajarem em pesquisas, 0s alunos se envolvem diretamente com
processos de reflexdo, registro, criacdo e producdo de maneira inovadora e significativa. A
pratica da pesquisa promove o desenvolvimento da autonomia na busca pelo conhecimento. A
iniciativa de construir um modelo didatico ilustrado com base em sete classes fenotipicas —
marrom, castanho, aveld, &mbar, verde, cinza e azul — proporcionou uma aprendizagem tanto
interativa quanto critica. Nesse contexto, os alunos adotaram uma postura ativa ao interpretar e
compreender informac6es, contrastando significativamente com o formato tradicional de aula
centrado na exposicao de contetdos pelo professor. Essa metodologia de trabalho alcangou seus
objetivos pedagdgicos, funcionando como uma atividade socializadora e instrumental na
sensibilizagdo para uma compreensdo processual e interdisciplinar dos aspectos hereditarios
relacionados a genética quantitativa.

Para Cavalcante & Silva (2008), os modelos didaticos permitem a experimentacao, o
que, por sua vez, conduzem os estudantes a relacionar teoria (leis, principios, etc.) e a pratica
(trabalhos experimentais). Isto lhes propiciara condi¢des para a compreensdo dos conceitos, do
desenvolvimento de habilidades, competéncias e atitudes, contribuindo, também, para reflex6es
sobre 0 mundo em que vivem. Portanto, trabalhar conteddos de Genética baseado em
informacdes reais, através de casos de investigacdo ou situacdes cotidianas torna o ensino mais
atraente e préximo do aluno, facilitando o entendimento. De fato, os estudantes apresentaram
grande interesse pelo tema considerando a amostra pratica de imagens e de alguns aspectos que
ocorrem nas variacoes fenotipicas da tonalidade de cores da iris do olho humano como exemplo
e da abordagem estatistica que o assunto possibilitou para uma interpretacdo mais completa.

Assim, conforme afirmado por Medeiros, Alves e Kimura (2025), esse tipo de
abordagem metodologica permitiu um estudo integrado entre genética, tecnicas de biologia
molecular e matematica, promovendo um desenvolvimento pessoal e cognitivo dos alunos.
Durante o processo, eles sdo incentivados a pensar, raciocinar, interpretar e, por fim, apresentar
os resultados alcangados. Com isso, contribui-se significativamente para o aprendizado dos
estudantes e para o0 avanco da interdisciplinaridade.
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CONCLUSAO

Apdbs examinar os resultados obtidos com a utilizacdo do modelo didatico que discute a
heranca poligénica, que explica a variacdo fenotipica relacionada a elementos genéticos,
especialmente genes aditivos relacionados as diversas cores da iris dos olhos humanos, conclui-
se que € fundamental preparar os futuros educadores na criacdo de suas aulas. Essa preparacao
deve incluir metodologias variadas, a fim de facilitar a aprendizagem e a compreensao dos
alunos em relagdo ao conteddo abordado, especialmente em topicos que envolvem
conhecimentos de biologia e matematica, como na genética quantitativa.

Essa metodologia permitiu uma investigacdo entre a genética e o teorema binomial, ou
a expansao de Newton, contribuindo para o avango pessoal e intelectual dos alunos de
licenciatura. Ap6s analisar as variacGes fenotipicas relacionadas as cores da iris humana,
incluindo marrom, castanho, aveld, ambar, verde, cinza e azul, notou-se um avanco significativo
no entendimento dos estudantes durante o percurso.

Verificou-se que os alunos da licenciatura demonstraram um elevado compromisso e
curiosidade ao se engajar nas atividades, discutindo com empolgacéo os resultados das analises
realizadas. Adotando uma postura critica, levantaram questionamentos sobre o tema abordado
e as proporgOes estimadas, alinhando-se ao propoésito de estimular a busca por saberes
interdisciplinares. Isso evidencia a efetividade do modelo educacional empregado para
fomentar sua participacao.

O conhecimento foi enriquecido através do uso de dados coletados pelos alunos, que
exploraram formas de interpretar essas informagdes para calcular de forma numérica as
frequéncias fenotipicas e genotipicas. Foi identificado que os sete fendtipos da iris estdo ligados
a presenca de trés pares distintos de alelos, o0 que gera 27 combinagdes Unicas de genotipos.

Dessa forma, pretende-se que métodos como esse sejam regularmente implementados,
tornando o aprendizado de genética quantitativa mais envolvente e dindmico. A meta é
estimular ainda mais a curiosidade dos estudantes e ampliar sua participacdo nas atividades em
sala de aula.
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