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RESUMO

Este trabalho tem por objetivo aproximar os alunos no ensino médio da ocorréncia
dos casos de anomalias genéticas, como sindrome de Down, anencefalia,
gastrosquise e polidactilia dos nativos em Sorocaba no ano de 2010 e a partir deste
divulgar juntamente ao curriculo de genética do ensino médio, 0s principios basicos
da hereditariedade, as anormalidades autossémicas e genética dos disturbios com
heranca multifatorial , com uso dos recursos de multimidia (data-show) expor aos
alunos através de imagens, tabelas e esquemas, a causa e caracteristica das
anomalias e observar a interacdo dos alunos no desenvolvimento de jogos

interativos na forma de avaliacao.

Palavras-chave: trissomia, heranca multifatorial, penetrancia incompleta e

expressividade variavel.



ABSTRACT

This work aims to bring together high school students in the occurrence of cases

of certain diseases / causes of genetic abnormalities such as Down syndrome,

anencephaly, gastroschisis and polydactyly of the natives in Sorocaba in the year

2010 and from this spread along the curriculum genetic high school, the basic

principles of heredity, autosomal abnormalities and genetic disorders with

multifactorial inheritance, with the use of resources such as data-show and

classroom for theoretical explanations and analysis of comparative tables and

diagrams, solving exercise and interaction of students in developing the game

evaluation.

KEY WORDS: trisomy, multifactorial inheritance, incomplete penetrance and

variable expressivity.
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1. INTRODUCAO

A partir do levantamento da frequéncia por sexo segundo anomalia dos
nativivos de Sorocaba no ano de 2010 juntamente a vigilancia epidemiolégica de
Sorocaba (anexol), foi possivel observar maior ocorréncia entre anomalias do tipo
gastrosquise, sendo 6 meninas e 8 meninos; sindrome de Down, sendo 4 meninas e
4 meninos; polidactilia, sendo 4 meninos e 2 meninas; anencefalia, sendo 4 meninas

e 1 menino, num total de 8.304 nativivos. (Quadro 1.1)

Quadro 1.1 Quadro comparativo entre o nimero de casos em Sorocaba

QUADRO COMPARATIVO
ANOMALIAS LITERATURA SOROCABA
d12

GASTROSQUISE| 1-2,11/10.000 | 8 | 6 | 14/8304
SINDROME DE

DOWN 1/800 4| 4| 8/8304
POLIDACTILIA variavel 412 | 6/8304
ANENCEFALIA variavel 1|4 | 5/8304

No caso de gastrosquise é considerado como heranca multifatorial sem
predominancia de um dos sexos, freqiiente em gestantes jovens expostas a agentes

teratogénicos, com ocorréncia de 1 a 2,11 por 10.000. (REVISTA)

A ocorréncia em Sorocaba entre os nascidos vivos de 2010 é maior do que a
ocorréncia da bibliografia, pois temos 1 por aproximadamente 593 nascidos vivos,
equivalente a 16,86 vezes maior.

No caso de Sindrome de Down € a anomalia cromossdmica mais comum e
frequente entre os distirbios cromossdmicos, denomina por trissomia do 21 devido
a presenca de um cromossomo extra no homélogo 21, que pode ser pela ndo
disjuncdo meidtica do par de cromossomos 21 representando 95% dos casos
sindrome de Down, e estd relacionada com a idade da mae , apés 30 anos
(quadro2.1) o erro mei6tico aumenta, podendo ocorrer em 95% dos casos na meiose
| materna e 5% dos casos na meiose | paterna. (Stewart et al., 1988; Antonarakis et
al., 1991).
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Cerca de 4% dos pacientes que apresentam 46 cromossomos, um dos quais
€ uma translocacgao robertsoniana entre o cromossomo 21q e o braco longo de um
dos demais cromossomos acrocéntricos (geralmente 14 ou 22). O cromossomo com
translocagdo substitui um dos acrocéntricos normais, e ndo exibe relagdo com a
idade materna, mas tem um risco de recorréncia relativamente alto nas familias
guando um genitor, especialmente a mae, é portadora da translocacdo. O portador
de uma translocacgdo robertsoniana envolvendo os cromossomos 14 e 21 possui
apenas 45 cromossomos, um com translocacdo e o cromossomo 21 normal. Em
combinacdo com um gameta normal, este pode produzir uma crianga com sindrome
de Down por translocacao. (THOMPSON,2000).

Um cromossomo que sofreu translocacdo 21g21q € constituido de dois
bragos longos de cromossomo 21, visto eventualmente em portadores ou pacientes
com sindrome de Down. Acredita-se que se origina como um iSOCromossomo.
Embora seja uma normalidade rara, é importante porque todos os gametas devem
conter 0 cromossomo 21g21g, com sua dose dupla de material genético do
cromossomo 21, ou ndo conté-lo e ndo possuem nenhum representante do
cromossomo 21, portanto, a progénie em potencial tem, inevitavelmente sindrome
de Down ou monossomia do 21, que raramente € viavel, e tera apenas criancas com
sindrome de Down. (THOMPSON,2000)

Cerca de 1% dos pacientes com sindrome de Down tem mosaicismo,
refletindo possivelmente a proporcéo variavel de células com trissomia do 21 do
embrido durante o inicio do desenvolvimento. Os individuos sédo afetados levemente
e representam 0s casos mais anormais. Um mosaicismo de baixo grau no tecido
germinativo de um genitor € uma das causas propostas da sindrome de Down,
especialmente entre os pacientes nascidos de maes com idade mais baixa ou nas

familias com mais de uma crianca trissémica. (THOMPSON,2000)

A ocorréncia de Sindrome de Down na bibliografia é estimada em 1 por 800,
jA em Sorocaba no ano de 2010, a ocorréncia é de 8 por 8304, sendo menor, pois a

1 nascimento com a anomalia por 1038 nascidos vivos.

No caso da polidactilia € causada por um alelo dominante, ocasionalmente as
pessoas possuem o alelo para polidactilia mas entretanto tém dedos ou artelhos
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normais. Nesse caso 0 gene para polidactilia ndo é totalmente penetrante, ou seja, 0
genotipo ndo expressa o fendétipo esperado, e sua expressividade é variavel, devido
a efeitos de outros genes e a fatores ambientais como temperatura, que podem
alterar ou suprimir completamente o efeito de um determinado gene, portanto, a

simples presenca de um gene ndo garante a sua expressao. (PIERCE, 2004)

No caso de anencefalia é um tipo de deficiéncia do tubo neural com pequena
proporcdo de causa especifica, como bridas amnioticas, defeitos monogénicos com
expressao pleiotropica, distirbios cromossémicos e teratbgenos, na maioria dos
DTNs sao supostamente de heranca multifatorial, sendo que cerca de 95% dos
pacientes com DTNs sdo as primeiras criancas em suas familias extensivas que tem
a malformacao diagnosticada. (THOMPSON, 2000)
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2. DESCRICAO DAS ANOMALIAS
2.1. GASTROSQUISE

Gastrosquise é uma fenda que interessa toda a espessura da parede
abdominal sem envolver o corddo umbilical. Invariavelmente, o defeito é localizado
no lado direito do corddo umbilical. Algas intestinais e outros 6rgdos abdominais
podem protruir através desta abertura, sem apresentar membrana peritoneal
recobrindo o contetdo exteriorizado, o que a diferencia da onfalocele (Fig.2.1). A
gastrosquise pode ser diagnosticada por meio da ultra-sonografia a partir da 122
semana de gestacéao.

7

A gastrosquise € considerada um evento esporadico com etiologia
multifatorial. E mais freqiiente em gestantes jovens e sua incidéncia gira em torno de
1 a 2,11 em 10.000 nascidos vivos, e parece nédo haver predominancia de um dos
sexos. A predominancia em gestantes jovens pode ser secundaria ao estilo de vida,
relacionado a uma maior exposicdo a agentes teratogénicos. O defeito é
provavelmente devido a isquemia, como resultado da disrupcdo da artéria

onfalomesentérica ou da involucdo anormal da veia umbilical direita.

Na gastrosquise isolada o prognéstico € muito bom, com uma taxa de
sobrevida pés-correcdo cirdrgica que pode variar de 43% a 92,3% apos o
diagnostico pré-natal. A sobrevida estd diretamente relacionada a presenca de
outras malformacbes associadas, presenca de complicacbes pré-natais
(oligoidramnio, trabalho de parto prematuro, rotura prematura de membranas,
sofrimento fetal), prematuridade, peso no nascimento e condicdes das alcas

intestinais no nascimento.(PATRONI,ET.al,2000)
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Ceme alguém nasce com os Orgdos fora do Corpe? mon0s HowStulIWorks

Gastrosquise Onfalocela

Os intestinas ficam Os intestinos e ow
fora do abdoma rgios se
através de uma -de*:am'c?'vam fo

 fissura existente no _abdome anvol
abdome

Cordag Corddo |
! umbilicgl umbilical

Fig.2.1 Diferenca entre gastrosquise e onfalocele.

Fonte: http://gastrosquise-onfalocele.blogspot.com/2010/01/diferencas-entre-
gastrosquise-e.html

2.2. SINDROME DE DOWN

A sindrome de Down, ou trissomia do 21, é sem duvida o distarbio
cromossbmico mais comum e mais bem conhecido e a causa genética mais
encontrada de retardamento mental moderado. Cerca de 1 crianca em 800 nasce
com a sindrome de Down, e entre nativivas ou fetos de maes com a idade de 35
anos ou mais a incidéncia é muito maior (Quadro 2.1). Langdon Down descreveu a
sindrome clinica pela primeira vez em 1866, mas sua causa permaneceu um
mistério durante quase um século. Duas caracteristicas relevantes da sua
distribuicdo populacional chamavam atencdo: idade materna avancada e a
distribuicdo peculiar dentro das familias — concordancia em todos os gémeos
monozig6tico e outros familiares. Waardenburg sugeriu em 1932 que uma
anormalidade cromossdmica poderia explicar tais observacdes, mas naquela época
ninguém estava preparado para acreditar que o homem pudesse ter anormalidades
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cromossbmicas. Contudo, quando as técnicas de andlise detalhadas dos
cromossomos humanos tornaram-se disponiveis, a sindrome de Down foi uma das
primeiras afeccbes a serem examinadas cromossomicamente. Em 1959, Lejeune e
colegas, além de varios outros grupos, confirmaram que a maioria das criancas com
a sindrome de Down tem 47 cromossomos e que 0 membro extra € um cromossomo

21 (Fig.2.2). (THOMPSON, 2000)

Quadro 2.1 Incidéncia da sindrome de Down nativivos e fetos em relacdo a idade

materna.

Incidéncia

Idade materna | Ao nascimento | A amniocentese A amostragem das
(16 semanas) | vilosidades coridnicas (9-
11 semanas)
15-19 1/1.250
20-24 1/1.400
25-29 1/1.100
30 1/900
31 1/900
32 1/750
33 1/625 1/420
34 1/500 1/325
35 1/350 1/250 1/240
36 1/275 1/200 1/175
37 1/225 1/150 1/130
38 1/175 1/120 1/100
39 1/400 1/100 1/75
40 1/100 1/75 1/60
41 1/85 1/60 1/40
42 1/65 1/45 1/30
43 1/50 1/35 1/25
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44 1/40 1/30 1/20

45 e acima 1/25 1/20 1/10

Dados de Hook ET AL. (1983) e Hook ET AL. (1988). Os numeros foram arredondados e sao
aproximados.

Cariotipo

1 2 3 4 -]

TR I |
6 T B 9 10 11 12

0 e s 31 8l

13 14 15 16 1 18
" "2 b aa v 1 i
19 20 21 2¢ X

47 XX, +21

Fig.2.2 Cari6tipo de uma menina com sindrome de Down.

Fonte: http://www.portalsaofrancisco.com.br/alfa/sindrome-de-down/

O antigo nome “mongolismo”, outora usado para referir-se a esta afeccéo,
refletia a aparéncia algo oriental de semblante, produzida pelas pregas epicanticas e
fissuras palpebrais inclinadas para cima (Fig.2.3). O termo é agora considerado
impréprio e ndo deve ser usado. (THOMPSON,2000)
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P S——— R

Fig. 2.3 Duas criancas com sindrome de Down.

Fonte: http://www.ghente.org/ciencia/genetica/down.htm

Sobrevida pré e pos-natal

Cerca de % dos conceptos com a sindrome de Down perdem-se por aborto
espontaneo no primeiro trimestre ou, menos freqiientemente, numa época posterior
a gravidez e muitas criancas nativivas com a sindrome morrem no inicio da vida pés-
natal. Os pacientes com menores chances de sobrevida antes e apds 0 nascimento
sdo aqueles com cardiopatia congénita; ¥4 dos bebés com defeitos cardiacos morre
antes do primeiro aniverséario (Baird e Sadovnick, 1989). Metade dos pacientes
sobrevivem mais de 50 anos e um em sete ainda esta vivo aos 68 anos de idade
(Baird e Sadovnick, 1989). A senilidade prematura, associada aos achados
neuropatolégicos tipicos da doenca de Alzheimer (atrofia cortical, dilatacdo
ventricular e emaranhados neurofibrilares), afeta os pacientes com sindrome de
Down numa idade vérias décadas antes da tipica idade de inicio da doenca de
Alzheimer na populagéo geral.(THOMPSON, 2000)

2.3. POLIDACTILIA
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A penetrancia incompleta é vista na polidactilia humana, a condicdo de ter
dedos ou artelhos extras (Fig.2.4). Existem varias formas diferentes de polidactilia
humana, mas as caracteristicas é geralmente causada por um alelo dominante.
Ocasionalmente, as pessoas possuem alelo para polidactilia (como evidenciado pelo
fato de que seus filhos herdam a poidactilia) mas entretanto tém dedos ou artelhos
normais. Nesses casos, 0 gene para polidactilia ndo € totalmente penetrante. A
penetrancia é definida como a porcentagem de individuos tendo um genotipo
particular que expressa o fendtipo esperado. Por exemplo, se examinarmos 42
pessoas tendo um alelo para polidactilia e encontrarmos que apenas 38 deles
tinham polidactilia, a penetrancia seria de 38/42 = 0,90 (90%). (PIERCE,2004)

%

18/02/8010

Fig.2.4 A polidactilia (dedos extras) humana exibe penetrancia incompleta e expressividade
variavel.
Fonte: http://professorbeto01.blogspot.com/2010/03/polidactilia.html

Um conceito relacionado € o de expressividade, o grau no qual uma
caracteristica é expressa. Além da penetrancia incompleta, a polidactilia exibe
expressividade varidvel. Algumas pessoas com polidactilia possuem dedos e
artelhos extra que sao totalmente funcionais, enquanto outras possuem apenas uma
pequena marca de pele extra. (PIERCE, 2004).

A penetrancia incompleta e a expressividade variavel sdo devidas aos efeitos
de outros genes e fatores ambientais que podem alterar ou suprimir completamente
o efeito de um determinado gene. Um gene pode codificar uma enzima que produz
um fendtipo em particular apenas dentro de uma faixa limitada de temperatura. Em
temperaturas mais altas ou mais baixas, a enzima néo seria funcional e o fendtipo
ndo seria expresso: o alelo codificante de tal enzima é, portanto penetrante apenas
dentro de uma determinada faixa de temperatura. Muitas caracteristicas exibem
penetrancia incompleta e expressividade variavel, destacando o fato de que a
simples presenca de um gene nao garante a sua expressao. (PIERCE, 2004)
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A anencefalia e a espinha bifida sdo defeitos do tubo neural (DTNs) que

freqientemente ocorrem juntos em familias e acredita-se que possuam uma

patogenia comum (Fig. 2.5 e Fig. 2.6). Na anencefalia, o prosencéfalo, meninges,

abobada craniana e pele estdo ausentes. Muitos bebés com anencefalia sdo

natimortos, e 0s que nascem vivos sobrevivem no maximo algumas horas, 2/3 dos
bebés afetados sdo do sexo feminino. (THOMPSON, 2000)

Neural fold

Neural crest
Neural groove

Somite

Notochord

Surface

Neural crest
ectoderm

Neural tube Masodermn

Yolk sac

c Craniorachischisis Open spina bifida

Cranial
neuropore

Caudal
neuropore

Somite

-
Iniencephaly Closed spina bifida

5 Origem dos defeitos do tubo neural.

Fig.2.

Fonte: www.lookfordiagnosis.com/imagens.php?term=defeitos+do+tubo+neural&lang=3&from=8
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CRIANCA NORMAL

Fig.2.6 Anencefalia

Fonte: http://www.defesadavida.com/?pg=documentos/doc_anen_oqueeanencefalia

Como um grupo, os DTNs sdo uma causa importante de natimortalidade,
morte no inicio da lactancia e incapacidade nas criancas sobreviventes. Sua
incidéncia populacional € variavel. Ha uma variacdo étnica e geografica
consideravel. A frequiéncia também parece variar com fatores sociais e a estacao do
nascimento, e oscila amplamente ao longo do tempo (com acentuada reducédo nos

ultimos anos). (THOMPSON, 2000)

Acredita-se que fatores nutricionais justifiquem pelo menos parte da variacao.
Esta possibilidade, sustentada por um levantamento que mostrou que pelo menos
numa populagdo o risco de recorréncia foi substancialmente reduzido por
suplementacao vitaminica na época da concepcao (Smithells et al.,1980), suscitou
testes extensos em outras populacdes. Infelizmente, ainda ndo existe consenso de
gue a suplementacao de vitaminas seja Util para prevenir os DNTs na maioria das
gestacodes de risco.(THOMPSON,2000)

Uma pequena proporcdo dos DTNs tem causas especificas: por exemplo,
bridas amniéticas (conexdes fibrosas entre o amnio e feto causadas por ruptura
precoce do amnio, que podem dilacerar estruturas durante o desenvolvimento
embrionério), alguns defeitos monogénicos com expressao pleiotrépica, distarbios
cromossbmicos e teratégenos. No entanto a maioria dos DTNs é de defeitos

isolados que supostamente sdo de heranca multifatorial. O quadro 1.2 fornece os
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riscos de recorréncia dentro de familias. Contudo cerca de 95% dos pacientes com
DTNs sdo as primeiras criancas em sua familias extensivas que tém esta
malformacéo diagnosticada. (THOMPSOM, 2000)

Quadro 2.2 Risco de recorréncia (%) das malformacdes do tubo neural

Parentes afetados Anencefalia e espinha bifida

Nenhum irmao

Nenhum genitor 0,3
Um genitor 4,5
Ambos os genitores 30
1 irméao

Nenhum genitor 4

Um genitor 12
Ambos genitores 38
2 irmaos

Nenhum genitor 10
Um genitor 20
Ambos os genitores 43

1 irméo e 1 parente de segundo grau

Nenhum genitor 7
Um genitor 18
Ambos os genitores 42

1 irméo e 1 parente de terceiro grau

Nenhum genitor 5,5
Um genitor 16
Ambos os genitores 42

De Bonaiti-Pellié C, Smith C (1974). Risk tables for genetic couselling in some common congenital
malformations. J Med Genet 11:374-377.

Os DTNs figuram entre os principais distlrbios acessiveis ao diagndstico pré
natal. A anencefalia é identificavel antes do nascimento pela deteccdo de niveis
excessivos de alfa-fetoproteina no liqguido amniético e soro materno e por ultra-

sonografia. Em alguns casos de anencefalia diagnosticada no pré-natal, permiti-se
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gue as gestacfes prosseguissem a fim de obter érgdo para outros lactentes com
defeitos congénitos, especialmente cardiopatias. Como todas as experiéncias com
tecido fetal, esta é hoje uma area altamente controversa. (THOMPSON, 2000)
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3- DESENVOLVIMENTO

O trabalho sera desenvolvido em duas etapas distintas, sendo a primeira na
exposicdo do material didatico e a segunda na aplicacdo dos jogos interativos.

3.1 Primeira Etapa

O publico alvo serédo os alunos da segunda série do ensino médio, paralelo a
proposta curricular do estado de S&o Paulo no volume dois, que trata do estudo de

genética.

Ser4 utilizado o data-show com demonstracdes em Power-Point das
anomalias, expondo a causa e caracteristica de cada uma, além dos quadros

representando a incidéncia e imagens da mesmas. (ver anexo)

Espera-se uma discussao e interacdo entres os alunos e com o professor

sobre as anomalias.

3.2 Segunda Etapa

Serda dividido os alunos da classe em grupos com sete alunos para a

participacdo dos jogos.

3.2.1 Domin6é e Baralho para compreensdo dos Principios Basicos da

Hereditariedade
DOMINO

Possui 27 pedras, sendo 25 destas, contendo um dos lados o termo e, no outro lado,
0 conceito. As duas pedras restantes deverdo conter em ambos os lados uma

somente termo e outra somente conceito.

As pedras serdo confeccionadas em papel cartdo e embrulhadas em papel contact

no tamanho de 4cm x 11cm, com uma divisdo ao meio.

O jogo seré realizado em grupos cada um composto de 2 a 5 alunos.
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1° As 27 pecas constituintes do dominé deverdo serem colocadas na bancada e, em
seguida, misturadas; 2° A pedra que contenha somente conceitos ou termos devera
ser colocada na bancada para inicio do jogo; 3° O tempo devera ser contado a partir
deste momento; 4° Os participantes do grupo deverdo procurar a pedra que
correspondera a pergunta ou resposta da pedra inicial. Apés encontrada, esta pedra
devera ser encaixada. O processo continua de ambos os lados do Doming, até que
se encerre todas as pedras. Apds 0 encaixe de todas as pedras, deve-se marcar o
tempo. O jogo chegara ao fim quando todas as pedras do dominé forem encaixadas
de modo correto, sendo vencedor o grupo de alunos que completar o jogo em menor

tempo.
Fonte: Genética na escola
BARALHO

Envolve dois baralhos; um dos baralhos possui 52 cartas de respostas, e 0 segundo

possui 52 cartas de perguntas.

Os baralhos serdo confeccionados em papel cartdo de duas cores diferentes para
distinguir os dois baralhos (pergunta / resposta) e embrulhados em papel contact,

medindo 5cm x 8cm.
O jogo seré realizado em grupos cada um composto de 4 alunos.

1° Os baralhos de respostas deverédo ser embaralhados e posteriormente divididos
de acordo com os numeros de participantes, de modo que cada uma figue com o
mesmo numero de cartas; 2° Um aluno (que nédo esteja participando do jogo) ficara
responsavel pelas cartas de perguntas, estas deverdo ser também embaralhadas e
colocadas em cima da bancada onde esta sendo realizado o jogo, de maneira que
as perguntas figuem viradas para baixo, este aluno ird pegar uma carta por vez e ler
lentamente a pergunta em voz alta; 3° o participante que tiver a resposta desta
pergunta devera fazer o par (pergunta-resposta) e coloca-la em cima da mesa para
gue o responsavel pelo jogo possa conferir; 4° Se o par formado estiver correto, este
deve permanecer em cima da mesa, caso contrario a carta de resposta devera voltar
para as maos do participante e, a da pergunta, ao responsavel pelo jogo, sendo que
este participante deverd pagar uma “prenda” estabelecida em conjunto pelos
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demais, de modo a evitar acertos casuais, 5° Apés a leitura da pergunta, caso
nenhum participante se manifeste, o responsavel devera dizer a resposta e o
participante que a tiver pagara também a “prenda”. Apos este procedimento, devera
colocar o par (pergunta-resposta) em cima da bancada; 6° O jogo chegara ao fim
guando qualquer um dos jogadores usar todas as cartas que Ihe foram entregues,
no inicio do jogo, ou seja, encontrar todas as perguntas para as suas respostas,

formando assim pares. Este sera o vencedor.
Fonte: Genética na escola.

3.2.2 Bingo das ervilhas

7

Este bingo é composto de duas cartelas principais com todos os Genotipos e
Fendtipos, sendo uma para a primeira lei (Figura 3.1) e a outra para a segunda lei
(Figura 3. 2). Estas cartelas deverdo ficar com o professor ou quem for aplicar o
jogo, para que coloque os 24 Gendétipos sorteados para a primeira lei (Figura 3.3) ou
os 48, para a segunda lei (Figura 3.4). Para cada lei, teréo as cartelas coloridas, com
os quadros de Punnet expressando os Fendtipos e os alelos para que cada jogador
faca os cruzamentos. Na primeira lei, as cartelas tém os quadros com dois fenétipos
de cada caracteristica cruzada sao representados (Figura 3.5). J4 para a Segunda
Lei, as cartelas tém trés quadros de Punnet com apenas dez fendtipos
representados das caracteristicas cruzadas (Figura 3.6).
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Fig. 3.1 - Cartela principal da primeira lei de Mendel. Esta cartela deve ficar com o professor para
gue coloque os genotipos sorteados sobre o fenétipo correspondente.
Fonte: http://www.geneticanaescola.com.br/Ano5voll.htm
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ig.3.2 — Cartela principal da segunda lei de Mendel. Esta cartela deve ficar com o professor para que
coloque os genétipos sorteados sobre o fenétipo correspondente.
Fonte: http://www.geneticanaescola.com.br/Ano5voll.htm
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Fig. 3.3 — Os 24 gendtipos da primeira lei de Mendel. O professor deve recortar cada gendtipo e
colocar num saco ou envelope
Fonte: http://www.geneticanaescola.com.br/Ano5voll.htm
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Fig. 3.4 — Os 48 genotipos da segunda lei de Mendel. O professor deve recortar cada gendtipo e

colocar num saco ou envelope
Fonte: http://www.geneticanaescola.com.br/Ano5voll.htm
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Fig. 3.5 — Cartelas da primeira lei de Mendel: o prbfessor deve recorta-las e entregar uma para cada
aluno. (recomenda-se que o professor plastifique as cartelas para aumentar a reutilizagdo).
Fonte: http://www.geneticanaescola.com.br/Ano5voll.htm
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Fig. 3.6 — As 20 opgles de cartelas da segunda lei de Mendel, o professor deve recorta na linha
pontilhada e entregar uma para cada aluno. (Obs: recomenda-se que o professor amplie para
imprimir e plastifique as cartelas para aumentar a reutiliza¢ao)

Fonte: http://www.geneticanaescola.com.br/Ano5voll.htm

Como jogar: Cada uma das leis de Mendel deve ser trabalhada separadamente no
jogo. O professor devera recortar os Genotipos (Figuras 3 e 4) e coloca-los dentro
de um saco ou envelope (um para cada lei), para que os mesmos sejam retirados e
anunciados. Cada jogador devera receber uma cartela. O professor retira a ficha
contendo o Genotipo respectivo ao bingo que ele for aplicar (o da Primeira Lei ou
Segunda Lei, por exemplo: RV ou RRVV). Cabera ao jogador fazer o cruzamento e
marcar na sua cartela aqueles fenétipos com as figuras coloridas. O Primeiro
jogador que preencher a cartela pronuncia “Mendel”; o professor neste instante
devera interromper o bingo para fazer a conferéncia e anunciar se de fato o jogador
ganhou o jogo de bingo. Caso o jogador ndo tenha ganhado, o professor dara
sequéncia ao jogo e podera pedir ao jogador que blefou para pagar uma prenda ou
responder a uma questdo de genética para que volte ao jogo. Sugere-se ao
professor a entrega de brindes para os ganhadores, para que a cada rodada 0s
jogadores tenham mais expectativa. Para uma maior durabilidade do material e
reutilizacdes do bingo, recomenda-se que o material (especialmente as cartelas)

seja plastificado.
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Cruzamentos das caracteristicas do Bingo das Ervilhas: No cruzamento, os
genes dominantes virdo antes dos recessivos; os dominantes seréo representados
pela letra mailscula e os recessivos, pela letra mintscula. A primeira Lei de Mendel
serd representada pelas caracteristicas: cor da ervilha, textura da ervilha, cor da
vagem, forma da vagem, altura da planta e posi¢cdo das flores. Na segunda Lei de
Mendel serdo combinadas as caracteristicas: cor e textura da semente; cor e textura
da vagem; cor e posicao das flores.

Sugestdes para uso em sala de aula: Para o professor aplicar este jogo em sala
de aula, primeiramente deve haver uma explicacdo sobre o conteudo a ser
trabalhado. O Bingo das Ervilhas tem um papel importante no que se refere a uma
aula expositiva pratica que facilita a memorizacdo do aluno, bem como o raciocinio
rapido que os mesmos fardo dos cruzamentos. E um jogo bem simples e de baixo
custo. O jogo, segundo Schwartz (1998), possui duas funcdes: o ludico, quando
propicia a diversdo e o prazer, e 0 educacional servindo para complementar o

conhecimento do individuo.
Fonte: Genética na escola

3.2.3 Resolucéao de problema com aplicacdo do teste qui-quadrado

% Em milho, os gréo purpura sdo dominantes em relacdo aos amarelos, e graos
cheios sdo dominantes em relagdo a murchos. Uma planta de milho tendo gréos
purpura e cheios é cruzada com uma planta tendo grdos amarelos e murchos, e

foi obtida a seguinte prole:

Pdrpura, cheios 112
Purpura, murchos 103
Amarelo, cheios 91
Amarelo, murchos 94

Quais os genotipos mais provaveis dos genitores e da prole? Teste sua hipétese

genética com o teste do qui-quadrado.

+ Solucgéo
O melhor modelo de comecar este problema € dividindo o cruzamento em
cruzamentos simples para uma sO caracteristica (cor da semente ou forma da

semente):
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P parpura x amarela cheia x murcha
F1 112 + 103 = 215 parpuras 112 + 91 = 203 cheias
91 + 94 = 185 amarelas 103 + 94 = 197 amarelas

Pdrpura x amarelos produz aproximadamente % purpura e ¥2 amarelos. Uma
proporcdo de 1:1 é geralmente causada por um cruzamento entre um
heterozigoto e um homozigoto. Como purpura € dominante, o genitor purpura
deve ser heterozigoto (Pp) e o genitor amarelo deve ser homozigoto (pp). A
prole parpura produzida por esse cruzamento sera heterozigota (Pp), e a prole
amarela deve se homozigota (pp).
Agora examinemos a outra caracteristica. Cheio x murcho produz % cheio e %
murcho, ou uma proporcao de 1:1; logo, esses fenétipos da role também sao
produzidos por um cruzamento entre um heterozigoto (Ff) e um homozigoto (ff).
A prole de graos cheios sera heterozigota (Ff), e a prole de grdos murchos sera
homozigota (ff).
Agora combine os dois cruzamentos e use a regra da multiplicacédo para obter os
genotipos gerais e as propor¢des de cada genétipo:
P purpura, cheia x amarela, murcha
PpFf X ppff

F1 PpFf = ¥ parpura x ¥2 cheia = ¥4 purpura, cheia

Ppff = % purpura x ¥2 murcha = % purpura, murcha

ppFf =% amarela x ¥z cheia = ¥ amarela, cheia

ppff = % amarela x ¥2 murcha = ¥ amarela, murcha
Nossa explicacdo genética prevé que, desse cruzamento, devemos ver %
parpura, graos cheios: ¥4 purpura, graos murchos; ¥ amarelo, grdos cheios; e %
amarelos, graos murchos. Foi produzida uma prole de 400; logo, € esperado ¥4 x
400 = 100 de cada fendtipo. Esses numeros observados ndo se ajustam
exatamente aos numeros esperados. A diferenca entre 0 que observamos e o
esperado poderia ser devida ao acaso? Se a probabilidade é alta de que apenas
0 acaso seja responsavel pela diferenca entre o observado e o esperado,
suporemos que a prole foi produzida na proporcdo 1:1:1:1 prevista para o
cruzamento. Se a probabilidade de que a diferenca entre o observado e o
esperado seja devida ao acaso for baixa, a prole ndo estard na proporcao
prevista, e algum outro fator significativo deve ser responsavel pelo desvio.



Os nameros observados e esperados sao:

Fenotipo Observado Esperado
Purpura cheia 112 Y4 x 400 = 100
Purpura murcha 103 Y4 x 400 = 100
Amarela cheia 91 Y4 x 400 =100
Amarela murcha 94 Y4 x 400 =100
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Para determinar a probabilidade de que a diferenca entre o observado e o
esperado seja devido ao acaso, calculamos o valor do qui-quadrado com a

formula x* = S [(observado — esperado)? / esperado]:

x? = (112 — 100) 2 /100 +(103 — 100) ? /100+(91 — 100)? /100+ (94 — 100)? /100
=12%/100 + 3%/100 + 9%/100 + 6%/100

= 144/100 + 9/100 + 81/100 + 36/100

=1,44+0,09+0,81+0,36 =2,70

Agora que temos o valor qui-quadrado, devemos determinar a probabilidade de que
este qui-quadrado seja devido ao acaso. Para obter esta probabilidade, primeiro
calculamos os graus de liberdade, que para o teste qui-qudrado da verossimilhanca
sdo n-1, em que n é igual ao numero de classes fenotipicas esperadas. Neste caso,
existem quatro classes fenotipicas esperadas. Logo, os graus de liberdade séo 4-1 =
3. Devemos agora procurar o valor do qui-quadrado da tabela (veja anexo).
Escolhemos a linha correspondente a 3 graus de liberdade e procuramos nosso
valor calculado de qui-quadrado. O valor calculado de qui-quadrado de 2,7 esta
entre 2,366 ( uma probabilidade de 0,5) e 5,251 (uma probabilidade de 0,1). A
probabilidade (P) associada ao valor de qui-quadrado calculado € portanto
0,5<P<0,1. Esta € a probabilidade de que uma diferenca entre o que observamos e
0 que esperamos seja devida ao acaso, que nesse caso € relativamente alta, e
assim o acaso provavelmente € responsavel pelo desvio. Podemos concluir que a

prole aparece na propor¢éo prevista de 1:1:1:1 por nossa explicacdo genética.

Fonte: PIERCE, B.A. Genética: Um Enfoque conceitual. Sdo Paulo: Editora
Guanabara Koogan, 2004 — 69-70.
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3.2.4 Simulando atransmissao de algumas caracteristicas humanas.

A atividade a seguir € ludica e altamente motivadora, reforcando a compreenséo de
gue os filhos de um casal diferem entre si e de seus pais por apresentarem
diferentes combinacdes de alelos.

Em anexo (1 e 2) fornecemos desenhos de dois contornos de um rosto humano e de
diferentes tipos de caracteristicas faciais(tipo de cabelo, de olhos,de sobrancelhas
etc.). A atividade consiste em sortear , com o lancamento de moedas,quais seréo as
caracteristicas do filho ou filha de um casal hipotético,representado por uma dupla
de estudantes. Em seguida, deve-se recortar o desenho correspondente a
caracteristica sorteada,colocando-o apropriadamente sobre o desenho do contorno
do rosto previamente sorteada.

Cada dupla de estudante deve receber uma fotocépia da folha com os contornos dos
rostos (anexo) e duas fotocépias da pagina com os desenhos das caracteristicas a
serem sorteadas( cabelos,olhos, nariz etc.). Foram escolhidas as seguintes

caracteristicas humanas, cada uma condicional por um par de alelos:

Forma do rosto: pode ser oval(genoétipos QQ ou Qq) ou quadrado (genétipos qq). A
escolha da letra Q para representar os alelos segue convencao de empregar a inicial

do carater recessivo;

1) Tipo de cabelo: pode ser crespo (genétipo C¢ C°), Liso (gendtipo Ct C') ou
ondulado (gendtipo CcC4). Neste caso, como se trata de auséncia de
dominancia, escolhemos a inicial da caracteristica (letra C) com o indice “ou *
para representar os alelos;

2) Espessura da Sombracelha: pode ser grossa(genétipo FF OU Ff) ou fina
(gendtipo ff);

3) Espaco etre os olhos: os olhos podem ser mais juntos( genétipo O’°Q’), mais
separados (gendtipo O°0°) ou medianamente separados (gendétipo O’0° );

4) Largura do Nariz; o nariz pode ser estreito(genétipo NENE), Largo (genétipo
NLNL);

5) Espessura dos labios); os labios podem ser finos (genoétipos LFLF ), grossos
(gendtipos LGLG) ou de espessura média (genotipo LFLG) ;
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6) Forma do lobo da orelha: o lobo pode ser (genétipos AA ou Aa) ou aderente
(gendtipo aa).

Existe também a possibilidade de sortear previamente o0 sexo do
descendente,considerando que a méae sempre fornece o cromosso X e que 0 pai
pode fornecer um cromossomo X ou Y . Se for o caso, depois de montado o
rosto,pode-se acrescentar ao desenho caracteristicas como a presenca de
“covinhas” em torno da boca (genétipo CC ou Cc) ou sua auséncia (genoétipo
cc), e a presenca de “furinho” no queixo (genétipos FF ou Ff) ou sua auséncia
(gendtipo ff).

Nossa sugestdo € que o par de estudantes sorteie cada caracteristica de seu filho
pelo lancamento de uma moeda . Por exemplo , vamos supor que ambos 0s
estudantes , de rosto oval, concluam que tém genoétipo heterozigético ((Qq) para a
forma do rosto.

Nesse caso,convenciona-se que uma das faces da moeda representa o alelo Q , e
eu a outra face representa o alelo gq. A probabilidade de se formar um gameta
portador de Q E % , e a de se formar um gameta q € também Y. Od dois estudantes
lancam a moeda e anotam o resultado . Se for QQ ou Qq , eles usardo o contorno
de rosto oval como gabarito para sua montagem; se for qq ,eles usardo o contorno

de rosto quadrado.

Deixe bem claro aos estudantes que a atividade ndo passa de um jogo, e que
apenas simula a heranca de certas caracteristicas humanas, sujeitas a grande
variacdo de pessoa para pessoa devido a penetrancia incompleta e a expressividade

variavel dos genes.

Oriente os estudantes para que escolham as caracteristicas na ordem em que as
apresentamos, primeiro sorteando a forma de rosto, depois de cabelo, as
sobrancelhas etc. em seguida colando-as no local apropriado, sobre o contorno do
rosto. Note que cada contorno apresenta linhas pontilhadas que indicam a posicéo
aproximada para a colagem de cada parte. De cima para baixo, as linhas indicam o
limite superior das sobrancelhas e os limites inferiores dos olhos, nariz e boca.
Lembre aos estudantes que os dois olhos devem ser recortados juntos, para manter

a distancia entre eles.
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A seguir apresentamos alguns rostos, montados a partir das partes desenhadas em

anexo.

CON

ILUD I MALED: FAULU MIAINZI

Fig. 3.7 — Simulacéo da transmisséo de algumas caracteristicas humanas.

Fonte: Amabis J.M., 1947-Biologia/Martho G.R.- 32 ed. — S&o Paulo : Moderna,
2010-vol.3-40-50.

3.2.5 Organizando cariogramas humanos

A identificacdo dos cromossomos é de grande importancia para o diagnostico e para

a prevencao de muitas doencas hereditarias. A analise cromoss6mica pode ser
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decisiva no aconselhamento genético, ajudando a evitar o nascimento de criancas

portadoras de doencas hereditarias.

A analise de cromossomos humanos é hoje realizada rotineiramente em qualquer
servico de aconselhamento genético. Técnicas modernas permitem preparar laminas
de microscopia com os cromossomos bem individualizados, condigdo fundamental

para estuda-los.

No periodo anterior ao surgimento dessas técnicas, 0s citogeneticistas estudavam
0s cromossomos humanos em cortes histolégicos. Era impossivel determinar o
namero de cromossomos, que variava de 8 a 50 na contagem de diferentes
pesquisadores. Em células dipldides, as contagens mais criteriosas apontavam 48

Cromossomaos.

Na primeira metade do século XX descobriu-se que a droga colchicina (ou
colquicina), um alcal6ide extraido do bulbo de plantas do género Colchicum, impede
a formacado do fuso mitético. Isso faz com que as células em divisdo permanecam
em metafase, quando os cromossomos estdo condensados, o que favorece sua

anélise morfolégica.

Em 1956, os pesquisadores Jo Hin Tjio e Albert Levan utilizaram colchina para tratar
células humanas que, apos algum tempo, foram transferidas para uma solucdo
hipotbnica e esmagadas entre a |lamina e a laminula de microscopio. Em solucao
hipotbnica, a célula absorve a agua e incha, o que faz com que seus cromossomos
se separem uns dos outros. Com as inovagOes introduzidas por Tjio e Levan
constatou-se que o numero cromossdmico dipldide da espécie humana € 46, e ndo
48, como se pensava. Além disso, a nova metodologia permitiu identificar a maioria

dos cromossomos humanos.

Em 1958, Jérébme Lejeune descobriu que uma crianca afetada pela sindrome do
Down tinha 47 cromossomos: em vez de dois, havia trés cromossomos 21 em cada
célula. Essa descoberta causou grande impacto no mundo cientifico, e o interesse

pelo estudo dos cromossomos humanos aumentou.

Na década de 1960, descobriu-se que extratos de semente de feijdo comum,
Phaseolus vulgaris, contém fito-hemaglutinina, substancia que induz a divisao

celular em linfocitos do sangue humano cultivados in vitro. A partir entdo, os
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estudos citogenéticos de células humanas passaram a empregar largamente 0s

linfécitos.

Na década de 1970, descobriu-se que certos tratamentos faziam surgir bandas
(faixas transversais) nos cromossomos, 0 que permitiu identificar cada um dos 23
pares cromossémicos do cariétipo humano. A posicdo e a espessura das bandas
sdo tipicas para cara cromossomo, que pode ser reconhecido com relativa

facilidade.

O conjunto cromossémico de uma célula é o cari6tipo. Nas laminas de microscopia,
cada conjunto cromossdémico é fotografado, e 0os cromossomos sao recortados
individualmente da foto. Em seguida eles sédo comparados, identificados e colados
sobre uma folha de papel. Essa montagem constitui o cariograma.

A seguir, sugerimos atividades para o reconhecimento de cromossomos humanos
desenhados e para a montagem de cariogramas. O padrdao de bandeamento
apresentado nos desenhos segue as normas definidas no 4° Congresso
Internacional de Genética Humana, realizado em Paris, em 1971. Os estudantes
poder&o montar cariogramas humanos semelhantes aos utilizados pelos geneticistas

para estudar eventuais desordens cromossomicas nos pacientes.

Para a montagem de cada cariograma, um estudante ou grupo de estudantes deve
receber fotocépia da pagina de atividades ( vide anexo 3 a 9), de uma pagina com
os cromossomos desenhados para recortar (cariétipos 1 a 4) e de uma pagina do
gabarito onde o cariograma serd montado.

Depois de ter trabalhado com os desenhos do cariétipo normal, os estudantes nao
encontrardo dificuldades para analisar os desenhos de cariétipos alterados e tracar
um diagnostico simplificado do problema cromossdémico apresentado.

Uma possibilidade € dividir a classe em seis grupos; Todos ele recebem a fotocopia
do Cariotipo n°1 (homem normal ); dois grupos recebem a fotocépia do Cariétipo n°2
(sindrome de Down), outros dois, a fotocopia di Cariotipo n°3 ( sindrome de Turner),
e os dois restantes, a fotocOpia do Cari6tipo n°4 (sindrome de Klinefelter).

Abaixo apresentamos a montagem do cariétipo normal (n°1).
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CARIOGRAMA HUMANO NORMAL (SEXO MASCULINO)
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Fig.3.8-Cariograma normal de um homem.

Fonte: Amabis J.M., 1947-Biologia/Martho G.R.- 32 ed. — S&o Paulo : Moderna,
2010-vol.1-51-52.

3.2.6 Simulando o comportamento de genes e de cromossomos durante as

divisdes celulares.

O objetivo da atividade é facilitar a compreensdao de que a segregacdo e a
segregacdo independente dos alelos resultam da separacdo meibtica dos
cromossomos. Alem disso, a realizagdo da atividade permite concretizar 0s
conceitos de cromatides-irmas, centrémero, locos génico etc.

Uma sugestdo é que as atividades sejam realizadas em grupos de trés ou quatro
estudantes, de modo a permitir discussbes e trocas de idéias. Esses momentos
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facilitam detectar eventuais problemas conceituais, que poderiam passar

despercebidos em uma aula expositiva.

Na atividade, os estudantes representardo, com massa de modelar (ou outro
material semelhante), um par de cromossomos homdélogos, nos quais se localiza um
par de alelos na condicdo heterozigética (Aa). Serdo simuladas a duplicacdo dos

cromossomos (e dos genes) e sua separagdo na mitose e na meiose.
Material

e Massa de modelar de pelo menos quatro cores diferentes

e Folha de cartolina ou de papel grande

e Circulos de cartolina com 0,5 cm d diametro

e Grdaos de lentilha ou feijao

Procedimentos gerais

Peca aos estudantes que desenhem um circulo grande na cartolina para representar
os limites da célula que sofrera divisdo celular. Oriente-os a confeccionar dois
rolinhos de massa de cores diferentes, com aproximadamente 10 cm de
comprimento e 0,5 cm de diametro, para representar 0 Cromossomo materno e o
paterno. Um gréao de lentilha, ou de feijdo, inserido na regido mediana de cada um
dos rolinhos, representara o centrdbmero desse par de cromossomos, que seréo,
portanto, metacéntricos. Em seguida, devem ser representados os dois alelos de um
gene. Para isso, peca aos estudantes que escrevam, em dois circulos de cartolina,
as letras A e a, e que apliquem esses circulos nos dois bastdes de massa; lembre-
se de que, sendo alelos, esses genes devem ocupar mesma posi¢ao relativa nos

cromossomos homadlogos.

O objetivo da primeira etapa da atividade, a seguir, é recordar a mitose e ressaltar
qgue as duas células-filhas originadas nesse processo sdo idénticas pelo fato de
receberem uma cépia de cada um dos cromossomos , portanto, de cada um dos

alelos presentes na célula-mae.

Simulagdo da mitose com um par de cromossomos
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Com os modelos do par de cromossomos homadlogos sobre a folha de cartolina, o
primeiro passo sera representar a duplicagdo cromossémica. Para isso, 0s
estudantes devem confeccionar dois novos rolinhos de massa idénticos aos
anteriores e unir cada um deles, pela regido do centrémero, a um dos rolinhos
preparados anteriormente. O tipo de alelo a ser colocado em cada novo rolinho de
massa deve ser idéntico ao do bastdo ao qual ele estiver unido, pois as duas
cromatides de cada cromossomo resultam da duplicacdo do cromossomo original.
Assim, cada cromossomo ficara constituido por duas cromatides portadoras de
alelos idénticos, ou seja, um deles tera cromatides portadoras do alelo A e o outro,
cromatides portadoras do alelo a.

Em seguida, oriente os estudantes a realizar a separac¢do das cromatides-irmas de
cada cromossomo para polos opostos da célula, onde se formardo as duas células-
filhas. Eles devem perceber que as duas células sdo geneticamente idénticas
porque cada uma delas recebe uma copia de cada um dos cromossomos presentes
na célula-mde. Chame a atencdo para o fato de que na mitose ndo ha

emparelhamento dos homologos, como ocorre na meiose.
Simulacdo da meiose com um par de cromossomos

Esta atividade € semelhante a anterior, e podem ser usados os mesmos bastdes de
massa (cromossomos) preparados anteriormente. Seu objetivo é mostrar que, na
meiose, 0s cromossomos homdlogos, separam-se para as duas células-filhas

originadas na divisao |, e isso leva a segregacédo dos alelos neles presentes.

Como na atividade anterior, simula-se inicialmente a duplicagcdo cromossomica,
unindo cada bastdo a outro idéntico a ele, com o0 mesmo tipo de alelo. Em seguida
simula-e o emparelhamento dos homologos, colocando-se 0os cromossomos lado a
lado, de modo que os centrdbmeros e 0s loco génicos fiquem emparelhados.
Desconsidere a existéncia de permutacgao.

O passo seguinte € simular a separacdo dos cromossomos homélogos que ocorre
na primeira divisdo da meiose; cada homdlogo, com suas duas cromatides unidas,
fica em um dos polos da célula. Lembre aos estudantes que, ao final da divisdo | da

meiose, ocorre a formacdo de duas células-filhas, que ingressam imediatamente na
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divisdo Il. Se for o caso, sugira aos estudantes que representem na cartolina os

novos contornos das duas células formadas.

Na segunda divisdo meibtica, em cada célula ocorrerd a separacdo das cromatides-
irmas de cada cromossomo. Os estudantes devem perceber que o0 processo
meiotico leva a formacdo de quatro células, duas portadoras do alelo A e duas
portadoras do alelo a (50% A : 50% a).

Simulacdo da meiose com dois pares de cromossomos

Antes de iniciar esta atividade, os estudantes devem usar a massa de modelar para
confeccionar um par de cromossomos metacéntricos (de cores diferentes, como
anteriormente), e um par de cromossomos acrocéntricos (isto €, com o centrémero
perto da extremidade), também de cores diferentes entre si e do outro par. No par de
cromossomos metacéntricos deve ser aplicados os circulos de cartolina com as
letras Ae a, como anteriormente, € nO0S Cromossomos acrocéntricos devem ser
aplicados circulos de cartolina com as letras B e b, para representar os alelos de um

outro gene.

Novamente, o primeiro passo é simular a duplicacdo cromossdmica e, em seguida,
distribuir os cromossomos homadlogos duplicados e emparelhados sobre a folha de
papel, simulando a metafase da meiose. Nesse momento do processo, ficara claro
gue ha duas possibilidades de orientacao dos pares de homdélogos em relacao aos
polos da célula; dependendo da orientacdo, serdo formados gametas de tipos
diferentes. Nao comente previamente esse fato com os estudantes; deixe-0s
terminar a simulacdo e pergunte aos diversos grupos quais foram os tipos de

gametas obtidos.

Uma das possibilidades é colocar os homdlogos portadores dos alelos dominantes
(A e B) voltados para um dos polos da célula, e os portadores dos alelos recessivos
(a e b) voltados para o outro. A outra possibilidade é colocar os homoélogos
portadores dos alelos A e b voltados para um dos polos, e os portadores dos alelos

a e B voltados para o outro.

Depois de escolher uma das possibilidades de orientacdo dos homodlogos, os
estudantes devem simular a separacdo dos homélogos na primeira divisdo da

meiose. Em seguida, simula-se a segunda divisdo, na qual ocorre separacdao das
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croméatides de cada cromossomo. Serdo obtidas quatro células-filhas, cada uma com
um cromossomo metacéntrico e um acrocéntrico. As células serdo iguais duas a
duas, e sua constituicdo genética dependera de como foram orientados os pares de
cromossomos homologos na primeira divisdo meidtica. Em um dos casos, o
resultado serd duas células AB e duas ab; no outro, o resultado seréa duas células
Ab e duas aB. Observe que é mais comum os estudantes direcionarem, talvez por
uma questdo de sendo de simetria, 0S cromossomos com 0s dois alelos dominantes
voltados para um dos polos, e 0s dois recessivos para o0 outro; observe que os dois
posicionamentos sdo igualmente possiveis e com mesma chance de ocorrer, e €

exatamente por isso que se formam quatro tipos de gametas em mesma proporcgao.

A atividade mostra claramente que o processo de segregacdo de dois pares de
alelos Aa e Bb em uma célula leva a formacédo de apenas dois tipos de gameta. A
populacdo de gametas, entretanto, devido as duas possibilidades de orientacdo dos
pares de cromossomos homologos, formam-se quatro tipos de gameta, nas
proporcoes de 1/4AB:1/4Ab:1/4aB:1/4ab.

Fonte: Amabis J.M., 1947-Biologia/Martho G.R.- 32 ed. — S&o Paulo : Moderna,
2010-vol.3-50-52

3.2.7 Simulando a ocorréncia de recombinacao génica na meiose.

A atividade consiste em simular a permutacéo dos cromossomos na meiose usando
modelos em massa ou argila, como na atividade anterior. A énfase agora, € para
dois pares de alelos localizados no mesmo par de cromossomos homologos e que,
por isso, nao apresentam segregacdo independente. Os estudantes deverdo
representar apenas um par de cromossomos homélogos, no qual ha dois pares de
alelos em condi¢cdes heterozigética (AaBb). Em seguida, serdo simuladas a
duplicacdo dos cromossomos e dos genes e sua separacado na meiose, sem e com a

ocorréncia de permutagdo cromossdmica entre os locos dos genes A e B.

Material
e Massa de modelar de pelo menos quatro cores diferentes

e Folha de cartolina ou de papel grande
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e Circulos de cartolina com 0,5 cm d diametro
e Graos de lentilha ou feijao

Procedimentos

Oriente os estudantes para que desenhem um circulo grande na cartolina, para

representar os limites da célula que sofrera divisdo celular.

Deverdo ser confeccionados dois rolinhos de massa de cores diferentes, com
aproximadamente 10 cm de comprimento e 0,5 cm de diametro cada um, para
representar o cromossomo materno e o cromossomo paterno. Um gréo de lentilha,
ou feijao, colocado na regido mediana de cada um dos rolinhos, representara o

centrdmero desse par de cromossomos.

Em segida, oriente os estudantes para que escrevam, em dois circulos de cartolina,
as letras A e a (os alelos do gene A); entre outros dois circulos, eles deverdo
escrever as letras B e b (os alelos do gene B). Os circulos com as letras devem ser
aplicados nos dois bastbes de massa, seguindo o critério de que os alelos A e a
devem ocupar a mesma posicao relativa nos cromossomos homélogos, 0 mesmo
ocorrendo com os alelos B e b. Sugira aos estudantes que coloquem os alelos do
par A/a a uma distancia relativamente grande dos alelos do par B/b, o que facilitara
a simulacdo da permutacdo. Deixe a cargo dos estudantes decidir qual sera a
constituicdo da célula duplo-heterozigoética, se com os alelos dominantes de cada
gene no mesmo homélogo (constituicdo AB/ab) ou se com os alelos dominantes de
cada gene em homélogos diferentes (constituicdo Ab/aB).

Fonte: Amabis J.M., 1947-Biologia/Martho G.R.- 32 ed. — S&o Paulo : Moderna,
2010-vol3.-53-54.
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4-CONCLUSOES

Favorecer a aproximacdo do educando a exemplos de algumas anomalias
genéticas com causa diferentes, tornando o conhecimento da genética classica e
dos eventos multifatoriais do meio ambiente em uma aprendizagem mais
significativa, e assim com 0s jogos interativos contribuir aos alunos uma motivacao
para ampliacdo dos conceitos cientificos e dos mecanismos de heranca de
algumas doengas e caracteres, diminuindo a distancia entre os conhecimentos

cientificos, o cotidiano e a realidade dos alunos.
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6- ANEXOS

Anexol

ATIVIDADE: Simulando a transmissao de algumas caracteristicas humanas

Nome: Classelano
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Anexo 2

Caracteristica 2 Tipo de cabelo

CRESPO C°C°

ONDULADO C°C*

ESTREITO NEN®F MEDIO NEN*  LARGO NENE

Caracteristica 3 Espessura da sobrancelha Caracteristica 6 Espessura dos

labios
GROSSA FF ou Ff
FINOS LFLF

PN W, =

MEDIOS LFLE

o c 2 T - .~

Caracteristica 4 Espaco entre os olhos

JUNTOS OVOY GROSSOS L8LE
MEDIOS OYO°

Caracteristica 7 Forma do lobo
s AT da orelha

LIVRE AA cu Aa

SEPARADOS O%0%

Caracteristica 5 Largura do nariz
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Anexo 3

ATIVIDADE: Organizando os cromossomos humanos: cariograma

Nome: Classe/ ano:

0 objetivo desta atividade & a montagem de um cariograma humano normal. O trabalho
sera parecido ao de citogeneticistas, gue montam cariogramas dos pacientes para desco-
brir eventuais problemas em seus cromossomos. Em vez de usar fotos dos cromossomos,
como fazem os citogeneticistas, usaremos desenhos, para simplificar o trabalha de iden-
tificacao.

Material

+ tesoura de pontas arredondadas

+ régua milimetrada

+ cola (de preferéncia em bastao)

* conjunto de cromossomos para recaortar (fotocopia)

+ gabarito para colar os cromossomaos (fotocopia)

Orientacées gerais

Além desta folha de atividades, vocé recebeu duas outras folhas fotocopiadas: uma
delas tem desenhos de cromossomaos humanos para recortar, e a outra tem marcas de
orientagdo para montar o cariograma (gabarito).

Siga as instrugdes de 1 a 11 para identificar os cromossomos. Em alguns casos, vocé
tera de medi-los com a régua, para auxiliar a identificacéo, pois os cromossomos devem
ser dispostos por ordem decrescente de tamanho. Recorte os cromossomos com a tesou-
ra e organize-os sobre o gabarito. E preferivel colar os cromossomas apenas no final, para
evitar enganos.

Ao recortar os cromossomos da folha de desenhas, deixe uma pequena margem dos
lados, como foi sugerido para o cromossomo 1.

Cole cada cromossomo recortado no local correspondente ao seu ndmero, na folha de
gabarito, fazendo o centrémero coincidir com a linha tracejada. A titulo de exemplo, um dos
homoiogos do par cromossémico 1 ja foi aplicado no gabarito. Oriente cada cromossomo
com o brago mais longo para haixo da linha tracejada.

Identificando os cromossomaos e montando o cariograma

1. Localize os trés pares cromossdmicos de maior tamanho, que constituem o grupo A. Os
cromossomas dos pares 1 e 3 sdo do tipo metacéntrico (centrémero em posigao aproxi-
madamente central), e os do par 2 séo submetacéntricos (centrémero um pouco deslo-
cado do centro). Oriente 0s cromossomos 1 e 3 com os bracos que tém a faixa cinzenta
para baixo da linha tracejada.

2. Dos cromossomos restantes, identifique os dois pares de maior tamanho, que consti-
tuem o grupo B. S&o grandes, pouco menores que o cromossomo 3, e submetacéntricos.
0 que tem uma faixa cinzenta na regi&o do centrémero & o cromossomo 4.

3. Localize agora os pares de cromossomas 21 e 22, que constituem o grupo G. S30 as
menores do conjunto e do tipo acrocéntrico (centrémero localizado perto da extremida-
del. 0 brago menor desses cromossomos possui uma pequena esfera terminal chamada
satélite. 0 cromossomao que apresenta faixa negra mais larga é o 21.

4. Procure os pares de cromossomos 19 e 20, que constituem o grupo F. Eles s&o um pouco
maiores que os do grupo G e quase metacéntricos. O cromossomo 19 apresenta uma
faixa negra em torno do centrémero. 0 cromossomo 20 tem uma faixa negra larga no
braco ligeiramente menor (superior), e outra mais estreita no braco ligeiramente maior.
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10.

11.

Localize os pares cromossdmicos 13, 14 e 15, que constituem o grupao D. Eles séo do
tipo acrocéntrico, com satélites no braco menor. 0 que apresenta faixas negres mais
largas é o cromossomo 13; o que tem faixas um pouco mais estreitas € 0 14, e 0 15
apresenta faixas ainda mais estreitas.

Identifique os pares de cromossomos B e 7, 0s primeiros do grupo C. Eles s&o os maio-
res entre 0s cromossomos que restaram, e sdo do tipo submetacéntrico. O maior dos
dois, com faixas negras mais estreitas no brago menar, € o cromossomo B.

Dos cromossomos restantes, descubra agara os trés pares de menor tamanho, de
tipo submetacéntrico. S&o os cromossomaos 16, 17 e 18, que constituem o grupo E.
0 cromossoma 18 é facilmente identificavel por ndo apresentar nenhuma faixa escura
no brago menor. 0 cromossomo 16 possui, no brago menar, uma faixa negra mais larga
gue a apresentada pelo 17.

Selecione o menor dos cromossomaos restantes. Trata-se do cromassomo sexual VY.
Além de ndo apresentar homalogo, ele & do tipo acrocéntrico (centrémero localizado
proximo & extremidade), e tem uma faixa cinzenta larga no brago maior.

Dos anze cromossomaos restantes, identifigue o cromossomo sexual X. Ele apresenta
uma faixa negra estreita no brago menor, e € o Unico que ndc apresenta homologo,
pois se trata de um carigtipo masculino.

Selecione, dos cromossomaos restantes, o par que possui trés faixas negras largas no
braco curto: é o cromossomo 9. Procure agara o par que apresenta apenas uma faixa
negra larga no brago menor: trata-se do cromassomo 12.

Faltam apenas trés pares de cromossomos para identificar. O que apresenta faixas
negras mais largas no brago maior & o cromassomo 8. Dos dois pares restantes, o gue
tem o centrémero mais deslocado para a extremidade & o cromossomo 10.
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CARIOTIPO n21

00038 NOSTIAY :S30OVHLSNTI
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Anexo 6

CARIOTIPO n2

00038 NOSTIAY ‘SIQOVHLISNI




56




57

Anexo 8

CARIOTIPO n 4

00038 NOSTIAY ‘S300VHLSNTI
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Anexo 9

CARIOGRAMA DO CARIOTIPO n® DIAGNOSTICO:

Montado por: Série:

ADILSON SECCO

3

Grupo A Grupo B

- ————————— ———
L 6 7 8 9 10 11 12
Grupo C
S i e e e e e e e e e e e e e e
13 14 15 16 17 18
i, J N J
Grupo D Grupo E|
(‘5 ______________________________________

19 20 21 22 Y X

N y C J .
Grupo F | Grupo G Par sexual

_J
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