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RESUMO

As mutacdes cromossOmicas estruturais sdo rearranjos que alteram a morfologia dos
cromossomos, contemplando as delegdes, duplicacdes, inversdes e translocagdes. As
delegdes e duplicacdes sdo rearranjos génicos ndo balanceados, ocasionando mudancgas
no tamanho do genoma e no balanco génico. Nas delecdes uma parte de um segmento
cromossomico ¢ perdido, resultando na falta de genes. Nas duplicagdes, uma parte de
um cromossomo apresenta genes em doses extras. Os rearranjos génicos balanceados
incluem as inversdes e as transloca¢des e sdo aqueles que ndo levam a mudanga no
tamanho do genoma. Nas inversdes um segmento cromossomico sofre duas quebras,
gira 180° e se fixa novamente ao cromossomo. Nas translocagdes reciprocas ocorre
troca de material genético entre cromossomos ndo homologos. Todas essas mutacdes
sdo importantes em processos evolutivos e em doengas genéticas que afetam os seres
vivos. Por se tratar de alteracdes que s6 podem ser verificadas do ponto de vista
macroscopico e submicroscopico, o uso de modelos didaticos para o aprendizado deste
tema se torna uma ferramenta facilitadora para o ensino. Aqui apresentamos um modelo
didatico tridimensional voltado ao ensino das mutagdes cromossdmicas estruturais. Para
tal, distintos tipos de cromossomos foram representados com flutuadores de piscina de
diferentes cores. Nos flutuadores foram aderidas fitas adesivas coloridas e letras para
representar os genes. As letras também foram impressas em braille, buscando tornar o
modelo acessivel para deficientes visuais. Os centromeros foram representados por
desgastes realizados com estilete nos flutuadores. Foram realizados cortes em diferentes
regides dos flutuadores e, nas regides cortadas, foram aderidos imas, a fim de permitir
seu encaixe em diferentes posi¢cdes dos flutuadores ou remocgdo, possibilitando a
representacao das mutacdes estruturais. Espera-se que este modelo didatico resulte em
uma experiéncia de aprendizado mais interativa e significativa para os alunos,
facilitando a compreensdo de diferentes conceitos de genética.

Palavras-chave: Dele¢oes, duplicagdes, inversdes, genética, translocacdes.

INTRODUCAO

Considerando o contexto sobre o ensino de ciéncias e biologia nas escolas
brasileiras, fica evidente que muitas lacunas sdo deixadas ao longo da formacao dos
estudantes na Educacdo Basica ¢ no Ensino Médio. Em muitos casos isso se deve ao
alto nivel de abstragdo exigida para a aprendizagem de diferentes conteudos, o que torna
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complexa a constru¢do de conhecimentos pelos discentes. A isto se soma a auséncia de
estratégias efetivas de ensino pelo docente em contraponto ao aumento da populagdo
com algum tipo de deficiéncia em idade escolar (Medeiros; Rodrigues, 2012; Silva;
Freire; Bustamante, 2024). Essas dificuldades ficam ainda mais evidentes no ambito do
ensino de genética, drea que exige uma ampla associa¢do de conceitos que envolvem o
aprendizado acerca de estruturas microscopicas e submicroscopicas, que se ndo forem
bem explicadas pelos professores ndo se tornardo “palpaveis” para os estudantes,
dificultando a compreensdo desta drea do conhecimento (Moreno, 2007).

A genética ¢ a area das ciéncias bioldgicas que estuda como o material
hereditario se transmite ao longo das geragdes, o modo como ele ¢ expresso € como
pode ser alterado ao longo do tempo, o estudo desta area envolve o conhecimento dos
cromossomos ¢ suas alteracoes (Griffiths ef al.,2022). As mutagdes que resultam em
alteragcdes na morfologia dos cromossomos sao conhecidas como “mutagdes estruturais”
e abrangem as delecdes, duplicagdes, inversdes e translocagdes (Cunha, 2015; Alves et
al., 2021). Estas reorganizagdes do material genético estdo associadas com sindromes e
com a evolucao dos seres vivos, sendo um tema importante no ensino de genética e de
evolugdo nas escolas (Maia; Cardoso; Menezes, 2023).

Embora relevante para a formagdo dos estudantes, o ensino das mutacdes
cromossOmicas estruturais, muitas vezes nao ¢ abordado nos espagos escolares, mesmo
sendo obrigatorio pela Base Nacional Comum Curricular (BNCC). Outra dificuldade ¢ a
abordagem, muitas vezes dissociada entre os assuntos de genética e da evolucdo nas
escolas, dificultando a construgdo de conhecimento dentro destes eixos tematicos que
sdo relevantes para a compreensao de muitas doengas, assim como a diversifica¢do das
populagdes e das espécies (Brasil, 2018; Aguilar-Aleixo, 2021; Griffiths et al.,2022).

A importancia dos modelos didaticos como ferramentas facilitadoras de ensino €
cada vez mais reconhecida no ensino de genética (Farias et al., 2016; Boese et al., 2022;
Aguilar-Aleixo, 2024). O uso destes recursos torna a aprendizagem ativa, dindmica e
efetiva por meio da pratica e da ludicidade, contribuindo para facilitar a compreensdo de
termos e processos microscopicos e submicroscopicos, tdo comuns na area da genética e
que se nao forem bem ensinados se tornam abstratos para os estudantes (Medeiros;
Rodrigues, 2012).

Uma das limitagdes dos modelos didaticos tradicionais ¢ que muitos desses
recursos nao sao adaptados para atender as necessidades de estudantes com deficiéncia,
especialmente aqueles com deficiéncia visual ou baixa visdo.(Nascimento; Bocchiglieri,
2019). Neste contexto ¢ importante que haja maior inclusdo desses estudantes nas
atividades escolares, sendo importante que o acolhimento ndo se restrinja apenas a
ocupacdo de vagas em escolas onde faltam materiais pedagogicos adaptados as suas
necessidades (Mantoan, 2011). Nepomuceno e Zander (2015) enfatizam que hé escassez
de ferramentas voltadas a educacdo inclusiva no ensino de ciéncias e biologia.

No presente trabalho apresentamos a proposta de um modelo didatico sobre as
mutacdes cromossOmicas estruturais, o qual foi adaptado para as necessidades de
estudantes com deficiéncia visual. A proposta foi pensada para que esse tema possa ser
lecionado de forma ludica e facilite a compreensdao de termos microscopicos, muitas
vezes mal assimilados pelos estudantes.

REFERENCIAL TEORICO

A genética ¢ essencial na compreensdo de processos bioldgicos que permeiam o
nosso cotidiano (Justina; Ferla, 2006). Geralmente explorada nos anos finais do ensino
médio, os conhecimentos desta area possibilitam que os estudantes tenham contato com
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tematicas como DNA, hereditariedade, divisdo celular e engenharia genética, os quais
envolvem uma gama de abordagens socioculturais, éticas e bioldgicas (Araujo;
Gusmao, 2017). No entanto, ¢ consenso que os contetidos de genética sdo considerados
de dificil compreensao pelos discentes (Nascimento, 2013).

Os cromossomos resultam da associacao do DNA, o acido desoxirribonucleico,
e proteinas. Quando ocorrem alteracdes na estrutura dos cromossomos essas mudangas
podem resultar em sindromes genéticas, mas também sdo importantes no contexto
evolutivo (Guerra, 1998; Snustad; Simmons, 2017; Gongalves; Karasawa, 2021). Deste
modo, essas alteragdes sdao denominadas de “mutagdes cromossdmicas” e sao
classificadas em dele¢des, duplicacdes, inversodes e translocacdes.

Segundo o Curriculo de Pernambuco e as habilidades para Ciéncias da Natureza
e suas Tecnologias da BNCC, as mutagdes cromossOmicas estruturais devem ser
abordadas ja na Educa¢do Basica (Brasil, 2018; Pernambuco, 2021). Neste sentido, ¢
necessario desenvolver nos estudantes uma fundamentagdo académica que permita que
eles conceituem os cromossomos, saibam onde se inserem nas células e quais fungdes
apresentam, a fim de que possam compreender para abordagens mais complexas
(Aguilar-Aleixo, 2021).

Abordagens de ensino que utilizam modelos didaticos muitas vezes andam de
maos dadas com a teoria construtivista em que o conhecimento ¢ produzido pelo proprio
estudante, mas sem excluir a necessidade de uma media¢ao docente, tomando como
ponto de partida os seus conhecimentos prévios (Temp; Carpilovsky; Guerra, 2011;
Justina; Ferla, 2006; Mascarenhas et. al, 2016). As representagdes em trés dimensoes
com cores e relevos desenvolve a criatividade e desperta o interesse dos estudantes,
além disso, cria caminhos para uma maior inclusdo de alunos, nos quais também devem
ser acolhidos aqueles com deficiéncia visual ou baixa visdo (Barros, 2013). Vale
destacar que, de acordo com a Lei de Diretrizes ¢ Base da Educagdo, os alunos que
possuem alguma deficiéncia visual tém direito acesso a educacdo regular no Brasil
(Brasil, 1996), o qual ndo deve ser restrito apenas aos alunos com visdo normal
(Ferreira; Rodrigues; Costa, 2012).

Embora eficientes, os modelos didaticos capazes de superar as barreiras do
abstrato sdo escassos ou indisponiveis nas salas de aula brasileiras, dificultando o
aprendizado de diversos conteudos e, de forma especial os assuntos de genética (Lopes,
Almeida; Amado, 2012). Modelos didaticos adaptados a uma abordagem tatil e com o
uso do sistema de escrita em braile, sdo essenciais para que haja maior inclusdo dos
estudantes com deficiéncia visual nos espagos de ensino (Silva et. al, 2022; Medeiros,
2022).

METODOLOGIA

O modelo didatico foi produzido manualmente utilizando materiais de baixo
custo, a fim de facilitar sua reprodug¢ao nos ambientes escolares. Para a produgdo do
recurso didatico foram utilizados trés flutuadores de piscina, sendo dois deles de
tonalidades proximas (amarelo e laranja) usados para representar um par de
cromossomos homologos, enquanto o terceiro flutuador, de cor azul foi utilizado na
representacdo de um cromossomo ndao homologo. Os flutuadores de tonalidades
amareladas foram cortados na metade, sendo cada um dos pedacos usados para
representar as cromatides-irmas de cada cromossomo. Do flutuador azul também foram
cortados pedagos de mesmo tamanho, mas comparativamente menores em relagdo ao
par de cromossomos homologos, a fim de representar um cromossomo de tamanho
diferente.
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Em todos os pedacos de flutuadores utilizados para a constru¢do do modelo
foram realizados desgastes na porcdo central, com um estilete, para simbolizar a
constricdo primdria (centromero). Posteriormente, os pedagos de flutuadores da mesma
cor (simbolizando as cromatides irmas) foram unidos na regido centromérica por fios de
1a. Ao longo das croméatides foram aderidas fitas coloridas com a indicacdo de letras em
papel simbolizando segmentos génicos. Foram feitos varios cortes com estilete em
diversas regides entre os segmentos cromossOmicos representados ao longo dos
flutuadores. Nesses cortes foram aderidos imds para possibilitar o encaixe e o
desencaixe destas regides, possibilitando representar as mutagdes cromossOmicas
estruturais do tipo dele¢do, duplicagdo, inversdo e translocagao.

Para tornar o modelo didatico mais acessivel a alunos com deficiéncia visual, foi
adotada uma abordagem inclusiva ao adaptar as letras do alfabeto feitas de papel, que
simbolizam diferentes segmentos génicos. Essas letras foram texturizadas com pérolas
para representar o braille, permitindo a leitura tatil. Além disso, toda a estrutura
cromossOmica foi envolvida com fios de 13, oferecendo uma textura diferenciada que
facilita a compreensdo por meio do toque. Desta forma, este publico, ao manusear o
modelo terd oportunidade de identificar os distintos rearranjos cromossomicos e,
consequentemente, terdo uma experiéncia mais enriquecedora de ensino que
contemplara suas especificidades.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Foi produzido um modelo didatico com trés representacdes tridimensionais de
cromossomos, adaptadas para pessoas com deficiéncia visual. Foi representado por um
par de cromossomos homologos, contendo a mesma morfologia e posi¢do de genes. Um
terceiro cromossomo foi construido com morfologia e sequéncia génica diferentes para
representar um cromossomo nao homologo (Figura 1).
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Figura 1. Representagdo de um par de cromossomos homologos (cromossomo laranja e amarelo) e de um
cromossomo ndo homdlogo (cromossomo azul), construidos com flutuadores de piscina. As letras sobre
os cromossomos representam diferentes sequéncias génicas.

Tanto os cromossomos homoélogos quanto o ndo homodlogo apresentam
caracteristicas que permitem sua diferenciacdo pela morfologia, cores e pela sequéncia
dos genes, representados por fitas coloridas e letras. Para alunos com deficiéncia visual,
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foram adaptadas letras do alfabeto braille na representacio dos segmentos
cromossomicos (Figura 2).

braille

Figura 2. Representacdo de um cromossomo construido com flutuador de piscina. A por¢do destacada
enfatiza os segmentos génicos representados pelas fitas coloridas e letras do alfabeto, as pérolas acima
das letras possibilitam a leitura da sequéncia génica em braille para os deficientes visuais.

A delegdo ocorre pela perda de um fragmento cromossomico (Souza et al.,
2015). A representagdo de uma delecao terminal, por exemplo, € possivel com o modelo
proposto através da retirada da por¢do final de uma das cromatides de um dos
cromossomos (Figura 3), sendo também possivel representar outros tipos de delecao,
como a delecdo intercalar (Figura 4).

Figura 3. Representa¢do de um cromossomo com o padrdo génico normal (A) e com uma dele¢ao
terminal (B). As letras sobre os cromossomos representam diferentes sequéncias génicas.Os circulos azuis
sobre os cromossomos indicam a regido centromérica .
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Figura 4. Representagdo de um cromossomo com a ordem génica normal (A) ¢ com uma dele¢do
intercalar (B e C). As letras representam diferentes sequéncias génicas. Os circulos azuis sobre os
cromossomos indicam a regido centromérica.

As delecdes e duplicacdes podem ser originadas pelo crossing over desigual, o
que também pode ser ilustrado pelo modelo didatico aqui apresentado. Para tal, apenas
necessita-se parear de forma nao alinhada os dois cromossomos homologos e trocar
por¢des génicas entre as cromatides ndo-irmas destes cromossomos, resultando em um
desalinhamento do crossing over. Apds a troca € possivel verificar a delecao génica em
uma das cromatides e uma duplicagdo génica em outra (Figura 5). Com isso, o docente
pode debater com os estudantes os efeitos das delegdes e das duplicagdes que
dependerdo dos genes envolvidos (Souza et al.,, 2015). De modo geral, tanto as
duplicagdes quanto as delecdes podem causar anomalias genéticas sendo, na maioria das
vezes, os efeitos mais prejudiciais ocasionados pelas delegdes. No entanto, o professor
deverd explorar também que essas mutagdes cromossOmicas tém importancia bioldgica,
por exemplo os genes das globinas humanas resultaram de processos de duplicacdo
génica ao longo do processo evolutivo (Griffiths et al., 2022).
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Figura 5. Representacdo de um par de cromossomos homologos com pareamento desalinhado durante a
profase meiotica (A). O resultado do crossing over desigual ¢ ilustrado nas Figuras B e C, nas quais ¢é
possivel observar uma cromatide com delecdo do gene “I” e outra com duplicagdo do gene “H”. Os
circulos azuis sobre os cromossomos indicam a regido centromérica.

As inversdes podem ser representadas através da remoc¢do de pedago de segmento de
um cromossomo com posterior religagdo neste mesmo cromossomo em ordem
invertida, apds sofrer rotacdo de 180°. O modelo didatico apresentado permite
representar tanto a inversao paracéntrica (Figura 6), na qual o segmento invertido nao
inclui o centrdmero, quanto a pericéntrica, na qual o centrdmero estd incluindo no
segmento invertido (Figura 7). E possivel mostrar aos estudantes que por se tratar de
uma mutacdo do tipo balanceada, nio havera mudancas na quantidade de material
genético nas inversoes. Apesar disso, os individuos, portadores de inversdes poderdao
apresentar problemas na formacdo dos gametas, quando s3o heterozigotos para
inversdes e apresentam crossing-over dentro do segmento invertido durante a meiose
(Souza et al., 2015).

Figura 6. Representagdo de um cromossomo com uma sequéncia génica normal (A) e com uma inversao
paracéntrica (B), envolvendo os segmentos génicos F, G e H. Os circulos azuis sobre 0os cromossomos
indicam a regido centromérica.

Figura 7. Representacdo de um cromossomo com uma sequéncia génica normal (A) e com uma inversdo
pericéntrica (B), envolvendo os segmentos génicos D e E. Os circulos azuis sobre os cromossomos
indicam a regido centromérica.
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O modelo permite tanto a representa¢do de translocacdes simples (Figura 8)
quanto de translocagdo reciproca (figura 9), envolvendo troca de segmentos entre
cromossomos ndo-homologos. Estas representacdes permitem contextualizar em sala de
aula as doengas cromossOmicas associadas a essas reorganizagdes no material genético,
como o Linfoma de Burkitt e a Leucemia Miel6ide Cronica, bem como a importancia

dos eventos de translocagdo até mesmo no surgimento da nossa linhagem evolutiva
(Griffiths et al., 2022).

Figura 8. Representacdo de dois cromossomos ndo homologos (A) e do resultado de uma translocagao
simples entre eles (B). Os circulos azuis e pretos sobre os cromossomos indicam a regido centromérica e
as letras as sequéncias génicas.
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Figura 9. Representacdo de dois cromossomos ndo homologos (A) e do resultado de uma translocagao

reciproca entre eles (B). Os circulos azuis e pretos sobre os cromossomos indicam a regido centromérica e
as letras as sequéncias génicas.

A utilizacdo de modelos didaticos nas aulas de biologia torna o aprendizado
mais envolvente, interessante e significativo para os estudantes, permitindo a melhor
concretizagdo de saberes (Castoldi, 2006). Porém ¢ imprescindivel além de rever as
estratégias e a pratica pedagdgica para o ensino de Ciéncias e Biologia, atender as
demandas especificas dos estudantes, principalmente daqueles que ndo tem o sentido da
visdo ou o tem subdesenvolvido, para que deste modo as dificuldades desse grupo
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também sejam superadas e todos sejam contemplados com as metodologias de ensino
propostas pelo docente (Santos; Ferreira; Ferreira, 2024).

Assim pode-se dizer que o uso de estratégias que envolvam modelos tateis pode
ser um caminho favordvel a aprendizagem de estudantes com Deficiéncia Visual
(Andrade et al.,2019). Dessa maneira Costa et al. (2019), corrobora com a eficicia
desses recursos ao constatar melhora no processo de aprendizagem ao proporcionar o
contato do estudante com deficiéncia visual com representagdes concretas do contetido
no campo da Biologia Molecular.

Além disso, Lima et al. (2017), conseguiram atestar que a aplicagdo das aulas
com recurso didatico faz com que os estudantes consigam obter um elevado grau de
compreensdo quando comparado com a aula meramente expositiva pois facilita o
processo de aprendizagem do estudante com ou sem deficiéncia, tendo em vista que a
manipulacdo de materiais concretos oportuniza momentos ativos de aprendizagem e
contribui para desenvolver habilidades cognitivas € motoras (Souza, 2007; Silva; Freire;
Bustamante, 2024).

Dessa forma, por meio de modelos que oportunizam a exploracao tatil, ¢
possivel realizar uma integracdo social em sala de aula minimizando a exclusdo e
trazendo contribui¢des significativas na compreensdo de contetidos abstratos como
Genética (Farias et al., 2016). Ademais, esse tipo de estratégia também oportuniza o
estudante nao vidente a desenvolver autonomia quando utilizado o sistema de leitura em
braille proporcionando uma aprendizagem ativa, que pode ainda ser complementada a
audiodescrigdo feita pelo docente, utilizando da capacidade multisensorial deste
processo de ensino-aprendizagem (Santos; Ferreira; Ferreira, 2024).

A versatilidade nas abordagens de contetudos voltados a genética, proporcionada
pelo uso de um modelo didatico inclusivo, se apresenta como alternativa favoravel a
pratica docente. Apesar de ser produzido com objetivo de facilitar a compreensao sobre
as mutagdes cromossomicas estruturais o modelo pode ser utilizado pelo docente para o
ensino sobre a morfologia dos cromossomos e ciclo celular, explorando a mitose e a
meiose, conceitos microscopicos da genética, possiveis casos clinicos e evolutivos
relacionados as alteragdes em segmentos de cromossomos envolvendo abordagens de
conceitos relacionados as sindromes, ndo se restringindo portanto, a um Unico contetdo
de Genética e Biologia Molecular.

CONSIDERACOES FINAIS

Os modelos de cromossomos didaticos tridimensionais representam uma
ferramenta valiosa para o ensino de conceitos genéticos, especialmente no contexto da
inclusdo de alunos com deficiéncia visual. A adaptagao desses modelos para contemplar
diferentes formas de aprendizagem e necessidades especificas dos estudantes ¢ um
passo significativo em direcdo a um ambiente educacional mais inclusivo e acessivel,
resultando em uma ferramenta com uma versatilidade crucial para a mediagdao do
ensino. Ao proporcionar uma representacdo tangivel e tatil dos conceitos abstratos da
genética, os modelos ndo apenas facilitam a compreensdo dos alunos, mas também
estimulam sua participacao ativa e significativa no processo de aprendizagem, uma vez
que o manuseio do recurso em partes que podem ser removidas e reposicionadas,
possibilita melhor eficiéncia nas orientagdes e esclarecimento de duvidas entre o
docente e o estudante com relagdo as mudancgas estruturais € suas consequéncias para
individuos e no processo evolutivo. A utilizagdo de materiais de baixo custo e a
explicacdo detalhada sobre sua constru¢ao torna o recurso didatico apresentado mais
facil de ser reproduzido em diferentes espagos escolares. Desse modo, espera-se que a
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proposta elaborada enriquega o ensino de genética, promovendo uma experiéncia de
aprendizado mais envolvente e inclusiva.
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