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RESUMO

Introdugdo: O heredograma corresponde a uma representacdo grafica da
histéria de uma familia, apresentando os vinculos de parentesco e caracte-
risticas genéticas. Sua importancia esta na determinacao genotipica e/ou fe-
notipica de uma ou mais doengas genéticas familiares. Objetivos: analisar
o programa computacional QuickPed, no intuito de verificar a sua estrutura,
funcionalidade, os contetdos apresentados e como o software pode ser apli-
cado em sala de aula para o desenvolvimento de heredogramas com finali-
dade didatica. Material e métodos: no presente estudo foram analisados os
menus, comandos e op¢des do programa e desenvolvido um passo-a-passo
de como um heredograma pode ser desenvolvido a partir de um exemplo pro-
posto. Resultados: a analise dos menus e comandos do QuickPed permitiu
verificar que este programa computacional corresponde a uma ferramenta
didatica para elaboragdo fécil e rapida de heredogramas, podendo ser utili-
zado por professores e alunos no ensino de Genética e apresentando varias
vantagens como: a sua facilidade na utilizagdo de comandos simples bem
apresentados nos menus, o fato de ndo necessitar de registro, ser disponivel
on-line, de forma gratuita e sem a necessidade de baixar o programa. Con-
clusdes: foram verificadas poucas limitagdes no programa como o fato de o
mesmo nao possuir simbolos para representacdo de gémeos de zigosidade
desconhecida, auséncia de progénie, indicagdo de probando, morte pré-natal
e aborto espontineo, as quais se espera serem futuramente incluidas no Qui-
ckPed e outros programas que venham a ser desenvolvidos.

Palavras chaves: Genética. Hereditariedade. Padroes de heranga. Software.

ABSTRACT

Introduction: the pedigree corresponds to a graphic representation of the
history of a family, presenting kinship ties and genetic characteristics. Its
importance lies in the genotypic and/or phenotypic determination of one or
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more familial genetic diseases. Objectives: to analyze the QuickPed computer program, in order to verify
its structure, functionality, the content presented and how the software can be applied in the classroom to
develop pedigrees for teaching purposes. Material and methods: in the present study, the program’s menus,
commands and options were analyzed and a step-by-step guide was developed on how a pedigree can be
developed based on a proposed example. Results: the analysis of QuickPed’s menus and commands al-
lowed us to verify that this computer program corresponds to a teaching tool for easy and quick creation of
pedigrees, and can be used by teachers and students in teaching Genetics and presenting several advantages
such as: its ease in use of simple commands well presented in the menus, the fact that it does not require
registration, is available online, free of charge and without the need to download the program. Conclusions:
there were few limitations in the program, such as the fact that it does not have symbols to represent twins
of unknown zygosity, absence of progeny, indication of proband, prenatal death and spontaneous abortion,
which are expected to be included in QuickPed in the future and other programs that may be developed.

Keywords: Genetics. Heredity. Inheritance patterns. Software.

1 INTRODUCAO

O heredograma corresponde a uma representacao grafica da historia de uma familia, apresentando
os vinculos de parentesco e caracteristicas genéticas. Sua importancia esta na determinacao genotipica e/ou
fenotipica de uma ou mais doengas genéticas familiares (Mahtani et al., 2021).

Assim, os heredogramas correspondem a um recurso genético que permite uma melhor compreensao
de doencgas genéticas, tanto em humanos quanto em animais e vegetais. Eles sdo usados para ajudar a
determinar padrdes de heranga e identificar o risco de individuos desenvolverem ou portarem doencgas
hereditarias. A analise de um heredograma pode ser util na identificagdo de diferentes doengas genéticas
transmitidas por meio de herangas autossdmicas dominantes e recessivas, herangas ligadas ao cromossomo
X dominantes e recessivas, heranca ligada ao cromossomo Y, heranca mitocondrial, heranca poligénica e
heranga com alelos multiplos (Scherbakova; Ragi, 2023; Timm et al., 2020).

Os heredogramas sdo atividades didaticas amplamente utilizadas no ensino médio para aprendizagem
de conteudos de Genética. Corresponde a uma atividade que auxilia os alunos a desenvolver o raciocinio
cientifico baseado em problemas genéticos realistas. Eles exigem que o estudante possua conhecimento
sobre o assunto e aprenda estratégias para sua resolugdo do problema genético (Timm; Wools; Schmiemann,
2022).

No ensino superior, os heredogramas também sao atividades importantes para a aprendizagem de
conteudos relacionados a Genética por alunos dos mais diversos cursos da area da satide. Como recurso de
ampliacao de conhecimentos, podem ser utilizadas estratégias pedagogicas como a aprendizagem baseada
em equipe. Depois que os alunos se familiarizam como o processo de resolugdo deste tipo de atividade, suas
habilidades sdo ampliadas pela comparagdo e discussdo dos resultados, solidificando a sua competéncia
para compreender e resolver heredogramas (Thatcher et al., 2017).

Independentemente do nivel de ensino considerado, ¢ importante ressaltar que a andlise dos
resultados do heredograma sob supervisao de um professor ¢ de particular importancia no processo de
aprendizagem pelo aluno, uma vez que o estudante deve ndo apenas ser capaz de identificar um tipo de
heranga, mas também saber justificar os resultados, por exemplo, excluindo todos os modos alternativos de
heranga baseados em evidéncias (Timm et al., 2020).

Um outro ponto a ser considerado em relacdo a importancia do heredograma no processo de
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aprendizagem por alunos de ensino superior, corresponde a sua importancia no aconselhamento genético.
Especialmente para alunos de medicina, o heredograma ¢ um recurso essencial para que o profissional
oriente o paciente nos niveis primario, secundario e terciario de preven¢ao de doencgas hereditarias (Weiler;
Landa-Galindez, 2022).

Vale ressaltar também que por meio do heredograma, o professor pode discutir questdes éticas
atuais relacionados a identidade de género, aos métodos de reproducdo humana e a adog¢do de criangas.
Assim, no intuito de ampliar a diversidade e se adaptar a variedade de formas de identidade, a Sociedade
Nacional de Conselheiros Genéticos propds adaptacdes nos simbolos usados em heredogramas no intuito
de incluir pessoas trans, individuos ndo binarios, barrigas de aluguel, doadores de gametas, filhos adotados,
entre outros (BENNETT et al., 2008; HALES, 2020).

A atual pesquisa corresponde a uma andlise e aplicacdo didatica do programa computacional
QuickPed para construcdo de heredogramas, os quais podem ser utilizados tanto no ensino médio quando
no ensino superior. Este software ¢ uma ferramenta de internet interativa on-line para desenvolvimento e
edi¢do de heredogramas. O programa foi escrito em linguagem R, usando os pacotes Shiny e Ped suite.
Os heredogramas sdo criados usando ferramentas chamadas de Ped tools e importadas usando o recurso
kinship2 (Vigeland, 2022).

Assim, o presente estudo tem como objetivo principal analisar o programa computacional QuickPed,
no intuito de verificar a sua estrutura, funcionalidade, os conteudos apresentados e como o software pode ser
aplicado para o desenvolvimento de heredogramas com finalidade didatica tanto no ensino médio quanto

no ensino superior.

2 MATERIAL E METODOS

A atual pesquisa foi realizada em fevereiro a abril de 2024 e refere-se a uma pesquisa de natureza
aplicada, cujo objetivo ¢ explicativo, e com procedimentos técnicos que caracterizam uma pesquisa
narrativa, que visa analisar o programa QuickPed na elaboracao de heredogramas que possam ser utilizados
no ensino de Genética.

O QuickPed corresponde a um programa que pode ser utilizado em computadores, notebooks,
celulares e tablets, de forma on-line em qualquer navegador de internet. Desta forma, no presente estudo
foram analisados os menus, comandos e op¢des do programa e desenvolvido um passo-a-passo de como um

heredograma pode ser desenvolvido a partir de um exemplo proposto.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

Estdo apresentados a seguir todos os menus do programa QuickPed, funcionando como um guia de
como este recurso pode ser utilizado por professores e alunos dos ensinos médio e superior, como recurso

didatico no ensino de heredogramas, um conteudo muito importante relacionado a disciplina de Genética.

3.1 Informacades iniciais

O programa QuickPed pode ser acessado por meio do link: https://magnusdv.shinyapps.io/quickped/.
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Para utilizar o programa, ndo ¢ necessario ter uma conta ou cadastro, o que facilita a sua utilizagdo por
alunos e professores. Devido ao fato de o programa utilizar o navegador de internet, 0 mesmo pode ser
utilizado em computadores, notebooks, celulares e tablets.

Ao abrir o programa no navegador de internet, o usudrio pode observar algumas orienta¢des

disponiveis na parte superior da tela, que estdo traduzidas no Quadro 1.

Quadro 1 — Informagdes iniciais

Texto original

Tradugao

Purpose: QuickPed lets you rapidly create attractive
pedigree plots, save them as images or text files, and
analyse the relationships within them.

Objetivo: QuickPed permite criar heredogramas
atraentes de forma rapida, salva-los como imagens
ou arquivos de texto e analisar as relagdes entre de-
les.

Instructions: Choose a suitable start pedigree and
modify it by clicking on individuals and using
appropriate buttons. For example, to create a new
child, select the parents and press Son or Daughter.
Check out the online user manual for various tips
and tricks, including an introduction to relatedness
coefficients.

Instrugdes: Escolha um heredograma inicial adequa-
do e modifique-o clicando nos individuos e usando
os botdes apropriados. Por exemplo, para criar um
novo filho, selecione os pais e clique em Filho ou
Filha. Confira o0 manual do usuério on-line para va-
rias dicas e truques, incluindo uma introdugdo aos
coeficientes de parentesco.

Citation: If you use QuickPed in a publication, ple-
ase cite this paper: Vigeland MD (2022). QuickPed:
an online tool for drawing pedigrees and analysing
relatedness. BMC Bioinformatics, 23. DOI:10.1186/
$12859-022-04759-y.

Citagdo: Se vocé usar o QuickPed em uma publi-
cacdo, cite este artigo: Vigeland MD (2022). Qui-
ckPed: uma ferramenta online para desenhar pedi-
grees e analisar parentescos. BMC Bioinformatics,
23. DOI: 10.1186/s12859-022-04759-y .

Fonte: VIGELAND, 2024.

3.2 Menu Quick start

O primeiro menu do programa QuickPed ¢ intitulado Quick start (Comego rapido, na traducdo
livre) (Figura 1a). Neste menu, € possivel encontrar as seguintes opc¢des: Built-in pedigree (heredograma
construido) (b), Load a ped file (Carregar um arquivo de heredograma) (¢), Random pedigree (heredograma
aleatorio) (d) e Reset all (Reiniciar tudo) (e).

ID: 4390
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Figura 1 — Menu Quick start

Quick start

Built-in pedigree
Trin -

®®

@ Random pedigree

off .

Fonte: VIGELAND, 2024.

Na op¢do Built-in pedigree (Heredograma construido, na traducdo livre), onde o usuario pode

encontrar alguns heredogramas prontos, conforme apresentado no Quadro 2.

Quadro 2 — Opgao Built-in pedigree (heredograma construido)

Texto original Tradugio Constituintes do heredograma

Basic pedigrees Heredogramas bésicos -

Singleton Solteiro Um individuo

Trio Trio Um pai, uma mae e um filho

Full siblings Irmaos completos Um pai, uma mae, um filho e uma
filha

Half siblings (mat) Meios-irmaos (maternos) Um pai, uma mae, um filho e uma
filha

Half siblings (pat) Meios-irmaos (paternos) Um pai, uma mae, um filho e uma
filha

ID: 4390
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Grandparents Avos Um avd, uma avo, um pai, uma
mae e um filho

Great-grandparent Bisavos Um bisavd, uma bisavo, um avo,
uma avo, um pai, uma mae ¢ um
filho

Aunt/niece Tia/sobrinha Um avo, uma avo, um pai, uma
mae, uma filha e uma tia

Uncle/nephew Tio/sobrinho Um av0, uma avo, um pai, uma

mae, um filho e um tio

1st cousins

Primos de primeiro grau

Um avo, uma avo, dois pais, duas
maes, um filho e uma filha

2nd cousins

Primos de segundo grau

Um bisavd, uma bisavo, dois
avos, duas avos, dois pais, duas
maes, um filho e uma filha

Half Ist cousins Meio-primos de primeiro grau Um avo, duas avos, dois pais,
duas mées, um filho e uma filha

Half 2nd cousins Meio-primos de segundo grau Um bisavo, duas bisavos, dois
avos, duas avos, dois pais, duas
maes, um filho e uma filha

Ancestral (4 gen) Ancestral (4* geracdo) Dois bisavos, duas bisavds, dois
avos, duas avos, um pai, uma mae
e um filho

Complex pedigrees Heredogramas complexos -

3/4-siblings 3/4 irmaos Um avo, uma avo, dois pais, uma
mae, um filho e uma filha
5/8-siblings 5/8 irmaos Dois av0s, uma avo, dois pais,
uma mae, um filho e uma filha
Full sib mating Acasalamento completo de ir- | Um avo, uma avd, um pai, uma
maos mae, um filho e uma filha
Half sib triangle Triangulo de meio irmao Dois bisavos, duas bisavds, dois

avls, uma avo, um pai, uma mae
e um filho

Double 1st cousins

Primos duplos de 1° grau

Dois avos, duas avos, dois pais,
duas maes, um filho e uma filha

Double 2nd cousins A Primos duplos de 2° grau A Dois bisavods, duas bisavos, qua-
tro avls, quatro avoés, dois pais,
duas maes, um filho e uma filha

Double 2nd cousins B Primos duplos de 2° grau B Dois bisavos, duas bisavos, dois
avos, duas avos, dois pais, duas
maes, dois filhos

Quad Half 1st cousins Meio primos quadruplos de 1°[Dois avds, duas avos, dois pais,

grau duas maes, um filho e uma filha
Historic Historico -
Habsburg Habsburg Heredograma da familia de Habs-

burg

ID: 4390
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Jicaque Jicaque Heredograma da familia de Jica-
que

Queen Victoria (Haemophilia) Rainha Vitoéria (hemofilia) Heredograma da rainha Vitdria

Tutankhamun Tutancamon Heredograma da familia de Tu-
tancamon

Fonte: VIGELAND, 2024.

Para compreender como os individuos mencionados no Quadro 2 estdo relacionados nos
heredogramas, sugere-se a consulta do QuickPed.

O Menu Quick start apresenta ainda as opgoes: Load a ped file (Carregar um arquivo de heredograma),
onde o usuario pode carregar um arquivo salvo anteriormente para prosseguir na edi¢do do heredograma;
Random pedigree (heredograma aleatério), em que podem ser escolhidos outros heredogramas criados pelo
proprio programa; e Reset all (reiniciar tudo), no qual todo o heredograma em edicao ¢ substituido pelo

heredograma Trio, com um pai, uma mae e um filho.

3.3 Menu Modify

O segundo menu do Programa QuickPed ¢ o Modify (Modificar) (Figura 2a), onde ¢ possivel
encontrar as fungdes: Add (Adicionar) (b), Sex (Sexo) (c), Style (Estilo) (d), Fill (Preencher) (e), Twins
(Gémeos) (f), Remove (Remover) (g) e o botdo Undo (Desfazer) (h).

Figura 2 - Menu Modify

(a)  Modify
Add

® | o) Gl e

TwWins
@ MZ | DZ ¢ v (g

Fonte: VIGELAND, 2024.

ID: 4390
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As fungdes do Menu Modify estdo explicadas no Quadro 3.

Quadro 3 - Funcdes do Menu Modify

Texto Original Tradugao Func¢ado do comando Condi¢ao

Add Adicionar - -

Add son Adicione filho Adiciona um filho E necessario que os pais

estejam selecionados

Add daughter Adicione filha Adiciona uma filha E necessario que os pais

estejam selecionados

Add sibling to the right | Adicione irmdo a direita | Adiciona um irmao a di- | E necessario que uma
reita pessoa esteja seleciona-

da

Add sibling to the left Adicione irmdo & es-|Adiciona um irmao a es- |E necessario que uma

querda querda pessoa esteja seleciona-
da

Add parents Adicione pais Adiciona pais E necessario que uma

pessoa sem pais repre-
sentados esteja selecio-
nada

Sex Sexo - -

Male Masculino Muda o sexo do indivi- | E necessario que uma
duo para o sexo mascu- | pessoa esteja seleciona-
lino da

Female Feminino Muda o sexo do indivi- | E necessario que uma
duo para o sexo feminino | pessoa esteja seleciona-

da

Unknown Desconhecido Muda o sexo do indivi- | E necessrio que uma
duo para o sexo indefi- | pessoa esteja seleciona-
nido da

Deselect all Remova todas selegdes | Remove todas selegdes | Nenhuma

Style Estilo - -

Normal Normal Muda o fendtipo do(s)|E necessario que uma
individuo(s) seleciona- | pessoa ou mais pessoas
do(s) para normal(is) estejam selecionadas

Affected Afetado Muda o fendtipo do(s)|E necessario que uma
individuo(s) seleciona- | pessoa ou mais pessoas
do(s) para afetado(s) estejam selecionadas

Carrier (hatched) Portador(a) Indica que o(s) indivi-|E necessario que uma

(hachurado) duo(s)  selecionado(s) | pessoa ou mais pessoas
s30 heterozigotos estejam selecionadas

Carrier (point) Portador(a) (ponto) Indica que o(s) indivi-|E necessario que uma
duo(s)  selecionado(s) | pessoa ou mais pessoas
s30 heterozigotos estejam selecionadas

ID: 4390
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Deceased Morto Indica que o(s) indivi- |E necessario que uma
duo(s) selecionado(s) es- | pessoa ou mais pessoas
ta(ao) morto(s) estejam selecionadas

Adopted Adotado Indica que o(s) indivi- |E necessario que uma
duo(s)  selecionado(s) | pessoa ou mais pessoas
foi(ram) adotado(s) estejam selecionadas

Fill Preenchimento - -

Color Cores Permite preencher os|E necessario que uma
simbolos  selecionados | pessoa ou mais pessoas
com dez cores pré-defi- | estejam selecionadas
nidas

Twins Gémeos - -

MZ Monozigoticos Gémeos idénticos E necessario que dois ir-
maos ou irmas estejam
selecionados

DZ Dizigoticos Gémeos nio idénticos | E necessario que dois
irmaos estejam selecio-
nados

Remove Remover - -

l - Remove o individuo se- |E necessario que uma
lecionado e seus descen- | pessoa esteja seleciona-
dentes da sem manter um indi-

viduo sem conexdo ou
esvaziar o heredograma

T - Remove o individuo se- |E necessario que uma
lecionado e seus ascen- | pessoa esteja seleciona-
dentes da sem manter um indi-

viduo sem conexdo ou
esvaziar o heredograma

Undo Desfazer Desfaz a altima acao -

Fonte: VIGELAND, 2024.0

Conforme observado no Quadro 3, ¢ possivel verificar que no menu Modify, dependendo da

situagdo, mais de um individuo pode ser selecionadoQ para atribuir uma caracteristica. Além disso, no

caso dos botdes da funcdo Switch, um seguOndo clique retorna a caracteristica inicial; por exemplo, se um

homem for selecionado e o bota00o Sex for clicado, 0 mesmo sera trocado por uma mulher; se o botdo Sex

for clicado novOamente, a mulher ¢ substituida por um homem.

3.4 Menu Relationships

O Menu Relationships (Relacionamentos) (Figura 3a) permite:

° Verificar a relagdo entre dois individuos selecionados no heredograma por meio do botao

Describe relationship (Descreva a relacao) (b);

° Calcular coeficientes de endogamia (Inbreeding), parentesco (Kinship), grau (Degree) e

ID: 4390
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identidade por descendéncia (IBD), clicando no botdo Calculate coefficients (Calcular coeficientes) (c);

° Exibir grafico de coeficiente Kappa por meio do botdo Plot Kappa coefficients (Plotar
coeficiente Kappa) (d);
° Apresentar tabelas de coeficientes com informagdes contendo: legenda dos individuos

selecionados, coeficientes de endogamia (Inbreeding), parentesco (Kinship), grau (Degree), identidade por
descendéncia (IBD) identidade condensada (Identity condensed) e detalhada (Identity detailed), localizagao
do gene afetado em autossomo (Chromosome: autosomal) ou cromossomo X (X-chromosomal) e incluir
autorrelacionamentos (Self relationships) (e).

Figura 3 - Menu Relationships

@ ® © @
costornres [ @ [ 6

Fonte: VIGELAND, 2024.

3.5 Menu Labels
O Menu Labels (Legendas) (Figura 4a) permite:
° Exibir legendas para os individuos em uma sequéncia numérica (b);
Exibir legendas para os individuos em uma sequéncia numérica por geragao (c);
Exibir legendas: por meio do comando Show all (d) (Mostrar tudo);
Recolher legendas: por meio do comando Hide all (e) (Esconder tudo);
Editar as legendas (f);
Atualizar as legendas: por meio do botdo Update (g) (Atualizar).

Figura 4 - Menu Labels

@ e e (.

@ishwﬂ O Hdeal (g
.1

Ok
3

O] e

Fonte: VIGELAND, 2024.
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3.6 Menu Plot settings

Por meio do Menu Plot settings (Configuragdes de exibi¢do) (Figura 5a) € possivel:

° Estabelecer a largura do heredograma na lacuna Width (b);

° Determinar a altura do heredograma na lacuna Height (c);

° Mudar o tamanho dos icones e legendas na lacuna Cex (d);

° Alterar o tamanho dos icones sem alterar o tamanho das legendas na lacuna Symbols (e);
° Variar o tamanho das margens do heredograma na lacuna Margins (f);

Em Others Options (beta) (g) (Outras opgdes (beta)) ainda ¢ possivel
° Unir os simbolos por meio de linhas retas por meio do comando Straight legs (h) e/ou por
meio de setas por meio do recurso Arrows (h);

° Salvar o heredograma como figura no formato PNG (i) ou PDF (j)
Figura 5 - Menu Plot settings

Plot settings

Width Helght

Cex Symbols

' Ellﬂum egs
"_| ATOwWS

Of - | -~ N6

®)
(@)
®
S—

Fonte: VIGELAND, 2024.

3.7 Menu Ped file
O Menu Ped file (Arquivo do heredograma) (Figura 6a) permite salvar um arquivo no formato

.PED que torna possivel a edi¢do do heredograma. O arquivo pode incluir os cabecalhos (Headers) (b) a

identificagdo da familia (Family ID) (c) e as indicagdes de afetados (Affection status) (d). Para salvar o
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arquivo, basta clicar no botao Save ped file (Salvar arquivo PED) (e).

Figura 6 - Menu Ped file

Ped file

Include

] Headers

(] Family ID

(] Affection status

O ©

Fonte: VIGELAND, 2024.

3.8 Exemplo de construcio de um heredograma

A elaboragao do heredograma usando o QuickPed segue algumas etapas apresentadas no fluxograma

a seguir:

Figura 7 — Fluxograma de execugdo de um heredograma usando o QuikPed

Estabelecer os individuos do heredograma

Corrigir o sexo dos individuos do heredograma

Identificar os individuos afetados ¢ heterorigotos

Corrgir o identificacho dos individuos do heredograma

Fonte: Autores, 2024.

A seguir iremos apresentar um passo-a-passo de um exemplo de como um heredograma pode ser
construido utilizando os recursos do QuickPed com base nas informagdes apresentadas a seguir:

“Considere que um casal de individuos portadores de uma doenga autossomica recessiva teve um
filho normal e uma filha doente. A filha doente casou com um homem portador da mesma doenca e o
casal teve um filho saudéavel nao portador e uma filha doente. Baseado nestas informacgdes: a) Construa o
heredograma com os individuos mencionados; b) Determine o tipo de heranca apresentada no heredograma;

¢) Qual a probabilidade de o casal 3 e 4 terem outro filho doente?”.
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Passo 1: Ao analisar o enunciado do exercicio, observa-se que o heredograma serd composto por
dois avos, dois pais e um tio e dois filhos. No Menu Quick start, na op¢ao Built-in pedigree, selecione a

opcdo Grandparent (Avos) (Figura 8).

Figura 8 — Passo 1

O
i 2
O

Fonte: VIGELAND, 2024.

Passo 2: Observe que a pessoa que casou no heredograma foi a filha e ndo o filho. Assim, selecione o

individuo 3 e mude o sexo para feminino no Menu Modify (Modificar) usando a op¢do Female (Feminino)
(Figura 9).
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Figura 9 — Passo 2

Fonte: VIGELAND, 2024.
Observe que o individuo 4 automaticamente € convertido para o sexo masculino.
Passo 3: Para adicionar o tio, o usuario pode usar o Menu Modify de duas formas diferentes: a)

selecionando os individuos 1 e 2 e usando o comando Add son (Adicionar filho) ou selecionando o individuo
3 e usando o comando Add sibling to the right (Adicionar irmao a direita) (Figura 10).
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Figura 9 — Passo 3

Fonte: VIGELAND, 2024.

Passo 4: Para adicionar a outra filha, o usuario pode usar o Menu Modify de duas formas diferentes:
a) selecionando os individuos 3 e 4 e usando o comando Add daughter (Adicionar filha) ou selecionando
o individuo 5 e usando o comando Add sibling to the right (Adicionar irmao a direita). Note na Figura 10,

que ao usar este ultimo comando o usudrio deverd mudar o sexo do individuo adicionado para feminino.
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Figura 10 — Passo 4

O
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Fonte: VIGELAND, 2024.

Passo 5: Ap6s mudar o sexo do individuo 7 para feminino, selecione os individuos portadores (1,
2 e 4, conforme mencionado no enunciado do exercicio) e selecione a opg¢ao Carrier (Portador) no Menu
Style (Estilo) (Figura 11).

Figura 11 — Passo 5
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4 3 &
.
5 7

Fonte: VIGELAND, 2024.

Passo 6: Selecione os individuos doentes (3 e 7, conforme mencionado no enunciado do exercicio)

e selecione a op¢ao Color black (Cor preta) no Menu Fill (Preencher) (Figura 12).

Figura 12 — Passo 6

- ©

1 2
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7
Fonte: VIGELAND, 2024.
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Passo 7: Observe que a numeracao dos individuos do heredograma estdo de acordo com a ordem
em que foram adicionados. Para corrigir a ordem clique no botao 1,2,3... ou I-1, I-2... para renumerar os

individuos na ordem correta (Figura 13).

Figura 13 — Passo 7

@
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Fonte: VIGELAND, 2024.

Apos finalizar o heredograma, o usuario pode mudar as configuragdes ou exportar a imagem no

Menu Plot settings.

3.9 Resolvendo questdes baseadas no heredograma desenvolvido

O enunciado proposto apresentava trés questoes, as quais estdo respondidas a seguir:
a) Construa o heredograma com os individuos mencionados:

Resposta: corresponde a Figura 13 apresentada anteriormente.

b) Determine o tipo de heranga apresentada no heredograma:
Resposta: o fato de o heredograma apresentar individuos 1 e 2 heterozigotos tendo o filho 4 doente,

indica que se trata de uma heranga autossdmica recessiva.

¢) Qual a probabilidade de o casal 3 e 4 terem outro filho doente?
Resposta: sendo o individuo 3 heterozigoto (Aa) e o 4 afetado (aa), a probabilidade de terem outro

filho doente (aa) sera de 50%;
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3.10 A importancia do heredograma no processo ensino-aprendizagem e na inclusao em sala de aula

Conforme mencionado anteriormente, os heredogramas correspondem a um importante recurso
didatico no ensino de Genética. Por meio deles, ¢ possivel capacitar alunos na identificarem: o tipo de
heranga de uma determinada doenga genética, o risco de individuos desenvolverem ou portarem doencgas
hereditarias (Scherbakova; Ragi, 2023; Timm et al., 2020) e fornecer um aconselhamento genético adequado
a pacientes (Weiler; Landa-Galindez, 2022).

Além disso, o rapido avanco nas tecnologias genéticas e gendmicas, estdo transformando a pratica
médica e exigindo que profissionais tenham amplo conhecimento sobre estes assuntos. Desta forma, ¢
importante também que as universidades atualizem o contetdo abordado sobre genética para que exista
melhoria continua para a formacdo médica de profissionais “genomicamente” alfabetizados (Plunkett-
Rondeau; Hyland; Dasgupta, 2015).

Vale ressaltar que os heredogramas também sdo recursos importantes ndo apenas em seres humanos
na pratica médica, mas também para as diversas areas de producao animal e de estudos bioldgicos, podendo
ser, por exemplo, utilizado na deteccao de doengas hereditarias de animais criados e selvagens (Nguyen,
2024)

Entretanto, a sua importancia didatica ndo se limita as questdes de resolucdo de problemas
genéticos. Uma abordagem sensivel permite que um instrutor possa acolher melhor os alunos, estabelecer
discussdes e melhorar o dialogo em sala de aula e melhorar a tolerancia a diversidade no ambiente escolar
ou universitario. Especialmente a escolha de uma linguagem ndo estigmatizante e a apresentacao de
deficiéncias em discussdes podem ajudar os alunos com deficiéncias a sentirem-se validados (HALES,
2020).

4 CONCLUSOES

Conforme mencionado anteriormente, o heredograma corresponde a uma representacao grafica do
historico familiar que pode ser utilizado para o diagndstico de doengas genéticas humanas ou de outros
animais e plantas; determinar a probabilidade de descendentes portadores do gene e/ou da doenga; além
de ser um recurso didatico no ensino de Genética que permite a abordagem de diferentes temas sociais e
inclusivos em sala de aula.

O programa QuickPed corresponde a uma ferramenta didatica que permite a elaboracao rapida de
heredogramas que pode ser utilizado por professores e alunos no ensino de Genética, apresentando varias
vantagens como a sua facilidade na utilizacdo de comandos simples bem apresentados nos menus, bem
como o fato de nao necessitar de registro e disponivel on-line, de forma gratuita sem a necessidade de
baixar o programa.

Vale ressaltar ainda que o programa disponibiliza de varios recursos de célculos de coeficientes
genéticos que sdo encontrados no Menu Relationships, os quais nao sdo o objetivo da presente pesquisa,
mas podem ser empregados em outros estudos. Algumas limitagdes encontradas no programa foi o fato

de o mesmo nao possuir simbolos para representagdao de gémeos de zigosidade desconhecida, auséncia de
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progénie, indicagao de probando, morte pré-natal e aborto espontaneo. Espera-se que estas simbologias
classicas encontradas em heredogramas sejam futuramente incluidas no QuickPed e outros programas que

venham a ser desenvolvidos.
CONFLITO DE INTERESSE
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