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As variações genéticas podem gerar efeitos no fenótipo incluindo algum tipo de doença 
hereditária[1], motivando estudos sobre a saúde humana pela Biologia. 

A comparação de sequências de um gene de doença e seu produto com aquelas de 
genes e proteínas do alelo selvagem pode fornecer pistas para as causas moleculares e 
celulares das doenças genéticas[2]. 
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Aplicar os conceitos de transcrição, tradução e mutação da informação 
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Identificar alguns tipos de mutação gênica e relacioná-las às alterações 
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Analisar dados e elaborar conclusões no estudo de variações genéticas 
por meio de uma abordagem investigativa. 
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Figura 1: Exemplos de casos de famílias investigados pelos grupos. 

Figura 2: Apresentação das conclusões pelos estudantes. 

Todos os grupos realizaram a transcrição e a tradução da informação genética, 
com consulta à tabela do código genético no livro didático.  

Instigados pela professora, todos os grupos identificaram as alterações de códons  
como mutações com repercussão na funcionalidade de proteínas.  

Todas as equipes, em pesquisa bibliográfica, relacionaram as mutações com as 
respectivas doenças genéticas.  

O debate nas apresentações proporcionou aos estudantes a ampliação de seus 
conhecimentos de mutações por deleção, substituição e adição de nucleotídeos. 
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