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1. INTRODUCAO

O ensino da genética tem vindo a ser centrado no paradigma do determinismo
genético, em que grande énfase ¢ dada a funcdo do genotipo sobre a produgdo das
caracteristicas fenotipicas. Veicula-se assim a nogdo de que tudo esta inscrito no ADN,
de que os genes possuem a explica¢ao final para todas as variagdes das caracteristicas dos
organismos vivos e de que os diversos aspectos da vida — como a saude, o
comportamento, a organizagdo social e as actividades gerais da vida — s8o explicados
basicamente por variagdes genéticas, sem sofrer influéncia do ambiente (Penchaszadeh,
2002). Assim, o determinismo genético real¢a a ideia de que os tragos humanos sdo fixos
por dependerem unicamente dos genes e que pouco ou nada sdo influenciados pelo
ambiente fisico e social (Lewontin, 1984; Penchaszadeh, 2002). E ainda no contexto do
determinismo genético que, por exemplo, os media difundem em grandes parangonas a
descoberta do “gene da obesidade”, do “gene da timidez” ou o ‘“cromossoma do
criminoso”.

Actualmente, os geneticistas criticam esta perspectiva do “tudo genético” (Atlan,
1999; Kupiec & Sonigo, 2000) e contrapdem a forte influéncia dos processos
epigenéticos que desempenham um papel crucial nas diversas fases da actividade do
ADN, desde a auto-reparacdo (Friedberg, 2003) até a sintese proteica (Stewart, 1996;
Morange, 2005). No que diz respeito as doengas genéticas, ¢ actualmente bem aceite que
muitas resultam ndo s6 do gendtipo mas também da ac¢do do ambiente (Chakavarti &
Little, 2003). As doengas genéticas representam uma disfun¢@o ou uma mutacdo em um
ou varios genes, pelo que as podemos dividir em duas categorias: as monogénicas,
causadas pela anomalia de um unico gene; e as poligénicas, em que multiplos genes
concorrem para o surgimento da doenca (Swynghedauw, 2000). Para algumas doengas
(por exemplo hemofilia ou daltonismo), o facto de haver altera¢des génicas ¢ suficiente
para que ocorra a doenga. Para outras doengas (por exemplo cancro ou diabetes) as
alteragdes do ADN sdo necessarias, mas ndo sdo suficientes para que surja a doenga; ¢
necessario, nestes casos, a interven¢do do ambiente para que a doenga ocorra
(Swynghedauw, 2000).

Num estudo prévio sobre a analise do tema Genética Humana em manuais de 14
paises (Silva, Ferreira e Carvalho, 2008) verificamos a existéncia nesses manuais de
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doengas que designdmos de “doencas estritamente genéticas” e de “doengas nfo
estritamente genéticas”, sendo que as primeiras se referiam as que resultam
exclusivamente de anomalias genéticas e as ultimas as doengas que dependem de uma
complexa interac¢@o entre factores genéticos e factores ambientais. No presente trabalho,
aprofundamos este assunto e, tomando em conta as trés categorias definidas por Castéra,
Bruguiére e Clément (2008), classificamos as doencas genéticas nestas seguintes trés
categorias: doengas genicas, as doengas que resultam exclusivamente da alteragdo de um
ou mais genes (por exemplo, a hemofilia); doengas cromossomicas, as que resultam de
alteragdes cromossomicas (por exemplo, o sindroma de Down); e as doengas genéticas
multifactoriais, que resultam de alteragdes génicas e de factores ambientais (por exemplo,
a obesidade).

No ensino da genética, ao nivel do ensino basico e secundario, o termo “Programa
genético” tem vindo a ser utilizado em muitos paises, mas a sua forte conota¢do com o
determinismo genético, conduziu & sugestdo de o substituir pelo termo “Informagéo
genética” (Atlan, 2003). Este termo ¢ definido pela “Comissdo sobre acesso e uso do
Genoma Humano” (CAGH, 2003) como qualquer informagio relativa a sequéncias
genomicas ou caracteristicas hereditarias.

No estudo anteriormente referido sobre a abordagem da Genética Humana em
manuais escolares de 14 paises (Silva, Ferreira e Carvalho, 2008) verificAmos que os
manuais Franceses sdo os que com mais frequéncia referem explicitamente os termos
“Programa genético” e “Informacgdo genética”, com uma média, respectivamente, de 24,8
e 35,3 ocorréncias por manual. Pelo contririo, os manuais portugueses apenas
mencionam ‘“Programa genético” numa média de 2,5 ocorréncias por manual e nunca
referem o termo “Informagéo genética”.

Assim, tornou-se evidente existirem diferencas significativas na abordagem da
Genética Humana nos manuais portugueses € nos manuais franceses, pelo que o objectivo
do presente estudo foi o de comparar a abordagem deste tema nos manuais do ensino
basico e secundario de Portugal e de Franga (nas faixas etdrias entre os 14-15 anos e os
17-18 anos) no que diz respeito ao tipo de doengas genéticas ai citadas, enquadrando-as
nas trés categorias — doencas génicas, doengas cromossdmicas ¢ doencas genéticas
multifactoriais — e analisar ainda até que ponto a influéncia do ambiente ¢ referida
explicitamente para a expressdo fenotipica das doengas genéticas multifactoriais.

2. METODOLOGIA

Para a analise dos manuais utilizaram-se as grelhas concebidas no &mbito do Projecto
Europeu FP6 STREP Biohead-Citizen (CIT2-CT2004-506015) para o tema “Genética
Humana”. Foi no seguimento de diversas discussdes levadas a cabo em reunides gerais
que surgiram propostas para a elaboragio das grelhas. As versdes iniciais das grelhas que
resultaram das primeiras reunides foram testadas nos varios paises. Apos este estudo
piloto, levado a cabo em alguns manuais escolares escolhidos aleatoriamente em cada
pais, para esta primeira fase, seguiu-se uma reunifio cujo objectivo foi, especificamente,
que os representantes de cada pais apresentassem as dificuldades que advieram da
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primeira aplicacdo das grelhas. As grelhas foram entdo modificadas e melhoradas, de
modo a obter uma versdo quase final. Esta versdo foi entdo utilizada num estudo piloto
mais alargado por todos os parceiros dos varios paises, tendo sido acordado que esta
versdo das grelhas seria aplicada em pelo menos um manual para cada ano escolar. Para
a concepgdo das grelhas, os parceiros dos paises envolvidos elaboraram comentarios e
chamadas de atencdo de forma a atingir um consenso geral na formulacdo dos itens, tendo
em conta as diferengas culturais entre os varios paises.

No presente estudo analisaram-se 13 manuais portugueses ¢ 18 manuais franceses
contendo o topico Genética humana, publicados por quatro editoras distintas de cada pais,
entre 2001 e 2008 em Portugal e entre 2000 ¢ 2004 em Franga (Tabelas 1). Os dados dos
manuais franceses foram obtidos a partir do trabalho de Castéra, Bruguiére e Clément
(2008). Analisaram-se os manuais correspondentes as sucessivas faixas etarias entre os
14-15 anos e os 17-18 anos em Portugal e em Franga. Dado que em Portugal o tema
Genética ndo consta do programa, nem nos manuais, do 10° ano (15-16 anos de idade),
ndo se procedeu a analise de manuais desta faixa etaria (Tabela 1). Ao nivel dos 17-18
anos, tanto em Portugal como em Franga ha duas areas/disciplinas em que a genética é
leccionada: em Biologia (Bio) ¢ em Psicologia (Psi) em Portugal; e no Terminale
Scientifique (Sc) e no Terminal Scientifique Spécialité Biologie (Sc-Bio) em Franga.

Para a determinagdo dos tipos de doencas genéticas (doengas génicas, doengas
cromossomicas ¢ doengas genéticas multifactoriais) procedeu-se a uma analise
quantitativa determinada pelo nimero de ocorréncias de cada item por manual escolar,
por ano de escolaridade e na totalidade dos manuais de cada pais. Para uma correcta
analise comparativa entre os manuais de Portugal e de Franga, determinaram-se as
ocorréncias em fun¢do do n° total de paginas de genética dos manuais de cada pais,
utilizando a seguinte férmula para os manuais analisados em Portugal ou em Franga:

Ocorréncias do item em analise (em Portugal) =

= N° de ocorréncias / n° total de paginas de genética (nos manuais portugueses
analisados) X 100

Ocorréncias do item em analise (em Franga) =

= N° de ocorréncias / n° total de paginas de genética (nos manuais franceses
analisados) X 100

3. RESULTADOS

Para se efectuar um correcto estudo comparativo quantitativo, entre os manuais
portugueses ¢ os manuais franceses, no que diz respeito as ocorréncias dos itens em
analise de Genética, procedeu-se a determinag@o do numero de paginas por manual, por
faixa etaria e no total em cada pais (Tabela 1).

Na totalidade dos manuais portugueses analisados contaram-se 609 paginas sobre
Genética, enquanto que na totalidade dos franceses somaram-se 1254 paginas. Esta
diferenca deve-se ndo s6 ao facto de em Portugal ndo se leccionar na faixa etaria dos
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15-16 anos (10° ano), ndo havendo por isso manuais sobre este tema, mas também porque
na maioria das faixas etdrias analisaram-se mais manuais franceses (4) do que
portugueses (3) (Tabela 1).

Verificou-se algum paralelismo no dispéndio de espago a tematica de Genética nos
manuais dos dois paises: é nos 17-18 anos (Biologia, em Portugal; Terminale
Scientifique, em Franga) que mais paginas tratam o tema com 281 paginas totais (média
de 93,7 paginas por manual) em Portugal e 341 paginas totais (média de 85,3 paginas por
manual) em Franga; a faixa etaria dos 15-16 anos surge, em ambos os paises, como a
seguinte em termos de nimero de paginas dedicadas a Genética.

3.1. DOENCAS GENETICAS APRESENTADAS NOS MANUAIS
ESCOLARES PORTUGUESES E FRANCESES

Dada a grande diversidade de anomalias genéticas referidas nos manuais, decidiu-se
identificar apenas aquelas que eram citadas mais do que 5 vezes nos manuais franceses,
desprezando-se todas as outras com menor expressdo. A Figura 1 apresenta a comparagio
entre o numero de ocorréncias das diversas doengas encontradas nos manuais portugueses
e franceses. O niimero de ocorréncias foi calculado em fun¢do do numero de paginas
totais, como referido na Metodologia.
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Tabela 1. Numero de paginas sobre Genética Humana por manual, em Portugal e em
Franga.

A. Portugal
Piginas de genéti
Nivel escolar Idade (anos) Editora Por manual Total Média
9 ano Areal Editores (2008) 8
Ciéncias Naturais 14-15 Texto Editores (2004) 20 57 19,0
Porto Editora (2004) 29
10° ano* 15-16 --- 0 0 0,00
e Areal Editores (2008) 100
Bi I""." 16-17 Santillana (2008) 10 160 53,3
tologia Porto Editora (2008) 50
2 Areal Editores (2008) 30
Biols :“(ll)%'o) 17-18 (Bio) Edigdes Asa (2006) 118 281 93,7
gia (Bl Porto Editora (2005) 33
Porto Editora (2008) 27
12° ano . Areal Editores (2006) 24
Psicologia (Psi) 17-18 (Psi) Porto Editora (2003) 10 H 278
Texto Editores (2001) 5
609 46,8
B. Franca
- 0 Piginas de genética
Nivel escolar Idade (anos) Editora Poamnl Total Média
Bordas (2001) 48
Troisiéme 14-15 Hatier (2004) 49 178 59,3
Nathan (2003) 54
Bordan (2004) 68
Hatier (2003) 53
Seconde 15-16 Nathan (2000) 69 250 62,5
Didier (2000) 60
Premicre Bordas (2001) 37
rem Hatier (2001) 99
Scientifique 16-17 Nathan (2001) 8 308 77,0
Didier (2001) 90
Bordan (2002) 102
Terminale Hatier (2002) 75
Scientifique (Sc) 17-18 (S¢) Nathan (2002) 80 341 853
Didier (2002) 84
Terminale Bordan (2002) 83
scientifique spécialité 17-18 (Sc-Bio) Nathan (2002) 52 177 59,0
biologie (Sc-Bio) Didier (2002) 42
1254 69,7

* O tema Genética ndo consta dos programas nem nos manuais portugueses do 10° ano.

Os resultados mostram que ndo existe um paralelismo entre a ocorréncia das doengas
nos manuais portugueses e nos franceses. A hemofilia ¢ a doenga que nos manuais
portugueses aparece com mais frequéncia, seguida do daltonismo, da fenilcetontria, do
sindrome de Down, da anemia falciforme (ou drepanocitose), do cancro, do albinismo, do
sindrome de Klinefelter e, finalmente da diabetes. Esta ultima, a diabetes, com menor
frequéncia nos manuais portugueses, ¢ a que surge nos manuais franceses como a mais
referenciada, seguida da anemia falciforme. Por sua vez, duas das trés doengas menos
citadas em Fran¢a (hemofilia, daltonismo e sindrome de Kleinefelter), sdo as mais citadas
em Portugal: Hemofilia e Daltonismo (Figura 1).

Estes resultados mostram que os manuais portugueses ddo mais énfase as doencas
génicas (hemofilia e daltonismo) enquanto que os manuais franceses ddo mais enfoque as
doengas genéticas multifactoriais (diabetes), em que o ambiente influi no surgimento da
doenga.
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Fig. 1- Numero de ocorréncias das diversas doengas genéticas nos manuais portugueses e
franceses analisados.
Apresenta-se o nimero de ocorréncias totais em fun¢do do numero total de paginas (ver Tabela 1):
Manuais portugueses: total de ocorréncias / 609 x 100;
Manuais franceses: total de ocorréncias / 1254 x 100.

As doengas cromossomicas (sindrome de Down) aparecem em terceiro lugar nos
manuais dos dois paises: em Portugal, depois das doengas génicas (hemofilia e
daltonismo) e das doencgas genéticas multifactoriais (fenilcetonuria); em Franca, depois
das doencas genéticas multifactoriais (diabetes, cancro e fenilcetontiria) e das doengas
génicas (anemia falciforme e albinismo) (Figura 1).

3.2. Doencas genéticas: genicas, cromossomicas e genéticas multifactoriais

No ambito das doencas genéticas, analisaram-se as doengas génicas, as doengas
cromossdmicas e as doengas genéticas multifactoriais, sendo calculadas as respectivas
ocorréncias em fungdo das faixas etarias, do tal dos manuais em cada pais e ainda em
func¢do do n° total de paginas, como se pode ver na Tabela 2.




EDUCAGAO PARA A SAUDE, CIDADANIA E DESENVOLVIMENTO SUSTENTADO INDICE D

SAUDE E AMBIENTE ’

Tabela 2. Ocorréncia de doengas estritamente génicas, doengas cromossdmicas e
doengas genéticas multifactoriais nos manuais portugueses e franceses

A. Portugal
Deenees DU Doen.cas N“Ade . Ocorréncia.s/
Idade e Zoa genéticas ocorréncias Idade/Paginas
genicas Cromossomicas multifactoriais por idade totais*
14-15 2 (50,0%) 2 (50,0%) 0(0,0%) 4 (100%) 0,66
15-16 0 (0,0%) 0 (0,0%) 0(0,0%) 0 (0%) 0,00
16-17 6 (85,7%) 1(14,3%) 0(0,0%) 7 (100%) 1,15
17-18 (Bio) 76 (74,5%) 6 (5,9%) 20 (19,6%) 102 (100%) 16,74
17-18 ( Psi) 3 (42,9%) 3 (42,8%) 1(14,3%) 7 (100%) 1,15
Total 87 (72,5%) 12 (10,0%) 21 (17,5) 120 (100%)
B. Franca
Doencas Doengas Doe'n't,: as N"Ade q Ocorrénc'ia.s/
Idade s HIn genéticas ocorréncias Idade/Paginas
genicas cromossomicas multifactoriais por idade totais**
14-15 14 (64,0%) 8 (36,0%) 0(0,0%) 22 (100%) 1,75
15-16 10 (91,0%) 0 (0,0%) 1 (9,0%) 11 (100%) 0,88
16-17 27 (52,0%) 0 (0,0%) 25 (48,0%) 52 (100%) 4,15
17-18 (Sc) 12 (57,0%) 6(29,0%) 3 (14,0%) 21 (100%) 1,67
17-18 (Sc-Bio) 10 (71,0%) 4(29,0%) 0(0,0%) 14 (100%) 1,12
Total 73 (60,8%) 18 (15,0%) 29 (24,2%) 120 (100%)
Ocorréncias/ 5,81 1,43 2,31 9,57
paginas totais

Apresenta-se o nimero de ocorréncias totais em fun¢do do numero total de paginas (ver Tabela 1):
* Manuais portugueses: total de ocorréncias / 609 x 100;
** Manuais franceses: total de ocorréncias / 1254 x 100.

As doengas génicas sdo as que aparecem com maior frequéncia tanto nos manuais
portugueses (72,5%) como nos franceses (60,5%), sendo seguidas pelas doencas
genéticas multifactoriais (17,5% mos manuais portugueses; 24,2% nos franceses) e pelas
doengas cromossomicas (10,0% nos portugueses; 15,0% nos franceses) (Tabela 2).

Para a comparac@o das ocorréncias entre os dois paises procedeu-se ao calculo em
fun¢do do numero total de paginas de Genética nos manuais de cada pais (609 paginas nos
manuais portugueses; 1254 nos manuais franceses, conforme Tabela 1). A Figura 2
apresenta a comparagao entre a frequéncia das ocorréncias das trés categorias de doengas
genéticas — doencas génicas, doencas cromossomicas e doengas genéticas multifactoriais
— nos manuais portugueses e franceses, onde se destacam, pela sua alta frequéncia, as
doengas géncias.
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Fig. 2- Numero de ocorréncias de doengas génicas, cromossémicas e genéticas multifactoriais
nos manuais portugueses ¢ franceses analisados.
Apresenta-se o nimero de ocorréncias totais em fung¢@o do nimero total de paginas (ver Tabela

1):
Manuais portugueses: total de ocorréncias / 609 x 100;
Manuais franceses: total de ocorréncias / 1254 x 100.

Verifica-se ainda que no conjunto de todos os tipos de doengas, elas surgem com
maior frequéncia nos manuais portugueses da faixa dos 17-18 anos (Bio), com grande
destaque (16,74 ocorréncias por nimero total de paginas), enquanto que nos manuais
franceses surgem na faixa de idade imediatamente abaixo, dos 16-17 anos (com apenas
4,15 ocorréncias por numero total de paginas) (Tabela 2 e Figura 3).

17-18 Bio (Pt);Sc (Fr} .

17-18 Bio (Pt);Sc (Fr)

16-17
m Franca

| Portugal

14-15

o 2 4 (5] -] i0 12 14 16 18

M2 ocorréncias/Ne total pg x 100

Fig. 3- Numero de ocorréncias de doengas genéticas nos manuais portugueses ¢ franceses ao
longo das sucessivas faixas etarias.

Apresenta-se o nimero de ocorréncias totais em fun¢do do nimero total de paginas (ver Tabela
2):

Manuais portugueses: total de ocorréncias / 609 x 100;
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Manuais franceses: total de ocorréncias / 1254 x 100.

3.3. INFLUENCIA AMBIENTAL EM EXEMPLOS DE DOENCAS
GENETICAS MULTIFACTORIAIS

Para se analisar a importancia dada ao efeito do ambiente na expressdo fenotipica de
doengas genéticas, contabilizou-se o nimero de referéncias explicitas ao ambiente em
exemplos de doencgas genéticas multifactoriais, nos manuais portugueses e franceses, ao
longo das diversas faixas etarias.

Os resultados apresentados na Figura 4 mostram que é na faixa dos 16-17 anos (11°
ano) que os manuais portugueses (42%) e franceses (34%) apresentam mais exemplos da
influéncia do ambiente no surgimento de doengas genéticas. E, contudo, de realcar a
grande diferenga existente entre os manuais portugueses do 12° ano de Biologia e de
Psicologia em que se encontraram apenas 5 % de referéncias ao efeito do ambiente nos
manuais de Biologia e 40% nos de Psicologia.

Contrariamente ao manuais portugueses que referem a ac¢do do ambiente apenas nas
ultimas faixas etdrias, os manuais franceses apresentam exemplos de doengas
influenciadas pelo ambiente ao longo das diversas faixas etarias, variando numa
frequéncia entre os 14% (aos 14-15 anos) e os 34% (aos 16-17) (Figura 4).

17-18 Psi/Sc-Bio h
17-18 Blo/Se —
| E Franca
15.1c —
14.1c

Q 10 20 30 40 50

Percentagem de doencgas referindo a influéncia ambiental

Fig. 4- Percentagem de exemplos de doengas genéticas multifactoriais que referem efeitos
ambientais para a sua expressgo.

4. DISCUSSAO E CONCLUSOES

\

Ao procedermos a analise do tema Genética Humana nos manuais escolares,
depardmo-nos numa primeira etapa com a necessidade de separar as doencas
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exclusivamente dependentes de anomalias genéticas, das doengas que para além de
alteragdes genéticas podem ser activadas ou reprimidas pela ac¢do do ambiente. Assim,
designamos as primeiras de “doengas estritamente genéticas” e as segundas de “doencas
ndo estritamente genéticas” (Silva, Ferreira e Carvalho, 2008). Nesse estudo néo fizemos
a separacdo dentro das “doencas estritamente genéticas”, aquelas que sdo resultantes de
alteragdes génicas (por exemplo, hemofilia) das que sdo devidas a alteragdes
cromossomicas (por exemplo, sindroma da Down).

Num trabalho realizado no mesmo periodo de tempo, mas desenvolvido
independentemente do nosso, Castéra, Brugui¢re e Clément (2008) tiveram o mesmo
problema e basearam-se na classificacdo de Swynghedauw (2000) sobre as doengas
monogénicas (causadas pela alteragdo de um unico gene) e doengas poligénicas
(resultantes da alteragdo de multiplos genes), para estabelecerem trés categorias para as
doencas genéticas encontradas nos manuais: determinismo monogénico (causadas pela
alteragdo de um unico gene), determinismo poligénico (resultantes da alteracdo de
multiplos genes e que dependem da influéncia do ambiente) e anomalias cromossomicas,
que tal como o nome indica refere-se a alteragdes nos cromossomas.

Nesta classificagdo de Castéra, Bruguiére e Clément (2008) hd um aspecto que
consideramos necessario ser revisto, dado que ndo ¢ linear que apenas as doencas
poligénicas, e ndo as monogénicas (como definidas por Swynghedauw, 2000) possam ser
as Unicas sujeitas a influencias ambientais. Em nosso entender, quer a alteragdo seja
monogenica, quer seja poligénica, podera estar dependente da influéncia ambiental.
Assim, no presente estudo consideramos trés categorias dentro das doengas genéticas:
doencas génicas, as doengas que resultam exclusivamente da alteragdo de um ou mais
genes (por exemplo, a hemofilia); doengas cromossémicas, as que resultam de alteracdes
cromossomicas (por exemplo, o sindroma de Down); e as doengas genéticas
multifactoriais, que resultam de alteragdes genéticas ¢ de factores ambientais (por
exemplo, a obesidade).

O presente estudo comparativo evidencia que os manuais portugueses, no seu todo,
dao mais énfase as doengas génicas (hemofilia, daltonismo), enquanto que os franceses
referem mais frequentemente doengas genéticas multifactoriais (diabetes). Para além
disso, ao longo de todas as faixas etarias, nos manuais franceses sdo explicitadas
referéncias ao efeito do ambiente no surgimento/desenvolvimento das doengas, enquanto
que nos manuais portugueses, esses exemplos aparecem apenas no 11° e 12° anos
(respectivamente 16-17 e 17-18 anos). Um aspecto importante a reter nos manuais
portugueses € o facto de os de Psicologia (40% de ocorréncias) do 12° ano darem muito
mais énfase que os manuais de Biologia (5%) a influéncia do ambiente no
surgimento/desenvolvimento de doencas genéticas multifactoriais, evidenciando a
diferenca de paradigmas em que se fundamenta o ensino destas duas disciplinas.

Esta questdo de referir ou ndo a influéncia do ambiente no surgimento da doenca ¢ um
aspecto importante em termos de educacdo e promogdo da saude, uma vez que se a
doenga genética ¢ apresentada como um determinismo genético, sem influéncia do
ambiente, o individuo pouco ou nada pode fazer para manter e/ou melhorar a sua saude.
Pelo contrario, caso sejam dadas indicagdes da influéncia do ambiente na activagéo e na
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repressdo das doengas genéticas multifactoriais, entdo a pessoa pode procurar melhorar o
seu estilo de vida de forma a evitar as condigdes propicias ao
surgimento/desenvolvimento da doenca, contribuindo assim para a promocdo da sua
satde (OMS, 1986).
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