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     RESUMO 

A importância de realizar mudanças na formação em saúde tem sido muito enfatizada nas últimas 

décadas, sendo que a educação médica no Brasil tem sido assunto de muitas discussões. Mudanças 

no modelo tradicional de estudo se fazem necessárias, sendo que estas devem ocorrer tanto em 

relação ao conteúdo que será ensinado, quanto na forma como esse conteúdo será ensinado. Diante 

disso, diversas propostas de metodologias ativas de aprendizagem vêm sendo ofertadas, o que 

potencialmente pode incrementar o desenvolvimento do perfil do novo profissional. Dentre as 

diversas metodologias ativas descritas na literatura, selecionamos neste trabalho a Aprendizagem 

Baseada em Casos (ABC). Aqui buscamos avaliar se a implementação dessa metodologia ativa no 

ensino de Genética, poderia colaborar com a melhoria do processo de ensino aprendizagem. A 

disciplina de Genética aborda conteúdos que em um primeiro momento podem parecer distantes do 

cotidiano dos alunos e da prática dos futuros profissionais, por isso a grande relevância de inserir 

estudos de caso que podem ser facilitadores no processo de compreensão da importância da 

genética na prática médica. O objetivo do trabalho foi analisar se durante o processo de ensino 

aprendizagem de doenças genéticas, o uso de discussão de casos motiva os alunos mais do que a 

aula tradicional e se o estudo em grupo acrescenta conhecimento em comparação com o estudo 

individual. A pesquisa foi realizada em 2019 com um grupo de 46 alunos na Faculdade de Medicina 

da Universidade de Brasília (UnB), ao final da disciplina “Genética e Biologia Molecular”. Nesse 

estudo, foram avaliadas pontuações de desempenho dos alunos individualmente (pontuação entre 

10/19 e 18/19), enquanto o desempenho em grupo foi maior em 8 dos 9 casos aplicados (entre 13/19 

e 19/19). Com isso, os alunos demonstraram que trabalhar em grupos acrescenta conhecimento em 

comparação com o estudo individual. Os alunos também avaliaram o uso da metodologia ativa ABC 

demonstrando uma boa aceitação no uso das discussões dos casos clínicos sobre doenças 

genéticas. No entanto, alguns resultados demonstraram que há a possibilidade de parte dos alunos 

enfrentarem dificuldades em lidar com novas metodologias de ensino. Os resultados obtidos neste 

trabalho apontam que casos clínicos poderiam proporcionar contextos e uma experiência semelhante 

a situações reais vividas na prática médica, permitindo aos alunos mobilizar seus conhecimentos 

prévios adquiridos em situações semelhantes aos casos. 

Palavras-chave: ensino de genética; aprendizagem baseada em casos; trabalho em grupo e 

individual; metodologias ativas; educação médica. 

 

 

 

 



 

   

 

 

   

 

 

 

     ABSTRACT 

 

The importance of making changes in health education has been emphasized in the recent decade. 

Also, medical education in Brazil has been the subject of many discussions. Changes in the traditional 

model of study are necessary, and these must occur both in relation to the content that will be taught, 

and in which way that content will be taught. Thus, several proposals for learning methodologies are 

being offered, which can increase or develop the profile of the new professional. Among the various 

active methodologies described in the literature, we selected in this work the Case-Based Learning 

(ABC method). Here we assessed if the implementation of this methodology seeks to activate the 

teaching of Genetics and if it can contribute to the improvement of the teaching-learning process. The 

discipline of Genetics addresses contents that first may seem distant from the daily lives of students 

and the practices of professionals, which is why it is importante to introduce studies that can be 

facilitators in the process of understanding genetics in medical practice. The focus of this work was to 

analyze whether during the teaching-learning process of genetic diseases, the use of case 

discussions motivates students more than the traditional class and whether group study adds 

knowledge compared to individual study. The research was carried out in 2019 with a group of 46 

students at the School of Medicine of the University of Brasília (UnB), at the end of the course 

“Genetics and Molecular Biology”. In this study, we evaluated the individual performance scores of the 

students (score between 10/19 and 18/19). The group performance was higher in 8 of the 9 cases 

studied (13/19 and 19/19). Therefore, students showed that working in groups add more knowledge 

compared to individual study. Students also evaluated the use of the active ABC methodology 

demonstrating a good acceptance in the use of clinical case discussions on genetic diseases. 

However, some results showed that there is a possibility that part of the students face difficulties in 

dealing with new teaching methodologies. The results obtained in this work indicate that clinical cases 

could provide contexts and an experiences similar to real situations in medical practice, allowing 

students to mobilize their previous knowledge acquired in situations similar to the cases. 

Key words: teaching genetics; case-based learning; group and individual work; active methodologies; 

medical education. 
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1. INTRODUÇÃO  

 

A importância de realizar mudanças na formação em saúde tem sido 

muito enfatizada nas últimas décadas, pois o modelo tradicional de ensino tem 

sido falho em formar profissionais capazes de atender às demandas sociais 

existentes na sociedade (1, 2, 3, 4). A educação médica no Brasil tem sido 

assunto de muitas discussões sobre a formação profissional na área da saúde. 

Percebe-se que os futuros médicos precisam receber uma formação 

educacional com formas diversificadas de trabalhar com o conhecimento, ou 

seja, com métodos de aprendizagem inovadores, contrapondo-se aos modelos 

didáticos de ensino apoiados em perspectivas tradicionais, em que o professor 

é o centro do processo de aprendizagem e transmissão de saberes para alunos 

que apenas recebem e memorizam o conhecimento transmitido, processo de 

aprendizagem chamado como metodologia ativa. 

 Para realizar transformações necessárias na formação, é preciso que 

haja mudanças tanto no campo da educação quanto na área da saúde (5). E, 

sendo assim, o acelerado desenvolvimento científico e tecnológico vem 

reconfigurando a relação com o ensino e com o trabalho, o que acarreta 

consequências para a relação com o conhecimento. Uma dessas 

consequências é a aproximação entre trabalho e aprendizagem, já que se torna 

fundamental que o profissional assuma uma atitude de constante 

aprendizagem ao longo da vida. Outra consequência é o aumento da 

complexidade dos problemas a serem resolvidos, exigindo que profissionais 

aumentem sua capacidade de analisar e agir (6). 

Os métodos tradicionais, que focam na transmissão de informações 

pelos professores, faziam sentido quando o acesso à informação era difícil. 

Atualmente, com a internet e a divulgação aberta de muitos cursos e materiais, 

o aluno pode aprender diversos ambientes e a qualquer hora. Isso é complexo, 

necessário e um pouco assustador, porque não se tem modelos prévios bem-

sucedidos para que o aluno aprenda de forma flexível numa sociedade 

altamente conectada. (7, 8). 

Mudanças no modelo antigo se fazem necessárias, sendo que estas 

mudanças devem ocorrer tanto em relação ao conteúdo que será ensinado 
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quanto na forma como esse conteúdo será ensinado, ou seja, o modo que será 

apresentado aos alunos. “Os conteúdos curriculares informam e os métodos 

para aprendê-los formam” (9). As metodologias ativas de aprendizagem 

permitem o desenvolvimento das características de perfil do novo profissional 

que precisa ser formado. Dentre elas, temos a Aprendizagem Baseada em 

Problemas (ABP) e a Aprendizagem Baseada em Casos (ABC), sendo que 

essa última está diretamente relacionada com o presente trabalho. 

Uma das características da ABC é a oportunidade que pode ser ofertada 

aos alunos para trabalhar em pequenos grupos, discutir, compartilhar suas 

opiniões e propostas de solução para as perguntas apresentadas no caso 

problema. A tarefa do professor é facilitar a interação entre os alunos, 

propondo a discussão do caso com a participação de toda a classe (10). 

Dentre as áreas de conhecimento obrigatória no currículo do curso de 

medicina está a genética, que aborda conteúdos que em um primeiro momento 

podem parecer distantes do cotidiano dos alunos e da prática dos futuros 

profissionais.  Por isso, é relevante iniciar a sinalização da importância da 

genética na prática médica desde o primeiro dia de aula, sendo que a utilização 

de casos pode ser um facilitador em tal processo. 

No processo educacional, tanto no ensino básico quanto no ensino 

superior, há o seguinte questionamento dos alunos: "Por que estou 

aprendendo isso?” . Os professores têm enfrentado dificuldades no processo 

do ensino de genética, pois os alunos apresentam dificuldade de compreensão 

dos conteúdos, por serem considerados muito abstratos (11). Dessa forma, 

propostas de inclusão de metodologias motivacionais poderiam contribuir na 

melhoria da relação aluno-disciplina. 

Este trabalho se propôs a contribuir com a discussão de que o uso de 

metodologia ativa auxilia no processo de ensino aprendizagem da genética 

básica, área de conhecimento seguramente exigida na prática profissional de 

médicos, e, com isso, com uma melhor formação profissional.  No caso 

específico, avaliou-se a utilização da discussão de casos, com a hipótese de 

que essa metodologia motiva os alunos mais do que a aula tradicional, e da 

discussão em grupos, com a hipótese de que o estudo em grupo acrescenta 

conhecimento em comparação com o estudo individual.  
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1.1 O conhecimento da Genética médica nos cursos de graduação 

 

A formação dos alunos de medicina na área de genética é de 

fundamental importância para que se tenha maior entendimento dos 

determinantes biológicos de doenças epidemiológicas. Deste modo, saber 

como lidar com os pacientes e suas famílias, de forma ética, passa a ser 

competência importante para todos os médicos, impactando em sua formação 

durante a graduação (12) 

É notado então a importância do estudo na área de genética no 

processo de formação acadêmica dos alunos no curso de medicina. Por isso, 

neste trabalho os casos clínicos desenvolvidos com os alunos tiveram como 

base doenças genéticas, simulando situações reais de pacientes. A Genética 

Médica trabalha com doenças particularmente raras, mas que quando somadas 

constituem um grupo considerável, com prevalência de 31,5 a 73,0 por mil 

indivíduos (13).  

A importância das malformações congênitas só é tida como algo 

notável na saúde, quando as taxas de mortalidade infantil atingem valores 

inferiores a 40 mortes a cada mil crianças (MARCH, 2006). O mesmo ocorre no 

Brasil onde, desde 2005, essas doenças, representadas pelo capítulo XVII do 

Código Internacional de Doenças (“Malformações congênitas, deformidades e 

anomalias cromossômicas”), apresentam a segunda causa de mortalidade 

infantil em todas as regiões do Brasil (14). 

Geralmente o contato inicial dos pacientes com doenças genéticas é 

dado com os médicos generalistas, com quem acontece uma relação de 

confiança, estes profissionais têm um papel fundamental no encaminhamento e 

orientação dos pacientes. Dados mundiais e nacionais mostram que a grande 

maioria dos médicos não especialistas em genética tem um certo 

conhecimento básico da especialidade, no entanto muitas vezes não são 

capacitados para fornecer as informações e orientações mais adequadas a 

respeito de doenças dessa natureza, bem como os procedimentos a serem 

realizados (15). 
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1.2 Metodologias ativas 

As metodologias ativas procuram criar situações de aprendizagem em 

que os alunos fazem coisas, colocam conhecimentos em ação, pensam e 

conceituam o que fazem, constroem conhecimentos sobre os conteúdos 

abordados em sala, bem como desenvolvem estratégias que promovam a 

capacidade crítica e reflexão sobre suas práticas, aprendendo a interagir com 

colegas e professor, além de explorar atitudes, valores pessoais e sociais (16, 

17, 18). O processo de ensino aprendizagem apresenta variáveis 

metodológicas que podem ser aplicadas de diferentes formas, tendo assim, 

diferentes resultados. A metodologia ativa de ensino aprendizagem propõem 

que os alunos passem por este processo por meio do professor, que é um 

facilitador, sendo ele fundamental na permissão, incentivo e valorização da 

participação ativa do aluno. O aluno desenvolve sua criatividade, inter-relação 

de estudo em grupos, capacidade de argumentação, desperta a autonomia e 

curiosidade. 

A estratégia de trazer problemas para iniciar a construção de um 

conhecimento seria uma contribuição importante para a mudança no ensino 

tradicional, como aulas expositivas, e o ensino em que o aluno participa da 

construção de seu próprio aprendizado. Com o uso dessa metodologia o 

professor deixa de ser o centro do conhecimento, passando essa 

responsabilidade aos alunos, dessa forma, o papel docente se concentra em 

orientar as reflexões propostas pelos alunos (19). Essa prática estaria de 

acordo com as ideias de Piaget, ao propor um problema aos alunos estaria 

estimulando neles um desequilíbrio, o que permitiria a criação de novas 

situações, levando-os a construção de um novo conhecimento (19). 

Trazer problemas para iniciar a construção de um conhecimento, pode 

ser um fator de mudança importante no ensino tradicional, ajudando a 

promover a participação do aluno na construção de seu aprendizado. Com o 

uso de metodologia ativas, o professor deixa de ser o centro do conhecimento 

e transfere esta função aos estudantes. Portanto, o papel docente se concentra 

em orientar as reflexões propostas pelos alunos (19). Este mesmo autor, afirma 
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que essa prática estaria de acordo com as ideias de Piaget, ao propor aos 

alunos um problema, o professor estaria estimulando um desequilíbrio neles, o 

que permitiria a criação de novas situações, levando à construção de um novo 

conhecimento. 

As metodologias ativas o professor deve atuar como um facilitador do 

processo de ensino-aprendizagem, permitindo, incentivando e valorizando a 

participação ativa de seus alunos. Elas permitem o desenvolvimento da  do 

pensamento crítico, da curiosidade, criatividade, da prática do trabalho em 

equipe, da cooperação, da capacidade de argumentação e da autonomia do 

aluno (20). 

A metodologia ativa escolhida como objeto de estudo neste trabalho é a 

Aprendizagem Baseada em Casos (ABC), que se deu com aplicação de casos 

clínicos, simulando casos de pacientes com doenças genéticas, assunto 

abordado na disciplina de Genética com uma turma de alunos de medicina. 

Aprender com casos desenvolve nos estudantes habilidades para lidar melhor 

com julgamentos complexos, demandados por situações que envolvem 

domínios mal estruturados de conhecimento, em que hipóteses devem ser 

criadas e decisões devem ser tomadas, o que pode afetar os resultados e a 

solução proposta para os problemas (21). 

Os casos devem ser elaborados com base em problemas reais ou 

simulados, fazendo com que os estudantes interajam com o problema tratado, 

obtenham dados, formulem hipóteses e possam tomar decisões, isso favorece 

a participação ativa dos alunos no processo de ensino e aprendizagem (22). 

Neste trabalho, os casos foram construídos acerca de doenças genéticas 

visando trabalhar conceitos pertinentes à genética médica. 

ABC é um método de aprendizagem facilmente aplicado, desde que haja 

um caso a ser analisado e que este seja bem estruturado, sendo importante 

que o caso de estudo esteja relacionado com os conhecimentos prévios 

obtidos pelos alunos. Com este caso prático é resgatada a teoria já ministrada 

pelo professor e aplicada no caso proposto. Para que isso aconteça é 

necessário que o caso seja guiado, desenvolvendo a atividade de raciocínio 

relacionando a teoria com a prática e, é necessário conhecer claramente os 
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objetivos da atividade: o que se deve fazer e o que se está aprendendo com tal 

situação (23, 24, 25).   

 

 

1.3 Aprendizagem Baseada em Casos (ABC) 

 

A ABC é uma estratégia de ensino que se vale de casos, onde são 

apresentados problemas que exigem do aluno a busca por uma solução; um 

método de aprendizagem facilmente aplicável , necessitando primordialmente 

de um caso a ser analisado. Dessa forma, é necessário que o caso de estudo 

esteja relacionado a conhecimentos prévios. A partir de um caso prático é 

resgatada a teoria já ministrada pelo professor, e assim aplicada no caso 

proposto. Com isso é preciso que o aprendizado seja guiado, desenvolvendo a 

atividade de raciocínio e ligando a teoria com a prática  (23, 24, 25).   

A metodologia ABC é uma variante da Aprendizagem Baseada em 

Problemas (ABP) ou Aprendizagem Baseada na Resolução de Problemas 

(ABPR), como é usada em Portugal (26). As duas denominações são derivadas 

de Problem Based Learning (PBL), em inglês. A origem da ABP está associada 

à Escola de Medicina da Universidade de McMaster, Ontário, que, há 

aproximadamente quarenta anos, inseriu esta metodologia em seu currículo 

(27). Tal metodologia ficou inicialmente restrita à formação dos profissionais da 

área médica, com o objetivo de possibilitar aos alunos o contato com 

problemas reais durante todo o curso e não somente nos semestres finais. O 

método se difundiu por faculdades de Medicina em diversos países e, 

posteriormente, para outros cursos de graduação e pós-graduação (28). 

Ainda sobre a Aprendizagem Baseada em Problemas (ABP), é um 

método de aprendizagem baseado na solução de problemas, onde apresenta-

se um problema da prática profissional a pequenos grupos de alunos ou de 

forma individual, os quais devem participar ativamente buscando formas de 

solucioná-lo. É analisada não só a solução do problema, mas todo o processo 

para alcançar uma solução mais adequada. Diferentemente do método 

convencional, o PBL promove uma aprendizagem focada no aluno, que atua 
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ativamente na investigação, análise e composição das informações adquiridas, 

conquistando maior autonomia no processo de aprendizado (29, 30). 

  Não existe na literatura um consenso em relação a ABC e a ABP. 

Determinados autores afirmam que a principal diferença entre os dois métodos 

de ensino é que no ABC é necessário um conhecimento teórico prévio, 

enquanto na ABP não há essa necessidade (31).  

A análise e discussão de casos pode proporcionar reflexões que 

promovam o interesse do aluno por saber mais, em aprofundar sobre certos 

assuntos. O debate sobre o caso pretende intensificar esse interesse. Tal 

interesse (10) por mais informação ao fato de, na ABC, o professor não 

oferecer a resposta “correta” e a ambiguidade na solução tende a aumentar, 

assim como a tensão por conseguir a resposta correta. 

Na fase de elaboração do projeto desta pesquisa,  foram vistos alguns 

trabalhos realizados com a ABC, no entanto, estes não contemplavam casos 

em que trabalhassem a genética médica, um dos fatores motivadores para a 

escolha de casos que abordassem a parte clínica com foco em doenças 

genéticas para esta pesquisa. 

 

1.4 Estudos em grupo  

 

Uma vantagem de reunir os alunos durante as aulas é a possibilidade de 

o professor observar melhor o funcionamento dos grupos (10). A mesma autora 

afirma que os dados obtidos durante essa observação são muito valiosos, 

principalmente para os professores que desejam conhecer melhor o modo de 

seus alunos expor suas ideias e interagir naquele momento; esse 

conhecimento daria a possibilidade de um auxílio mais individualizado.  

O uso da expressão “dinâmica em grupo” está associada à solução dos 

problemas, como uma prática utilizada para ajudar o grupo a aperfeiçoar as 

diversas variáveis que influenciam neste processo, fazendo uso das diversas 

habilidades e capacidades que o grupo oferece (32, 33).  A dinâmica em grupo 

é a origem e a força da aprendizagem e do desenvolvimento intelectual, pois 

favorece o desenvolvimento do raciocínio lógico e o entendimento de 
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conteúdos graças a um processo de reorganização cognitiva e de interiorização 

pela superação das controvérsias dentro do grupo (34, 35). 

O professor pode criar condições para que seus alunos realizem o 

trabalho, definindo a tarefa a ser realizada, orientando com instruções e 

sugestões, fazendo correções e explicando as regras a serem cumpridas 

dentro do grupo, mantendo os integrantes do grupo produtivos, tendo como 

objetivo a autonomia dos alunos que passarão a atuar com o desenvolvimento 

de suas próprias ferramentas (35). A participação direta do professor com os 

alunos possibilita um acompanhamento mais próximo da realização dos 

processos, na forma de observação ativa, mesmo que isso signifique intervir 

para permitir uma interação maior entre os integrantes do grupo, de modo mais 

eficiente e produtivo (36).  Importante ressaltar que isto não significa que todos 

os alunos tenham ou não que ter funções específicas dentro do grupo, no 

entanto, ele deve desempenhá-lo com a participação do grupo (35). Ao 

trabalhar os casos em grupo, o professor facilita aos alunos competências e 

habilidades, tais como: tolerância, respeito com a ideia do outro, organização 

do conhecimento, questionar, ser o protagonista do conhecimento, dentre 

outros. O presente trabalho pode contribuir com a educação médica, 

analisando as seguintes hipóteses: se o uso da discussão dos casos motiva 

mais do que a aula tradicional e se o estudo em grupo acrescenta 

conhecimento em comparação com o estudo individual. 

 

2     OBJETIVOS 

 

2.1 Objetivo geral 

Analisar se durante o processo de ensino aprendizagem de doenças 

genéticas, o uso de discussão de casos motiva os alunos mais do que a aula 

tradicional e se o estudo em grupo acrescenta conhecimento em comparação 

com o estudo individual. 

 

2.2 Objetivos específicos  
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✔ Desenvolver um protocolo e materiais (estudos de casos clínicos) para 

aplicação de metodologia ativa ABC, para alunos de graduação em 

medicina 

✔ Aplicar e avaliar a metodologia ativa desenvolvida  

✔ Analisar os resultados do uso da metodologia ativa baseada em casos 

clínicos de doenças genéticas e discutir sua eficiência no processo de 

aprendizagem com base nos resultados observados na pesquisa e na 

literatura.   

 

3 MÉTODOS 

 

3.1 Aspectos éticos 

 

Este trabalho faz parte do projeto “Motivação e percepção da 

aprendizagem associadas ao uso da tecnologia, de atividades lúdicas e de 

metodologias ativas na abordagem de temas de natureza científica”, 

coordenado pelo Prof. Dr. José Eduardo Baroneza e aprovado pelo Comitê de 

Ética em Pesquisa da Faculdade de Ciências da Saúde (CAAE: 

04867318.0.0000.5558). Foi disponibilizado aos alunos participantes da 

pesquisa, o Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE - Anexo 01) 

específico do projeto, instrumento pelo qual puderam concordar em participar 

dos objetivos do trabalho e assinar. É importante mencionar que, de acordo 

com o TCLE, cada estudante teve liberdade de se recusar a participar ou de 

retirar o seu consentimento, em qualquer fase da pesquisa, sem qualquer 

penalização. 

 

3.2. Público participante da pesquisa 

 

A pesquisa foi realizada em 2019 na Faculdade de Medicina da 

Universidade de Brasília (UnB) ao final da disciplina “Genética e Biologia 

Molecular”. Essa disciplina é ofertada para alunos do primeiro semestre do 

curso de Medicina, sendo que no semestre em questão tivemos 46 alunos 

participando da atividade. Antes do início da aplicação da proposta de atividade 
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aqui apresentada, o projeto foi apresentado oralmente aos alunos, momento 

em que foram consultados sobre o interesse em participar. Houve grande 

adesão, com a totalidade dos alunos interessados.  

 

3.3. Desenvolvimento e aplicação de protocolo para ABC  

 

 

3.3.1 Elaboração de casos clínicos  

O desenvolvimento do protocolo que foi utilizado para a aplicação da 

metodologia foi principalmente a estruturação de casos que buscavam retomar 

a teoria abordada em aulas expositivas sobre bases genéticas de doenças 

apresentadas pelo professor da disciplina ao longo do semestre. Os casos 

clínicos (Quadro 1) desenvolvidos e aplicados nesta pesquisa simularam 

situações reais de pacientes com doenças genéticas. Estes casos foram 

elaborados utilizando como fonte de informações o livro-texto didático 

Thompson & Thompson - Genética Médica (Nussbaum et al., 2008) e o site do 

OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man - https://www.omim.org). 

As questões e reflexões que nortearam a resolução dos casos por parte 

dos alunos foi a mesma para todos os casos elaborados e são essas a seguir: 

(1) O que significa cada sintoma descrito?  

(2) Qual a proposta de diagnóstico?  

(3) Há outros sintomas (fenótipos) já descritos para essa doença além 

dos observados?  

(4) Há etiologia (causa) genética e padrão de herança descritos?  

(5) Qual ou quais seriam?  

(6) Qual o tipo de exame molecular que você solicitaria?  

(7) Há tratamento descrito?  

(8) E como este ocorre?  

(9) Qual a probabilidade de o próximo filho do casal ter a mesma 

patologia (risco de herança)?  

 

 

https://www.omim.org/
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Quadro 1- Casos clínicos elaborados para a aplicação da metodologia ativa 

Aprendizagem Baseada em Caso (ABC)   para alunos de bacharelado em 

Medicina.  Continua. 

CASO CLÍNICO SITUAÇÃO PROBLEMA 

 

OBJETIVOS DE 

APRENDIZAGEM 

 Conceitos 

abordados  

Caso 01. 

Acondroplasia 

(mutação em 

FGFR3, MIM 

100800) 

 

C. D., uma mulher saudável de 29 anos de 

idade, estava na 27º semana de gestação 

de seu primeiro filho. Um exame 

ultrassonográfico realizado na 26ª semana 

de gestação identificou um feto do sexo 

masculino com macrocefalia e rizomelia. O 

esposo de C.D tinha 46 anos de idade e era 

saudável; ele tinha três filhos saudáveis do 

casamento anterior. Nenhum dos genitores 

possui histórico familiar de defeitos 

congênitos ou distúrbios genéticos. O 

menino nasceu após 38 semanas de 

gestação por cesariana. Apresentava ao 

nascer características físicas e radiológicas 

como: hipotonia, megalencefalia (ou 

macrocefalia), bossa frontal, braquidactilia e 

mãos em tridente. 

 

Herança 

autossômica 

dominante, 

mutações de ganho 

de função, idade 

paterna avançada e 

mutação de novo. 

Caso 03. Xeroderma 

pigmentoso 

S.R, uma menina de 2 anos de idade, foi 

encaminhada à clínica de dermatologia para 

avaliação de grave sensibilidade ao sol e 

sardas hiperpigmentadas. No exame físico 

ela apresentou fotofobia e estava com 

Herança 

autossômica 

recessiva (defeito 

no reparo por 

excisão de 
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conjuntivite; seu desenvolvimento e exame 

físico eram normais quanto aos demais 

aspectos. S.R. desenvolveu melanoma 

metastático aos 15 anos de idade e morreu 

dois anos depois. 

 

nucleotídeo) e 

expressividade 

variável. 

Caso 4 - Síndrome 

de Beckwith-

Wiedemann (MIM 

130650) 

C.J., gravida de seu primeiro filho com 27 

anos, apresentou-se em um centro de 

diagnóstico pré-natal para ultrassonografia 

de nível II e aconselhamento genético. O 

exame revelou um feto de sexo masculino, 

grande para a idade gestacional. A 

gestação, a primeira de cada um de seus 

pais, ocorreu sem o auxílio de técnicas de 

reprodução assistida. Após a 

ultrassonografia. a família foi comunicada 

que o feto tinha várias anomalias. O casal 

decidiu não fazer a amniocentese. O bebê, 

B.B., nasceu com 37 semanas, pesando 

4Kg e com uma placenta excepcionalmente 

grande. Foi observada onfalocele, bem 

como macroglossia, pregas verticais no lobo 

da orelha, anomalias renais e hipoglicemia. 

Herança 

autossômica 

dominante. 

Imprinting e 

dissomia 

uniparental. 

 

Caso 05. Leucemia 

mieloide crônica- 

Oncogene BCR-

ABL1 

R.S., uma mulher de 46 anos de idade, 

apresentou-se ao médico da família para 

exames rotineiros anuais. Ela estava em boa 

saúde e sem nenhuma reclamação 

específica. Ao exame ela apresentou 

esplenomegalia. O resultado de seu 

hemograma completo mostrou 

inesperadamente uma leucocitose. Seu 

Mutação somática e 

anomalia 

cromossômica 

(cromossomo 

Philadelphia). 
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médico a encaminhou ao departamento de 

oncologia para uma nova avaliação. 

Descobriu-se que sua medula óssea estava 

hipercelular. A análise citogenética de sua 

medula identificou muitas células mieloides 

com um cromossomo Philadelphia. 

 

Caso 06. Doença de 

Crohn 

O.l., uma menina descendente de europeu, 

de 15 anos de idade foi trazida à 

emergência por sua mãe devido a uma dor 

intensa no quadrante inferior direito. A 

história da paciente era normal, exceto por 

uma redução  no crescimento da paciente 

durante os dois anos anteriores. A história 

familiar foi significativa, pois um primo 

paterno de primeiro grau também teve a 

mesma doença. Exames físicos revelaram 

sinais peritoneais. Um teste de guáiaco nas 

fezes deu traços positivos. O hemograma 

revelou uma ligeira leucocitose. Foram feitas 

uma endoscopia alta e uma colonoscopia 

com biópsia, que revelaram uma ulceração 

transmural no íleo distal. 

 

Herança 

Multifatorial. 

Caso 07. Sindrome 

de Rett (MIM 

312750) 

 

Y.B., teve crescimento e desenvolvimento 

normais até os 18 meses de idade. Aos 23 

meses, ela começou a apresentar 

desaceleração do crescimento da cabeça e 

perda progressiva das habilidades motora e 

de linguagem. Ela teve perda de 

movimentos voluntários das mãos e 

Herança ligada ao 

X. Mutações de 

perda da função e 

fenótipo 

dependente do 

sexo. 
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desenvolveu movimentos repetitivos 

estereotipados das mãos em torno de 29 

meses. Apresentou também microcefalia , 

ataxia troncular, marcha atáxica e linguagem 

receptiva e expressiva prejudicada. 

 

Caso 08. Síndrome 

de Miller-Dieker 

(MIM 247200) 

J.J, um menino de 6 dias de idade, nascido 

com 38 semanas de gestação, foi admitido 

na unidade neonatal de tratamento intensivo 

por causa de marcante hipotonia e 

dificuldades de amamentação. A gravidez 

ocorreu sem complicações e ele nasceu de 

parto natural. Ele não tinha história familiar 

de distúrbios genéticos, neurológicos ou 

congênitos. No exame físico, J.J. apresentou 

hipotonia e características levemente 

dismórficas, que incluíram estreitamento 

bitemporal, ponte nasal deprimida, nariz 

pequeno com narinas antevertidos e 

micrognatia. Um ultrassom trasnfontanela 

mostrou um corpo caloso hipoplásico, 

dilatação ventricular suave e um córtex liso. 

 

Herança 

autossômica 

dominante. Deleção 

cromossômica. 

Síndrome de 

microdeleção e 

distúrbios de genes 

contíguos. 

 

Quadro 1: Casos clínicos respondidos pelos alunos participantes da pesquisa 

individualmente e em grupo.  Conclusão. 

Caso 09. Epilepsia 

mioclônica com 

fibras vermelhas 

anfractuadas (MIM 

545000) 

T.F., um menino de 16 anos de idade, foi 

encaminhado para a clínica de neurogenética 

devido à epilepsia mioclônica; seu 

eletroencefalograma era caracterizado por 

explosões de ondas lentas e picos 

Herança 

Matrilinear/Mitocond

rial, mutação 

mitocondrial e 

heteroplasmia.                                         
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complexos. Antes do desenvolvimento das 

convulsões, ele havia estado bem e se 

desenvolvia normalmente. Sua história 

familiar era extraordinária, pois um tio 

materno havia morrido de um distúrbio 

miopático não diagnosticado aos 53 anos; 

uma tia com demência progressiva tinha 

apresentado ataxia aos 37 anos e uma avó 

de 80 anos, também materna, com surdez, 

diabetes e disfunção renal. Nos exames, T.F. 

apresentou miopatia, convulsões mioclônica 

e ataxia. Uma avaliação inicial detectou 

perda sensorioneural da audição, 

velocidades de condução nervosa diminuídas 

e níveis levemente aumentados de lactato no 

sangue e líquido cefalorraquidiano. Os 

resultados de uma biópsia muscular 

subsequente identificaram mitocôndrias 

anormais, coloração deficiente para 

citocromo oxidase. 

 

Caso 10. Distúrbio 

da diferenciação 

sexual testicular 46 

XX (MIM 400045) 

 

E.W., uma mulher de 40 anos de idade, 

estava grávida de seu primeiro filho. Devido 

ao seu risco relacionado com a idade de ter 

uma criança com uma anomalia 

cromossômica, ela optou por uma 

amniocentese para avaliar o cariótipo fetal; o 

cariótipo foi normal, 46 XX. Entretanto, na 

18ª semana de gestação um ultrassom 

revelou um feto masculino normal; um 

ultrassom detalhado confirmou o sexo 

masculino. A Sra. E.W. tinha boa saúde 

Herança ligada ao X 

Dominante, 

causado pela 

translocação de um 

segmento do 

cromossomo Y para 

o Cromossomo X. 

Distúrbios do 

desenvolvimento 

sexual, gene 

regulador do 
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antes e durante a gestação, sem nenhuma 

infecção ou exposição a drogas durante a 

gestação. Nem ela e nem seu marido tinham 

uma história familiar de genitália ambígua, 

esterilidade ou anomalias congênitas. Com 

38 semanas de gestação, a Sra. E.W. teve 

um parto normal espontâneo de uma criança 

do sexo masculino fenotipicamente normal. 

No entanto, posteriormente a genitália interna 

foi investigada. 

desenvolvimento e 

penetrância 

incompleta. 

 

 

3.3.2. Aplicação da metodologia ativa 

 

A aplicação do protocolo foi planejada de forma que os alunos 

pudessem aproximar o conhecimento teórico visto nas aulas de genética às 

situações reais que surgem na carreira profissional de médicos, como por 

exemplo: autonomia para pesquisa ao investigar os casos clínicos 

individualmente, discutir de maneira coletiva os resultados obtidos pelo grupo e 

tomar a decisão do diagnóstico mediante os sintomas apresentados pelo 

paciente no caso clínico. O perfil do profissional da saúde deve envolver, além 

da compreensão técnico-científica, aspectos de questões sociais (37). Tal 

profissional precisará ser competente e, consequentemente, capaz de resolver 

problemas de saúde de forma individual e coletiva, e de adotar decisões 

adequadas ao ato de liderança, gerenciamento e administração (37). 

 

 3.3.2.1 Resolução dos casos individualmente 

 

Os alunos participantes desta pesquisa, após terem aulas sobre bases 

de doenças genéticas, receberam as atividades simulando casos reais de 

pacientes com tais doenças. Neste momento os alunos foram orientados para a 

busca do conhecimento em fontes adequadas: OMIM (Online Mendelian 
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Inheritance in Man - https://www.omim.org/), Google scholar e livros de 

genética em geral, incluindo os livros texto utilizados na disciplina em curso: 

Genética Humana - Borges-Osório e Robinson, Ed Artmed. 3a ed. e  Genética 

Médica - Thompson e Thompson Pimentel, Ed Elsevier. 8a ed. 

 Por se tratar de casos referentes a doenças clínicas diversas, optou-se 

em entregar os casos clínicos aos alunos utilizando o método de sorteio. Foram  

gerados os números correspondentes ao dos casos aplicados (1 a 9) e 

entregue aos alunos de forma aleatória. Ao final de uma semana, cada aluno 

entregou a pesquisa sobre seu caso em documento manuscrito. Nessa etapa 

os alunos responderam as questões do seu caso de forma individual e à 

distância com o objetivo de despertar o interesse, a busca de informação e a 

aprendizagem dos conceitos genéticos de forma contextualizada.  

 

3.3.2.2 Discussão dos casos em grupo 

 

Os alunos se reuniram na sala de aula e foram organizados em grupos 

distintos de acordo com o caso recebido individualmente. Nesse momento, os 

resultados obtidos na pesquisa feita por cada aluno, foram discutidos entre 

seus integrantes, com o objetivo de organizar um único documento manuscrito 

por grupo, contemplando as respostas referente às nove perguntas abordadas 

em cada caso clínico. 

Esta etapa ocorreu de forma presencial durante a aula da disciplina 

trabalhada, tendo como objetivo a construção do conhecimento de forma 

participativa e interativa. Durante esta atividade, o professor regente da turma 

junto aos seus quatro monitores visitou os grupos, observando suas discussões 

e verificando se as respostas desenvolvidas pelos alunos estavam de acordo 

com o conhecimento atual abordado.  

 

3.3.2.3 Socialização do conhecimento 

 

Considerando que foram preparados nove diferentes casos, tornou-se 

necessário a socialização do conhecimento entre todos os alunos da disciplina. 

Para viabilizar isso, na aula seguinte à discussão dos casos em grupo, os 

https://www.omim.org/
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alunos tiveram a oportunidade de apresentar seus resultados aos demais 

colegas de classe em forma de seminário. 

 

 

3.4 Interpretação dos resultados 

 

Para a avaliação do desempenho dos alunos individualmente e em 

grupo, as respostas das questões foram pontuadas. Para as questões 1 e de 4 

a 9, foram atribuídos os seguintes pontos: 0-não respondeu; 1-insatisfatório; 2-

parcialmente satisfatório e 3-satisfatório. Nas questões 2 e 3 foram atribuídas a 

pontuação de: 0-não respondeu, 1-insatisfatório e 2-satisfatório. A pontuação 

máxima em acertos, a ser atingida por aluno ou por grupo, foi de 19 pontos. 

Os resultados obtidos quanto ao número de acertos às questões 

aplicadas em cada caso clínico foram tratados de forma quantitativa. Foi 

realizada uma comparação estatística com relação à média de acertos e o 

aproveitamento na resolução dos casos aplicados quando individual e em 

grupo. Para essa análise, foi utilizado o programa IBM SPSS Statistics 21, 

sendo utilizado o Teste T de Student para amostras pareadas, ou seja, 

dependentes. A escolha desse teste foi baseada no foco do trabalho, que 

consiste em comparar as médias de acertos dos alunos ao responder as 

atividades apresentadas em cada caso clínico, no momento individual e depois 

em grupo. Os dados a respeito das avaliações do método realizada pelos 

alunos após a aplicação da dinâmica, foram analisados de forma descritiva a 

partir dos questionários de avaliação. 

 

3.5 Questionário de avaliação da metodologia ativa 

 

Na aula seguinte às discussões em grupo, os alunos responderam a 

uma ficha estruturada de avaliação do método e da metodologia. Foram 

utilizadas selecionadas questões a partir do questionário desenvolvido por 

Godinho (38) e Santos (39) (Apêndice 1). Como forma de garantir o caráter de 

sigilo das respostas, os questionários individuais foram numerados de forma 
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crescente. As perguntas utilizadas neste questionário estão apresentadas no 

Quadro 02, a seguir: 

 

Quadro 2- Questões utilizadas para avaliação do método e metodologia  

1- Como você avalia a metodologia de ensino recém-utilizada pelo 

professor? 

2- Em relação ao assunto recentemente abordado, você se sente motivado a 

saber mais sobre ele mesmo após o término das aulas? 

3- Você se considera capaz de ensinar a respeito do assunto recentemente 

abordado? 

4- Se você tivesse que participar de uma avaliação sobre o assunto 

recentemente abordado nesta disciplina, quantas questões você acredita que 

acertaria? 

5- Ao fazer e discutir trabalhos em equipe você se sente mais, menos ou 

igualmente motivado do que se estivesse trabalhado sozinho? 

6- Como você avalia a discussão de casos clínicos sobre doenças genéticas 

para a sua formação profissional? 

Modificado de:  Godinho et. al. (2017) e Santos et. al (2017) 

 

Esta etapa teve como objetivo conhecer a opinião dos estudantes 

sobre a estratégia de ensino aplicada durante a pesquisa. Os dados foram 

avaliados e discutidos tendo em vista a proposta de novas dinâmicas para o 

ensino de genética.  

 

 

4 RESULTADOS E DISCUSSÃO 

 

4.1 Resolução dos casos clínicos individualmente e em grupo 

 

Foram avaliadas as respostas dos 46 alunos participantes da pesquisa 

referentes às sete questões apresentadas para cada caso clínico.  As Figuras 1 
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e 2 apresentam histogramas representando a distribuição dos acertos obtidos 

pelos alunos nos dois momentos de aplicação, individual e em grupo. 

 

 

Figura 1: Histograma mostrando a distribuição dos pontos obtidos pelos alunos 

na resolução das questões abordadas no caso clínico quando respondidas 

individualmente.  
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Figura 2: Histograma mostrando a distribuição dos pontos obtidos pelos alunos 

na resolução das questões abordadas no caso clínico quando respondidas em 

grupo. 

 

Observa-se na Figura 1, os alunos obtiveram individualmente uma 

pontuação entre 10 e 18, enquanto o desempenho em grupo apresentou uma 

pontuação entre 13 e 19 (Figura 2). Como os casos clínicos aplicados foram 

diferentes, avaliou-se os dados caso a  caso. A Tabela 1 apresenta a 

comparação dos acertos individualmente e em grupo. Para interpretação desta 

tabela, considere os valores determinados pela estatística para teste T de 

Student: se o valor p< ou igual a 0,05, as médias dos dois grupos serão 

significativamente diferentes. Os valores de pontuação das questões quando 

considerou-se os grupos não têm desvio padrão pois, de acordo com a regra 

utilizada para aplicação, todos os integrantes daquele grupo responderam 

juntos e receberam uma única nota, não havendo assim uma variação 

amostral. 
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Tabela 1: Comparação estatística com relação à média de acertos (primeira 

linha de cada caso) e o aproveitamento (segunda linha de cada caso) na 

resolução dos casos aplicados quando individual (com DP - Desvio padrão) e 

em grupo. 

 

 Acerto e Aproveitamento (%)  

Casos Individual Grupo Valor t Valor p 

 Média DP Média DP  

 1 17,00 0,81 18,00 - -2,44 0,09 

 89,47 4,29 94,74 - -2,45 0,09 

2 15,80 1,30 19,00 - -5,48 0,00 

 83,15 6,86 100,00 - -5,48 0,00 

3 16,20 1,30 18,00 - -3,08 0,03 

 85,26 6,86 94,7400 - -3,08 0,03 

4 16,75 1,50 18,00 - -1,66 0,19 

 88,16 7,89 94,74 - -1,66 0,19 

5 15,17 2,48 18,00 - -2,79 0,03 

 79,82 13,07 94,74 - -2,79 0,03 

6 16,67 1,21 19,00 - -4,71 0,00 

 87,72 6,37 100,00 - -4,71 0,00 

7 15,67 1,96 17,00 - -1,66 0,15 

 82,45 10,34 89,47 - -1,66 0,15 

8 15,00 1,22 17,00 - -3,65 0,02 
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 78,94 6,44 89,470 - -3,65 0,02 

 9  13,20 2,16 13,00 - 0,20 0,84 

 69,47 11,41 68,42 - 0,20 0,84 

Fonte: dados da pesquisa (2019) 

 

Os trabalhos com ABC vistos na literatura geralmente são realizados 

em grupo. No entanto, no presente trabalho tal metodologia foi aplicada tanto 

em grupo como individualmente, já que a  metodologia ABC é tida como uma 

variante da ABP (40), e esta última  pode ser trabalhada em pequenos grupos 

de alunos ou de forma individual, (29, 30). 

No trabalho (41) onde foi aplicado também a metodologia ABC, há 

descrição de que houve uma forte interação entre os estudantes durante os 

trabalhos em grupo; acontecendo conhecimentos interdisciplinares entre os 

alunos, permitindo que a teoria e prática sejam relacionadas, trazendo 

resultados positivos no processo de ensino e aprendizagem. Isso foi observado 

no presente estudo, onde os estudantes obtiveram maior aproveitamento 

quando estavam trabalhando em grupo do que individualmente (Tabela 1). 

Estudos têm mostrado que trabalhar em grupos durante a conclusão de 

estudos de caso melhora significativamente as percepções dos alunos sobre a 

aprendizagem e pode aumentar o desempenho nas questões de avaliação (42, 

43, 44). Dados que corroboram essas observações dos autores foram 

observados neste estudo, onde, na maioria dos casos, os estudantes 

apresentaram uma média maior de acertos quando responderam as atividades 

em grupo.  No entanto, o teste T de Student aponta que essa diferença é 

estatisticamente significativa apenas para os casos 2, 3, 5, 6 e 8. 

É possível que a tarefa de analisar os casos e desenvolver respostas 

seja mais produtiva durante as discussões em grupo do que individualmente. 

As tarefas de analisar, explicar e sintetizar as informações podem ser 

aperfeiçoadas pelo esforço conjunto de todos os alunos pertencentes ao grupo 

(45). Além disso, o autor afirma que essas discussões podem ser utilizadas 

para contribuir com os alunos na interpretação do conteúdo abordado e análise 
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de informações, uma vez que é mais difícil para os alunos aprenderem a fazer 

essas análises. 

Ainda na Tabela 1, é possível observar que apenas no caso 9 os 

participantes tiveram uma média de acertos maior ao realizar a atividade 

individualmente, porém esta diferença não é estatisticamente significativa (p = 

0,84). Em um estudo qualitativo acerca de discussões de casos em grupos 

pequenos e grandes, gravou-se as discussões, que foram posteriormente 

analisadas (46). Os pesquisadores estavam interessados em como o conteúdo 

do curso era aplicado à discussão de casos, nos diferentes padrões de 

consulta dos alunos e como os alunos identificavam e refletiam sobre as 

questões apresentadas em cada caso. Como conclusão observaram que os 

resultados das discussões entre os alunos eram mais influenciados pelas 

experiências pessoais dos integrantes do que pela teoria do conteúdo do curso.  

O mesmo, pode ter ocorrido no caso 9 onde houve uma diferença na 

média entre o estudo individual e o estudo em grupo, o que pode estar 

relacionado a liderança de algum participante deste grupo. Se um aluno é tido 

como líder por se destacar, este acaba assumindo a condução das respostas 

dos casos, e consequentemente não ocorre uma discussão do problema com a 

participação de todos os alunos integrantes do grupo, ou seja, neste grupo 

pode não ter ocorrido uma discussão com os possíveis diferentes pontos de 

vista dos alunos.  

Uma observação  sobre o grupo 9 é que, em comparação com os 

demais grupos, este foi o que os integrantes mais se dispersaram com 

conversas no momento da discussão em grupo. Esse comportamento pode ser 

um fator de interferência no resultado, já que os conceitos genéticos exigidos 

neste caso não são mais complexos que os abordados nos demais casos. Os 

alunos, quando se deparam com a aprendizagem a partir de um caso, podem 

apresentar um sentimento de desorientação e desmotivação e certa dificuldade 

em se engajar em práticas de aprendizagem que não são familiares, as quais 

são contrárias à hipótese que ao propor a resolução de problemas a partir de 

uma situação mais realista aos alunos, os motivem e encorajem de forma mais 

significativa (47).  
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4.2 Avaliação do método aplicado na pesquisa feita pelos alunos 

 

Ao final da aplicação da metodologia ativa, os alunos responderam a um 

questionário tendo como objetivo analisar se durante o processo de ensino 

aprendizagem sobre doenças genéticas, o uso de discussão de casos motiva 

os alunos mais do que a aula tradicional. 

Ao serem questionados se ao fazer trabalhos em grupo eles se sentiam 

menos ou igualmente motivados do que se tivesse trabalhado sozinho, a 

maioria dos alunos ficou dividida ao dizer que estaria igualmente motivado 

(40%) ou estar mais motivado ao discutir os casos em grupo (38%). Quando 

perguntado se os alunos se sentiam motivados a saber mais sobre o assunto 

recentemente abordado nos casos mesmo após o término das aulas, a maioria 

respondeu que sim (46%). Os dados da avaliação estão apresentados nas 

Tabela 2 e 3. Quando questionados sobre o conjunto de metodologias 

utilizadas pelo professor, a maioria afirmou ser boa ou muito boa, como visto 

na Tabela 2.  

 

           Tabela 2.   Avaliação da motivação dos estudantes após aplicação da ABC das 

sequências didáticas. 

 

Variáveis analisadas SD 

Nº (%) 

Em relação ao assunto recentemente abordado, você 

se sente motivado a saber mais sobre ele mesmo após 

o término das aulas? 

 

Sim 23 (46%) 

Não 5 (10%) 

Talvez 22 (44%) 
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Ao fazer e discutir trabalhos em equipe você sente 

mais, menos ou igualmente motivado do que se 

tivesse trabalhado sozinho? 

 

Mais 19 (38%) 

Igualmente 20 (40%) 

Menos 11 (22%) 

Fonte: dados da pesquisa (2019) 

 

            Tabela 3.  Avaliação da metodologia de ensino aplicada. 

 

Variáveis analisadas SD 

Nº (%) 

Como você avalia a metodologia de ensino recém 

utilizada pelo(a) professor(a)? 

 

Muito boa 16 (32%) 

Boa 22 (44%) 

Sou indiferente 2 (4%) 

Não gosto 9 (18%) 

Péssima 1 (2%) 

Fonte: dados da pesquisa (2019) 

 

Ao analisar os dados apresentados nas Tabelas 2 e 3, percebe-se uma 

preferência e aceitação dos alunos a respeito das metodologias aplicadas 

neste trabalho. A aceitação dos alunos em relação a aplicação de metodologias 

ativas é boa. Também foi possível concluir que houve integração e participação 

do grupo, viabilizando a aproximação entre os alunos e a melhoria das relações 

interpessoais (48). No presente estudo, os grupos entrevistados, em sua 

maioria, responderam que avaliam a metodologia aplicada como “muito boa e 

boa”, visto na Tabela 3. Isso também foi observado no estudo de Moraes (49), 

onde os acadêmicos responderam positivamente para aplicação da 

metodologia ativa. O que também é visto nos estudos de Silva-Junior (50), 

onde os acadêmicos também responderam positivamente ao método.  
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Alguns autores, como Montanher (24) destaca benefícios a respeito da 

prática do ABC no ensino, tais como: exposição dos fatos, prática de ensino 

que não é abstrata e tampouco puramente científica; promove motivação, 

autoconhecimento, integração de saberes e uma reflexão crítica (31).  Neste 

trabalho, pode-se observar dados significativos quanto à aprovação dos alunos 

ao método de discussão de casos em grupo, onde a maioria (46%) dos alunos 

entrevistados afirmaram se sentir mais motivados a saber mais sobre o assunto 

mesmo após o término da aula, dados apresentados na Tabela 1. 

O método tradicional quando aplicado aos estudantes apresenta uma 

geração de aprendizagem de séculos passados, onde foram formuladas de 

acordo com as necessidades exigidas pela sociedade (51, 52). Moraes (49) 

descrevem que a associação da metodologia ativa ao ensino tradicional 

também se faz importante, visto que determinados acadêmicos podem não ter 

uma boa adaptação às metodologias ativas.  

A qualidade de ensino desenvolvida nas escolas vem passando por 

situações desafiadoras, evidenciando que o ambiente escolar deveria ser um 

meio inclusivo, crítico, reflexivo e de qualidade no ensino (53). Nas últimas 

décadas, a utilização da ABC no ensino de ciências vem ganhando aceitação. 

Golich (52) afirmou que os conceitos aprendidos com a ABC têm maior 

aceitação entre participantes e que os casos oferecem aos alunos a 

oportunidade de desenvolver o conhecimento tácito e explícito, e que o 

trabalho com casos aperfeiçoa as suas habilidades de escrita.  

Nos resultados apresentados na Tabela 2, quando os alunos foram 

questionados sobre o uso da metodologia, 18% assinalaram a opção “Não 

Gosto”, o que significa que  há alunos que ainda preferem o método tradicional 

ou não conseguiram se adequar a metodologia ativa. Algo similar a essa 

percepção pode ser observado na Tabela 1, onde 40% dos alunos disseram 

estar igualmente motivados a fazer e discutir trabalhos em grupo. Contreras 

(54) cita em seu trabalho que talvez seja possível afirmar que a pouca 

preferência pelas discussões tenha ligação com a existência de concepções 

negativas por parte dos alunos sobre as discussões e os conflitos que ocorrem 

nos trabalhos em grupo. O mesmo autor afirma que alguns alunos não 

entendem que tais fatores fazem parte de todo processo de ensino-
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aprendizagem quando estes estão reunidos em grupos, com indivíduos 

heterogêneos. 

Os alunos também foram questionados sobre a importância da 

discussão de casos clínicos, e os resultados estão apresentados na Tabela 4, 

onde observa-se uma aceitação dos alunos no uso das discussões dos casos 

clínicos sobre doenças genéticas, como forma de colaboração a formação 

profissional dos acadêmicos, tendo 56% dos alunos que responderam ser 

muito relevante e 30% relevante. Isso demonstra que a escolha de utilizar 

casos simulando situações reais de pacientes com doenças genéticas, 

colabora com o processo educacional do aluno (55) acredita que a utilização de 

casos no ensino superior é importante para formar profissionais com a 

capacidade de estabelecer conexões entre as disciplinas, de lidar com o 

grande número de informações recebidas e com as situações reais a que são 

expostos no dia a dia da profissão. 

 

            Tabela 4: Avaliação feita pelos alunos sobre a discussão dos casos clínicos  

 

Variáveis analisadas SD 

Nº (%) 

Como você avalia a discussão de casos clínicos sobre 

doenças genéticas para a sua formação profissional? 

 

Muito relevante 28 (56%) 

Relevante 15 (30%) 

Indiferente 5 (10%) 

Pouco relevante 1 (2%) 

Irrelevante 1 (2%) 

            Fonte: dados da pesquisa (2019) 

 

 As estratégias ativas de ensino têm se tornado comum no ensino de 

ciências. Inclusive, tem sido descrito que a metodologia de análise de casos é 

mais eficaz para a aquisição de conhecimentos biológicos do que aulas 

expositivas e leitura de livros didáticos (56). Ainda, essa metodologia se 

apresentou eficaz ao trabalhar assuntos relacionados à bioquímica e biologia 
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molecular, pois foi notado um aumento nas percepções dos alunos quanto à 

habilidade de comunicação, escrita e capacidade de reconhecer conexões 

entre conceitos biológicos e aspectos do cotidiano (56). No presente estudo a 

ABC foi utilizada na disciplina de genética, que apresenta desafios de ensino 

similares a biologia molecular e bioquímica. 

Conforme os resultados apresentados na Tabela , subentende-se que 

há a possibilidade de parte dos alunos enfrentarem dificuldades em lidar com 

novas metodologias de ensino, onde o aluno é o protagonista. Aqui o aluno é 

desafiado a pesquisar, sintetizar e organizar conhecimentos, desenvolvendo 

sua autonomia com a aprendizagem, além de aprender a se relacionar com os 

demais colegas de turma que estão em seu grupo. 

 

            Tabela 5.  Estimativa da aprendizagem dos estudantes após aplicação das 

sequências didáticas. 

 

Variáveis analisadas SD 

Nº (%) 

Você se considera capaz de ensinar a respeito do 

assunto recentemente abordado? 

 

Sim 10 (20%) 

Não 17 (34%) 

Talvez 23 (45%) 

Se você tivesse que participar de uma avaliação sobre o 

assunto recentemente abordado nesta disciplina, 

quantas questões você acredita que acertaria? 

 

Todas 2 (4%) 

A maioria 19 (38%) 

Nem muitas nem poucas 22 (44%) 

Poucas 7 (14%) 

            Fonte: dados da pesquisa (2019) 

 

No presente estudo, os alunos participantes da pesquisa tiveram 

passagem recente do ensino médio para o ensino superior, onde se deparam 
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com mudanças no processo de aprendizagem e nas propostas de ensino. Ao 

mesmo tempo que essas mudanças podem ser desafiadoras, é também uma 

oportunidade de vivenciar metodologias inovadoras e colaborativas no 

processo de aprendizagem. 

Os resultados do presente estudo fornecem algumas implicações para 

docentes que planejam implementar ambientes de aprendizagem baseados em 

casos. Os resultados sugerem que a prática de colocar os alunos em grupo 

para discutir os casos (ABC) pode ser um método de ensino eficaz e motivador, 

principalmente se os alunos estiverem preparados e houver tempo disponível 

para preparação, inicialmente individual e depois com a discussão em grupo. 

Essa preparação individual pode acontecer quando o aluno tem acesso a aula 

expositiva (método tradicional de ensino) e com estudos realizados em casa, 

etapas realizadas neste trabalho. 

O uso predominante de equipes em muitas empresas e em muitos 

setores pressionam o ensino superior para que os alunos de pós-graduação 

tenham fortes habilidades de equipe, bem como habilidades analíticas e de 

resolução de problemas. Métodos de ensino que utilizam casos, permitem que 

os alunos construam uma boa base de conhecimento necessário para a 

profissão escolhida, enquanto melhoram as habilidades analíticas e de 

resolução de problemas em um ambiente de equipe (57). Os alunos também 

têm a oportunidade de praticar a aplicação dos conhecimentos adquiridos em 

situações reais enfrentadas por tomadas de decisão. 

O trabalho em grupo deve sim ser organizado pelo professor, mas deve 

haver espaço para a criatividade, pois este é um elemento fundamental para o 

comportamento espontâneo dos alunos participantes ao se expressarem no 

grupo, gerando propostas de trabalho, ações para intervenção social e 

contribuindo para o desenvolvimento comum (54).  Na revisão de literatura há 

poucos trabalhos trazendo informações sobre como estes grupos são 

organizados, bem como qual estrutura os alunos podem ter mais ganhos no 

processo de aprendizagem, a inserção de espaço para a criatividade por parte 

dos alunos é algo importante a ser trabalhado. 

Finalmente, há a necessidade de valorização de critérios que permitam 

uma avaliação não só do produto final, mas do processo como um todo. Deve-
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se considerar o ponto de partida, o processo e o resultado final pelo qual os 

alunos passaram em grupo e individualmente, afinal cada aluno tem um 

desenvolvimento único e pessoal. Conforme descrito nos resultados deste 

trabalho e comparação com a literatura, o uso da discussão dos casos em 

grupo é uma metodologia promissora e demonstra ser uma boa opção a ser 

aplicada nas aulas, com o objetivo de tornar o processo de ensino e 

aprendizagem mais significativos. A utilização de casos que simulem situações 

clínicas reais de paciente, permite abordar questões realistas, possibilitando 

uma construção mais sólida de conhecimentos para os alunos. Uma estratégia 

dessa natureza contribui para o desenvolvimento pessoal e social do aluno em 

diferentes aspectos (32, 34, 36, 54). 

 

5. CONSIDERAÇÕES FINAIS 

Durante o período acadêmico, os alunos de medicina necessitam não 

apenas do conhecimento teórico científico, mas também de desenvolver a 

capacidade de interpretar diferentes problemas de saúde em seus pacientes, 

decisões essas que  podem ser tomadas tanto no âmbito individual como no 

coletivo. O presente trabalho mostrou que a Aprendizagem Baseada em Casos 

(ABC) potencialmente traz uma melhoria no processo de ensino e 

aprendizagem dos alunos. Além disso, observou-se uma melhoria quando a 

metodologia foi aplicada em grupo, pois possibilitou um incremento das 

discussões e compartilhamento do conjunto de conhecimentos anteriormente 

obtidos de forma individual, construídos e mobilizados por eles no processo de 

ensino e aprendizagem. Essa observação tanto nos permite dizer que essa 

metodologia pode ser implantada no ensino de genética para ciências médicas, 

como também abre as portas para estudos adicionais.              

Um dos pontos que demandará maiores estudos refere-se às técnicas 

de avaliação adotadas neste método, já que comparar o desempenho dos 

alunos no trabalho individual e em grupo pode ser mais facilmente realizado se 

meios mais consistentes de avaliação forem elaborados, classificando as 

contribuições de cada aluno na discussão dos casos. Além disso, as etapas do 

processo de análise dos casos para identificar em qual etapa as discussões em 
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grupo trazem diferença no desempenho dos alunos, de uma forma que afete os 

resultados obtidos também demanda mais estudos.  

Como é necessário a utilização de um tempo maior do que o utilizado 

em aulas expositivas para o trabalho em grupo, seria vantajoso identificar 

precisamente onde, no processo de resolução do problema/caso, os grupos 

deveriam dedicar mais seus esforços. Os professores devem se preocupar com 

o uso eficiente e eficaz do tempo. Se a preparação individual é importante para 

o desempenho eficaz do grupo, o docente pode buscar formas de garantir que 

os alunos venham preparados para as discussões em grupo. Com isso, 

algumas reflexões são importantes de serem feitas antes da aplicação de uma 

metodologia ativa: Os alunos teriam um desempenho melhor se os grupos 

fossem altamente estruturados, preparados e cada membro do grupo tivesse 

uma função específica? Eles teriam um desempenho melhor se os alunos 

fossem ensinados a trabalhar como uma equipe autodirigida? Pesquisas 

futuras podem revelar abordagens mais eficazes para desenvolver e avaliar as 

etapas dessa metodologia.   

Os resultados obtidos neste trabalho apontam que casos clínicos 

poderiam proporcionar contextos e uma experiência semelhante a situações 

reais vividas na prática médica, permitindo aos alunos mobilizar seus 

conhecimentos prévios adquiridos em situações semelhantes aos casos. Dessa 

forma, o presente estudo espera, a partir dos resultados apresentados, 

contribuir para alterações na metodologia de ensino na formação de 

profissionais de saúde.  
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APÊNDICE 1- CASOS CLÍNICOS ELABORADOS NESTE TRABALHO 

  
UNIVERSIDADE DE BRASÍLIA 
Instituto de Ciências Biológicas 

Departamento de Genética e Morfologia –GEM 
DISCIPLINA: GENÉTICA e BIOLOGIA MOLECULAR (110.582) 

 
Discussão de casos – individual 
CASO 1 –  
Abaixo está apresentada uma situação problema. Seu objetivo: responder individualmente as 
questões com base em literatura. Sugere-se os seguintes sites para começar a busca:  
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man - https://www.omim.org/): O OMIM apresenta um 
bom resumo, com citações bibliográficas, sobre as doenças genéticas, modo de herança, 
possíveis tratamentos, dentre outros. É possível entrar com as características do paciente e 
fazer uma busca da doença em questão. O grande problema é que está tudo em inglês e os 
sintomas dos pacientes tem que ser em inglês para realizar a busca. 
Google scholar: nesse há uma série de artigos em português. 
Livros de Genética em geral, incluindo nosso livro texto. 
OBS.: INSERIR AS REFERÊNCIAS UTILIZADAS. 
Caso 
C. D., uma mulher saudável de 29 anos de idade, estava na 27º semana de gestação de seu 
primeiro filho. Um exame ultrassonográfico realizado na 26ª semana de gestação identificou um 
feto do sexo masculino com macrocefalia e rizomelia. O esposo de C.D tinha 46 anos de idade 
e era saudável; ele tinha três filhos saudáveis do casamento anterior. Nenhum dos genitores 
possui histórico familiar de defeitos congênitos ou distúrbios genéticos. O menino nasceu após 
38 semanas de gestação por cesariana. Apresentava ao nascer características físicas e 
radiológicas como: mãos em tridente, hipotonia, braquidactilia, megaloencefalia, bossa frontal e 
cifose lombar. 

https://www.omim.org/
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1. O que significa cada sintoma descrito? 

2. Qual a proposta de diagnóstico?  

3. Há outros sintomas (fenótipos) já descritos para essa doença além dos observados? 

4. Há etiologia (causa) genética e padrão de herança descritos? Qual ou quais seriam? 

5. Qual o tipo de exame molecular que você solicitaria? 

6. Há tratamento descrito? E como este ocorre? 

7. Qual a probabilidade do próximo filho do casal ter a mesma patologia (risco de 

herança) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
UNIVERSIDADE DE BRASÍLIA 
Instituto de Ciências Biológicas 

Departamento de Genética e Morfologia –GEM 
DISCIPLINA: GENÉTICA e BIOLOGIA MOLECULAR (110.582) 

 
Discussão de casos – individual 
CASO 3  
Abaixo está apresentada uma situação problema. Seu objetivo: responder individualmente as 
questões com base em literatura. Sugere-se os seguintes sites para começar a busca:  
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man - https://www.omim.org/): O OMIM apresenta um 
bom resumo, com citações bibliográficas, sobre as doenças genéticas, modo de herança, 
possíveis tratamentos, dentre outros. É possível entrar com as características do paciente e 
fazer uma busca da doença em questão. O grande problema é que está tudo em inglês e os 
sintomas dos pacientes tem que ser em inglês para realizar a busca. 
Google scholar: nesse há uma série de artigos em português. 
Livros de Genética em geral, incluindo nosso livro texto. 
OBS.: INSERIR AS REFERÊNCIAS UTILIZADAS NA PESQUISA. 
 
Caso 
C.J., gravida de seu primeiro filho com 27 anos, apresentou-se em um centro de diagnóstico 
pré-natal para ultrassonografia de nível II e aconselhamento genético. O exame revelou um 
feto de sexo masculino, grande para a idade gestacional. A gestação, a primeira de cada um 
de seus pais, ocorreu sem o auxílio de técnicas de reprodução assistida. Após a 
ultrassonografia. a família foi comunicada que o feto tinha várias anomalias. O casal decidiu 
não fazer a amniocentese. O bebê, B.B., nasceu com 37 semanas, pesando 4Kg e com uma 
placenta excepcionalmente grande. Foi observada onfalocele, bem como macroglossia, pregas 
verticais no lobo da orelha, anomalias renais e hipoglicemia. 
 

1. O que significa cada sintoma descrito? 

2. Qual a proposta de diagnostico?  

https://www.omim.org/
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3. Há outros sintomas (fenótipos) já descritos para essa doença além dos observados? 

4. Há etiologia (causa) genética e padrão de herança descritos? Qual ou quais seriam? 

5. Qual o tipo de exame molecular que você solicitaria? 

6. Há tratamento descrito? E como este ocorre? 

7. Qual a probabilidade do próximo filho do casal ter a mesma patologia (risco de 

herança)? 
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UNIVERSIDADE DE BRASÍLIA 
Instituto de Ciências Biológicas 

Departamento de Genética e Morfologia –GEM 
DISCIPLINA: GENÉTICA e BIOLOGIA MOLECULAR (110.582) 

 
Discussão de casos – individual 
CASO 4  
 
Abaixo está apresentada uma situação problema. Seu objetivo: responder individualmente as 
questões com base em literatura. Sugere-se os seguintes sites para começar a busca:  
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man - https://www.omim.org/): O OMIM apresenta um 
bom resumo, com citações bibliográficas, sobre as doenças genéticas, modo de herança, 
possíveis tratamentos, dentre outros. É possível entrar com as características do paciente e 
fazer uma busca da doença em questão. O grande problema é que está tudo em inglês e os 
sintomas dos pacientes tem que ser em inglês para realizar a busca. 
Google scholar: nesse há uma série de artigos em português. 
Livros de Genética em geral, incluindo nosso livro texto. 
OBS.: INSERIR AS REFERÊNCIAS UTILIZADAS NA PESQUISA. 
 
Caso 
 R.S., uma mulher de 46 anos de idade, apresentou-se ao médico da família para exames 
rotineiros anuais. Ela estava em boa saúde e sem nenhuma reclamação específica. Ao exame 
ela apresentou esplenomegalia. O resultado de seu hemograma completo mostrou 
inesperadamente uma leucocitose. Seu médico a encaminhou ao departamento de oncologia 
para uma nova avaliação. Descobriu-se que sua medula óssea estava hipercelular. A análise 
citogenética de sua medula identificou muitas células mieloides com um cromossomo 
Philadelphia. 

1. O que significa cada sintoma descrito? 

2. Qual a proposta de diagnostico?  

3. Há outros sintomas (fenótipos) já descritos para essa doença além dos observados? 

4. Há etiologia (causa) genética e padrão de herança descritos? Qual ou quais seriam? 

5. Qual o tipo de exame molecular que você solicitaria? 

6. Há tratamento descrito? E como este ocorre? 

7. Qual a probabilidade do próximo filho do casal ter a mesma patologia (risco de 

herança)? 

https://www.omim.org/
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Discussão de casos – individual 
CASO 5 
Abaixo está apresentada uma situação problema. Seu objetivo: responder individualmente as 
questões com base em literatura. Sugere-se os seguintes sites para começar a busca:  
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man - https://www.omim.org/): O OMIM apresenta um 
bom resumo, com citações bibliográficas, sobre as doenças genéticas, modo de herança, 
possíveis tratamentos, dentre outros. É possível entrar com as características do paciente e 
fazer uma busca da doença em questão. O grande problema é que está tudo em inglês e os 
sintomas dos pacientes tem que ser em inglês para realizar a busca. 
Google scholar: nesse há uma série de artigos em português. 
Livros de Genética em geral, incluindo nosso livro texto. 
OBS.: INSERIR AS REFERÊNCIAS UTILIZADAS NA PESQUISA. 
 
Caso 
O.l., uma menina descendente de europeu, de 15 anos de idade foi trazida à emergência por 
sua mãe devido a uma dor intensa no quadrante inferior direito. A história de desenvolvimento 
da paciente era normal, exceto por uma queda observada no crescimento do paciente durante 
os dois anos anteriores. A história familiar foi significativa, pois um primo paterno de primeiro 
grau também teve a mesma doença. Exames físicos revelaram sinais peritoneais. Um teste de 
guáiaco nas fezes deu traços positivos. O hemograma revelou uma ligeira leucocitose. Foram 
feitas uma endoscopia alta e uma colonoscopia com biópsia, que revelaram uma ulceração 
transmural no íleo distal. 
 

1. O que significa cada sintoma descrito? 

2. Qual a proposta de diagnostico?  

3. Há outros sintomas (fenótipos) já descritos para essa doença além dos observados? 

4. Há etiologia (causa) genética e padrão de herança descritos? Qual ou quais seriam? 

5. Qual o tipo de exame molecular que você solicitaria? 

6. Há tratamento descrito? E como este ocorre? 

7. Qual a probabilidade do próximo filho do casal ter a mesma patologia (risco de 

herança)? 

https://www.omim.org/
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Discussão de casos – individual 
CASO 6  
Abaixo está apresentada uma situação problema. Seu objetivo: responder individualmente as 
questões com base em literatura. Sugere-se os seguintes sites para começar a busca:  
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man - https://www.omim.org/): O OMIM apresenta um 
bom resumo, com citações bibliográficas, sobre as doenças genéticas, modo de herança, 
possíveis tratamentos, dentre outros. É possível entrar com as características do paciente e 
fazer uma busca da doença em questão. O grande problema é que está tudo em inglês e os 
sintomas dos pacientes tem que ser em inglês para realizar a busca. 
Google scholar: nesse há uma série de artigos em português. 
Livros de Genética em geral, incluindo nosso livro texto. 
OBS.: INSERIR AS REFERÊNCIAS UTILIZADAS NA PESQUISA. 
 
Caso 
Y.B., teve crescimento e desenvolvimento normais até os 18 meses de idade. Aos 23 meses, 
ela começou a apresentar desaceleração do crescimento da cabeça e perda progressiva das 
habilidades motora e de linguagem. Ela teve perda de movimentos voluntários das mãos e 
desenvolveu movimentos repetitivos estereotipados das mãos em torno de 29 meses. 
Apresentou também microcefalia leve, ataxia troncular, marcha apráxica e linguagem receptiva 
e expressiva prejudicada. 
   

1. O que significa cada sintoma descrito? 

2. Qual a proposta de diagnostico?  

3. Há outros sintomas (fenótipos) já descritos para essa doença além dos observados? 

4. Há etiologia (causa) genética e padrão de herança descritos? Qual ou quais seriam? 

5. Qual o tipo de exame molecular que você solicitaria? 

6. Há tratamento descrito? E como este ocorre? 

7. Qual a probabilidade do próximo filho do casal ter a mesma patologia (risco de 

herança)? 

https://www.omim.org/
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Discussão de casos – individual 
CASO 7  
Abaixo está apresentada uma situação problema. Seu objetivo: responder individualmente as 
questões com base em literatura. Sugere-se os seguintes sites para começar a busca:  
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man - https://www.omim.org/): O OMIM apresenta um 
bom resumo, com citações bibliográficas, sobre as doenças genéticas, modo de herança, 
possíveis tratamentos, dentre outros. É possível entrar com as características do paciente e 
fazer uma busca da doença em questão. O grande problema é que está tudo em inglês e os 
sintomas dos pacientes tem que ser em inglês para realizar a busca. 
Google scholar: nesse há uma série de artigos em português. 
Livros de Genética em geral, incluindo nosso livro texto. 
OBS.: INSERIR AS REFERÊNCIAS UTILIZADAS NA PESQUISA. 
 
Caso 
J.J, um menino de 6 dias de idade, nascido com 38 semanas de gestação, foi admitido na 
unidade neonatal de tratamento intensivo por causa de marcante hipotonia e dificuldades de 
amamentação. A gravidez ocorreu sem complicações e ele nasceu de parto natural. Ele não 
tinha história familiar de distúrbios genéticos, neurológicos ou congênitos. No exame físico, J.J. 
apresentou hipotonia e características levemente dismórficas, que incluíram estreitamento 
bitemporal, septo nasal deprimido, nariz pequeno com narinas e micrognatia. Uma varredura 
ultrassonográfica no cérebro mostrou um corpo caloso hipoplástico, dilatação ventricular suave 
e um córtex liso. 
 

1. O que significa cada sintoma descrito? 

2. Qual a proposta de diagnostico?  

3. Há outros sintomas (fenótipos) já descritos para essa doença além dos observados? 

4. Há etiologia (causa) genética e padrão de herança descritos? Qual ou quais seriam? 

5. Qual o tipo de exame molecular que você solicitaria 

6. Há tratamento descrito? Qual seria? 

7. Qual a probabilidade do próximo filho do casal ter a mesma patologia (risco de 

herança)? 

https://www.omim.org/
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Discussão de casos – individual 
CASO 8  
Abaixo está apresentada uma situação problema. Seu objetivo: responder individualmente as 
questões com base em literatura. Sugere-se os seguintes sites para começar a busca:  
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man - https://www.omim.org/): O OMIM apresenta um 
bom resumo, com citações bibliográficas, sobre as doenças genéticas, modo de herança, 
possíveis tratamentos, dentre outros. É possível entrar com as características do paciente e 
fazer uma busca da doença em questão. O grande problema é que está tudo em inglês e os 
sintomas dos pacientes tem que ser em inglês para realizar a busca. 
Google scholar: nesse há uma série de artigos em português. 
Livros de Genética em geral, incluindo nosso livro texto. 
OBS.: INSERIR AS REFERÊNCIAS UTILIZADAS NA PESQUISA. 
 
Caso 
T.F., um menino de 16 anos de idade, foi encaminhado para a clínica de neurogenética devido 
à epilepsia mioclônica; seu eletroencefalograma era caracterizado por explosões de ondas 
lentas e picos complexos. Antes do desenvolvimento das convulsões, ele havia estado bem e 
se desenvolvia normalmente. Sua história familiar era extraordinária, pois um tio materno havia 
morrido de um distúrbio miopático não diagnosticado aos 53 anos; uma tia com demência 
progressiva tinha apresentado ataxia aos 37 anos e uma avó de 80 anos, também materna, 
com surdez, diabetes e disfunção renal. Nos exames, T.F. apresentou miopatia, convulsões 
mioclônica e ataxia. Uma avaliação inicial detectou perda sensorioneural da audição, 
velocidades de condução nervosa diminuídas e níveis levemente aumentados de lactato no 
sangue e líquido cefalorraquidiano. Os resultados de uma biópsia muscular subsequente 
identificaram mitocôndrias anormais, coloração deficiente para citocromo oxidase. 
 

1. O que significa cada sintoma descrito? 

2. Qual a proposta de diagnostico?  

3. Há outros sintomas (fenótipos) já descritos para essa doença além dos observados? 

4. Há etiologia (causa) genética e padrão de herança descritos? Qual ou quais seriam? 

5. Qual o tipo de exame molecular que você solicitaria 

6. Há tratamento descrito? Qual seria? 

7. Qual a probabilidade do próximo filho do casal ter a mesma patologia (risco de 

herança)? 

https://www.omim.org/
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Discussão de casos – individual 
CASO 9  
Abaixo está apresentada uma situação problema. Seu objetivo: responder individualmente as 
questões com base em literatura. Sugere-se os seguintes sites para começar a busca:  
OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man - https://www.omim.org/): O OMIM apresenta um 
bom resumo, com citações bibliográficas, sobre as doenças genéticas, modo de herança, 
possíveis tratamentos, dentre outros. É possível entrar com as características do paciente e 
fazer uma busca da doença em questão. O grande problema é que está tudo em inglês e os 
sintomas dos pacientes tem que ser em inglês para realizar a busca. 
Google scholar: nesse há uma série de artigos em português. 
Livros de Genética em geral, incluindo nosso livro texto. 
OBS.: INSERIR AS REFERÊNCIAS UTILIZADAS NA PESQUISA. 
 
Caso 10 
E.W., uma mulher de 40 anos de idade, estava grávida de seu primeiro filho. Devido ao seu 
risco relacionado com a idade de ter uma criança com uma anomalia cromossômica, ela optou 
por uma amniocentese para avaliar o cariótipo fetal; o cariótipo foi normal, 46 XX. Entretanto, 
na 18ª semana de gestação um ultrassom revelou um feto masculino normal; um ultrassom 
detalhado confirmou o sexo masculino. A Sra. E.W. tinha boa saúde antes e durante a 
gestação, sem nenhuma infecção ou exposição a drogas durante a gestação. Nem ela e nem 
seu marido tinham uma história familiar de genitália ambígua, esterilidade ou anomalias 
congênitas. Com 38 semanas de gestação, a Sra. E.W. teve um parto normal espontâneo de 
uma criança do sexo masculino fenotipicamente normal. 
 

1. O que significa cada sintoma descrito? 

2. Qual a proposta de diagnostico?  

3. Há outros sintomas (fenótipos) já descritos para essa doença além dos observados? 

4. Há etiologia (causa) genética e padrão de herança descritos? Qual ou quais seriam? 

5. Qual o tipo de exame molecular que você solicitaria 

6. Qual a probabilidade do próximo filho do casal ter a mesma patologia (risco de 

herança)? 
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APÊNDICE 2 QUESTIONÁRIO DE AVALIAÇÃO DA METODOLOGIA ATIVA DO TIPO ABC  

DATA DE APLICAÇÃO DO QUESTIONÁRIO: _____̸_____̸________ 

1. Qual o seu ponto te vista a respeito de aulas onde você seja estimulado (a) a participar 
dialogando com seus colegas? 
a. (  ) Gosto muito, consigo ensinar e aprender melhor quando diálogo com meus colegas 
b. (  ) Não gosto, prefiro ouvir o professor   
c. (  ) Sou indiferente 
 
2.                Como você avalia a discussão de casos que empregamos nessa disciplina como 
metodologia de ensino? 
a.                (  ) Muito boa 
b.                (  ) Boa 
c.                 (  ) Sou indiferente 
d.                (  ) Não gosto 
e.                (  ) Péssima 
 
3.                Como você avalia os seminários que empregamos nessa disciplina como 
metodologia de ensino? 
a.                (  ) Muito boa 
b.                (  ) Boa 
c.                 (  ) Sou indiferente 
d.                (  ) Não gosto 
e.                (  ) Péssima 
 
4. Em relação ao assunto recentemente abordado, você se sente motivado a saber mais 

sobre ele mesmo após o término das aulas? 
a. (  ) Sim 
b. (  ) Não 
c. (  ) Talvez 
 
5. Você se considera capaz de ensinar a respeito do assunto recentemente abordado? 
a.  (  ) Sim 
b.  (  ) Não 
c.  (  ) Talvez  
 
6. Se você tivesse que participar de uma avaliação sobre o assunto recentemente 
abordado nesta disciplina, quantas questões você acredita que acertaria? 
a.  (  ) Todas 
b.  (  ) A maioria 
c.  (  ) Nem muitas nem poucas  
d. (  ) Poucas 
e. (  ) Nenhuma 
 
7. Ao fazer e discutir trabalhos em equipe você sente mais, menos ou igualmente 
motivado do que se tivesse trabalhado sozinho? 
a. (  ) Mais 
b. (  ) Igualmente 
c. (  ) Menos 
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8. No seu ponto de vista, você acredita que aprende melhor quando estuda em casa do 
que na escola? 
a. (  ) Sim 
b. (  ) Não 
c. (  ) Indiferente 
 
9. Como você avalia a discussão de casos clínicos sobre doenças genéticas para a sua 
formação profissional?   
(a) muito relevante 
(b) relevante  
(c) indiferente 
(d) pouco relevante 
(e) irrelevante 
 
10. Fique a vontade para fazer críticas, elogios e dar sugestões. 
 

Aspectos Positivos: 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

Aspectos negativos: Sugestões: 
 

OBRIGADO POR SUA PARTICIPAÇÃO! 
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ANEXO 1 -TERMO DE CONSENTIMENTO LIVRE E ESCLARECIDO 

 

 

 

 

 


