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CACERES, A. M. FREQUENCIA ALELICA DAS VARIANTES ASSOCIADA A
HERDA E A GBED EM EQUINOS QUARTO DE MILHA DE VAQUEJADA.

Botucatu, 2026. 75 p. Dissertacdo (Mestrado) — Faculdade de Medicina
Veterinaria e Zootecnia, campus de Botucatu, Universidade Estadual Paulista.

RESUMO

A raca Quarto de Milha (QM) € uma das principais envolvidas nos esportes
equestres. Sua versatilidade permite seu uso em diversas modalidades, como a
vaquejada, caracterizada por esforco curto e intenso. A raca representa
importante parcela na equideocultura nacional, correspondendo a cerca de 13%
dos equinos de esporte no Brasil, principalmente no Nordeste. O “Six-panel”
abrange seis doencas genéticas cuja testagem nos QM é obrigatéria pela
Associacao Brasileira de Criadores de Cavalo Quarto de Milha (ABQM) para o
registro de animais, sendo elas musculares (MYHM, HyPP, PSSM1 e MH),
cutdnea (Astenia Dérmica Regional Equina - HERDA) e reprodutivas com
natimortos e abortos (Deficiéncia da Enzima Ramificadora de Glicogénio -
GBED). A HERDA e a GBED possuem carater autossdémico recessivo e ainda
nao foram estudadas nessa populacdo. Portanto, este estudo avaliou as
frequéncias alélicas (FA) das variantes responséaveis pela HERDA e GBED em
QM com histérico de competidor de vaquejada. As amostras de bulbo piloso
foram coletadas de 141 QM e destas extraiu-se o DNA, amplificou-o pela reacao
de PCR, seguido pela purificacdo e sequenciamento de Sanger para as duas
variantes. A GBED foi a mais prevalente, apresentando uma FA de 0,039 + 0,01
e a HERDA de 0,028 £ 0,01. O coeficiente de endogamia foi avaliado em 96 QM,
obtendo-se 0,34% de coeficiente médio (0,5 de maximo e 0,00012 de coeficiente
minimo). Conclui-se que a HERDA e GBED estao presentes no rebanho de
vaquejada nordestino, o que ressalta a importancia do diagnéstico molecular,
tendo em vista a sua hereditariedade e uma possivel contencdo da propagacao

desses alelos.

Palavras-chave: HERDA, GBED, six-panel, dermatopatia, aborto.



CACERES, A. M. ALLELE FREQUENCY OF VARIANTS ASSOCIATED WITH
HERDA AND GBED IN BULL-CATCHING (VAQUEJADA) QUARTER
HORSES. Botucatu, 2026. 75 p. Dissertacdo (Mestrado) — Faculdade de
Medicina Veterinaria e Zootecnia, campus de Botucatu, Universidade Estadual
Paulista.

ABSTRACT

The Quarter Horse (QM) breed is one of the main breeds involved in equestrian
sports. Its versatility allows it to be used in various disciplines, such as vaquejada,
characterized by short, intense efforts. The breed represents a significant portion
of the national equine industry, accounting for approximately 13% of sport horses
in Brazil, mainly in the Northeast. The "Six-panel" covers six genetic diseases for
which testing is mandatory by the Brazilian Association of Quarter Horse
Breeders (ABQM) for animal registration: muscular (MYHM, HyPP, PSSM1, and
MH), cutaneous (Equine Regional Dermal Asthenia - HERDA), and reproductive
disorders with stillbirths and abortions in QM (Glycogen Branching Enzyme
Deficiency - GBED). HERDA and GBED are autosomal recessive and have not
yet been studied in this population. Therefore, this study evaluated the allele
frequencies (AF) of the variants responsible for HERDA and GBED in QM with a
history of competing in vaquejada. Hair bulb samples were collected from 141
QM, and DNA was extracted, amplified by PCR, followed by purification and
Sanger sequencing for both variants. GBED was the most prevalent, with an AF
of 0.039 = 0.01, and HERDA of 0.028 + 0.01. The inbreeding coefficient was
evaluated in 96 QM, obtaining a coefficient of 0.34% (nonzero: 0.00012;
maximum: 0.5). It is concluded that HERDA and GBED are present in the
vaquejada herd in the Northeast region, which highlights the importance of
molecular diagnosis, considering their heritability and the potential containment
of the spread of these alleles.

Keywords: HERDA, GBED, six-panel, dermatopathy, abortion.
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1. Introducéo

O Brasil ocupa lugares de destaque na equideocultura mundial, possuindo
um rebanho de aproximadamente 5,8 milhGes de equinos de acordo com o
Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) em 2024 (IBGE, 2024). Esse
valor o coloca como terceiro lugar no ranking mundial, ficando atras apenas dos
Estados Unidos e do México, que lideram o ranking com 10,6 milhdes e 6,4
milhdes de cavalos, respectivamente, segundo a Organizacdo das Nacdes
Unidas para a Alimentacdo e a Agricultura (FAO) (FAO, 2025). Esse rebanho
gera aproximadamente 3 milhdes de empregos diretos e indiretos, segundo o
estudo realizado pelo MAPA/Camara Setorial da Equideocultura de 2016, e
movimenta cerca de R$ 16,15 bilhdes anuais. Esse mesmo estudo mostrou que
0 cavalo esta presente nas mais diversas atividades cotidianas do brasileiro,
como o transporte, saude humana (equoterapia), atividades agricolas e
esportivas (MAPA, 2016).

No esporte, a raca Quarto de Milha (QM) se destaca devido a sua
versatilidade. Essa caracteristica é originada pela sua docilidade e velocidade
em realizar movimentos rapidos e precisos, como giros em torno do seu eixo,
paradas bruscas e mudancas de direcdo com extrema agilidade (ABQM, 2016;
COELHO et al.,, 2011). Sdo 22 modalidades reconhecidas pela Associacéo
Brasileira do Quarto de Milha (ABQM) e, dentre elas, trés tambores, apartacao,
laco, Performance Halter e vaquejada (ABQM, 2024a). Essa ultima modalidade
€ a responsavel por abranger cerca de 12,9% dos cavalos atletas brasileiros
(MAPA, 2016).

Assim como h& a evolucdo no desenvolvimento desse esporte, ha um
crescimento exponencial dessa raca no Brasil: por més séo registrados cerca de
1,5 mil novos animais no Stud Book (ABQM, 2023). Para que ocorra esse
constante crescimento, o investimento no melhoramento genético desses atletas
de linhagens especificas € um fator decisivo. Entretanto, € sabido que esse
melhoramento envolve cruzamento entre individuos aparentados. Doencas

genéticas sao frequentemente associadas a linhagens especificas, de modo que



cavalos aparentados apresentam maior probabilidade de portar o alelo em

comparacao a cruzamentos aleatorios (TRYON et al., 2009).

Para evitar a disseminacédo de alelos com variantes génicas, desde 2015, a
Associacdo Americana do Cavalo Quarto de Milha (AQHA) instituiu que, para
serem registrados, todos os garanhdes que realizarem coberturas devem ser
obrigatoriamente testados para o painel de doengas genéticas conhecido como
five-panel [paralisia peridédica hipercalémica (HYPP), deficiéncia de enzima de
ramificacdo do glicogénio (GBED), astenia dérmica regional hereditaria equina
(HERDA), miopatia por acumulo de polissacarideo tipo 1 (PSSM1) e hipertermia
maligna (MH)]. A partir de 2023, a enfermidade miosite inflamatodria
imunomediada (MYMH) também foi introduzida no painel (six-panel). No Brasil,
a ABQM adotou essa medida em julho de 2020, sendo atualizada em julho de
2025, tornando obrigatério o teste genético para as seis doencas citadas
anteriormente. A realizacdo desse teste no garanhdo também é obrigatoria para
gue seus filhos sejam registrados. Caso o pai ndo o possua, os filhos devem ser
testados. Além disso, a associacao aconselha a todo criador a realizar o exame
six-panel de suas genitoras com 0 mesmo intuito citado anteriormente (ABQM,
2025).

Para determinar o impacto de uma doenca em uma raca, € necessario ter o
conhecimento do modo de heranca desta e da frequéncia de um alelo genético

dessa doenca em uma populagéo (TRYON et al., 2009).

2. Revisao de literatura

2.1 Vaquejada

A vaquejada teve inicio em torno de 1870 e 1900, como o tradicional “pega-
boi” no estado do Rio Grande do Norte. Os vaqueiros, precisavam entrar na mata
fechada para capturar o boi chucro. Dessa necessidade diaria nasceu a ideia da
disputa da “vaquejada”, criada para testar quem conseguia dominar o animal
pelo rabo no menor tempo possivel (ABQM, 2024b). Atualmente, se concretizou
como um esporte nacional e é considerada como Patrimoénio Cultural Imaterial
do Brasil desde 2016 (Lei 13.364/2016) (Brasil, 2016).



De acordo com a ABQM (2024b), a Vaquejada €, além do esporte, a industria
gue mais movimenta financeiramente o Nordeste brasileiro. Este abriga o 2°
maior plantel da raca Quarto de Milha do Brasil, com mais de 133 mil animais
registrados segundo a Associacao Brasileira de Vaquejada (ABVAQ). Esse
esporte € responsavel por gerar cerca de 720 mil empregos diretos e indiretos e
ja movimenta mais de R$ 800 milhdes na economia brasileira por ano (ABVAQ,
2023).

Atualmente, esse esporte caracteriza-se por uma dupla de competidores a
cavalo, denominados vaqueiro puxador e vaqueiro de esteira, que tém como
objetivo alcancar e emparelhar o bovino entre os equinos, conduzindo-o até a
area demarcada por faixas na pista. Nesta area, o boi deve ser deitado pela
conducdo da cauda artificial (ABQM, 2024a). Diante da necessidade da unido
entre forca e velocidade em curto espaco, a raca quarto de milha é a mais

frequente dentre os atletas de vaquejada.

2.2 HERDA

A astenia dérmica regional equina (HERDA), também conhecida como
hiperelastose cutanea, € uma das formas da sindrome de Ehlers-Danlos (SED)
gue ocorre nos humanos. Essa sindrome também acomete outras espécies
como ovinos, felinos, bovinos e caninos. Nos animais, ela também pode ser
conhecida como dermatosparaxia, astenia cutanea e hiperelastose cutanea. A
SED é formada pelo grupo de doencas que alteram o tecido conjuntivo por meio
de alteracfes genéticas, como as mutacdes em genes que codificam varios tipos
de colageno, em enzimas que modificam o colageno e outras proteinas da matriz
extracelular (RASHMIR-RAVEN, 2013).

O grupo heterogéneo de doencas hereditarias do tecido conjuntivo (DHTC) é
clinicamente caracterizado por hipermobilidade articular, hiperextensibilidade da
pele e fragilidade tecidual (MALFAIT et al., 2017). A principio, a SED tinha sido
classificada com base em sinais clinicos e no modo de heranca, totalizando 11
subtipos, denominados com numerais romanos (BEIGHTON et al., 1988).
Entretanto, em 1998, devido a subjetividade dos sinais clinicos anteriormente

citados, somada a presenca de hematomas, surgiu a necessidade de uma nova



classificacdo baseada na analise bioquimica e molecular desses tipos de SED.
Os numerais romanos foram substituidos pelo nome descritivo que expunha as

manifestacbes caracteristicas de cada tipo (BEIGHTON et al., 1998).

Geralmente, as variantes genéticas de carater recessivo estdo associadas
aguelas que ocorrem em genes responsaveis pelas enzimas de processamento
do colageno, enquanto as dominantes associam-se as variantes em genes
estruturais do coldgeno. Na dermatosparaxia (tipo Vlic de Ehlers-Danlos), por
exemplo, ha diminuicdo da atividade da proteinase N do procélageno. E na SED
cifoescolidtica (tipo Vla), ha sinais de variacdo genética nos genes da lisil-
hidroxilase (MYLLYHARJU e KIVIRIKKO, 2001).

Com o advento das técnicas de sequenciamento de nova geracdo (NGS) e a
constatacdo de novos subtipos de SED, foram identificados novos genes que
também estédo ligados a biossintese e/ou a estrutura do coldgeno com variantes
genéticas. Assim, foi proposta uma nova classificacdo da SED. A nova
classificagdo reconhece 13 subtipos, sendo organizados de acordo com a
classificacdo clinica na qual se mantiveram os nomes previamente descritos,
com o intuito de facilitar a comunicacéo entre a comunidade médico-cientifica e

0s pacientes anteriormente diagnosticados (MALFAIT et al., 2017).

Os autores dessa nova classificacéo organizaram os tipos de acordo com as
caracteristicas clinicas, os genes e proteinas envolvidos nessas variantes, o tipo
de heranca e suas siglas. Sendo eles: SED classica; SED classica-like; valvular
cardiaca; SED vascular, SED hipermovel; SED artroclasia; SED
dermatosparaxis; SED cifoescolidtica; sindrome da cérnea fragil, SED
espondilodisplasica; SED musculocontratural; SED miopatica e SED
periodontoal (MALFAIT et al., 2017).

A SED foi relatada em diversas espécies de animais domeésticos: em caes
(ANDERSON JH, 1978; JAFFEY; BULLOCK; KATZ, 2025), gatos
(PATTERSON, 1977), ovinos (ANDRADE et al., 2016), bovinos (HOLM et al.,
2008) e coelhos (SINKE e VAN DIJK, 1997). Em cées e gatos acometidos, a
pele é o 6rgdo mais afetado e é fina e hiperextensivel, com lesdes facilmente
infligidas, resultando em feridas hemorragicas e cicatrizes atroficas. Ndo foram

descritas complicac¢des sistémicas, diferentemente dos humanos. Ja a frouxidao



e luxacdo articular, comuns em humanos, sdo menos frequentes em caes
(GIANINO et al., 2019;HALPER, 2014).

Em bovinos e ovinos, varios casos de dermatosparaxia sdo analogos a
sindrome de Ehlers-Danlos tipo Vllc humana. Em ambos ela é causada por
variantes no gene da procolageno | N-proteinase (pnPl) ou ADAMTS2, embora
outros locais sejam provavelmente responsaveis por outros tipos de
dermatoparaxia (COLIGE et al., 1999; HALPER, 2014). A fragilidade cutanea
grave € uma caracteristica proeminente da sindrome de Ehlers-Danlos tipo Vlic
nas duas espécies, sendo que nos ovinos ainda ha acumulo de fluido gelatinoso
no subcutaneo (ANDRADE et al., 2016; HALPER, 2014; VAATSTRA e
HALLIDAY, 2011).

Essa condicao dermatoldgica foi relatada em equinos pela primeira vez em
1978, quando ainda n&o era conhecida como HERDA, e sim como hiperelastose
cutatnea (LERNER e MCCRACKEN, 1978). No Brasil, essa enfermidade
genética foi constatada pela primeira vez em 2005, quando trés cavalos QM
foram atendidos no hospital veterinario da UNESP de Botucatu. Estes
apresentavam lesdes bilaterais assimétricas nas regides de tronco e lombar, nas
quais a pele era hiperextensivel (BORGES et al., 2005). Desde entédo, devido a
pratica comum de cosanguinidade entre cavalos portadores, a HERDA se tornou
uma das doencas hereditarias mais frequentemente relatadas (RASHMIR-
RAVEN, 2013) e importantes na industria do quarto de milha (TRYON et al.,
2009).

2.2.1 Etiologia

Os tecidos conjuntivos sdo responsaveis pelo estabelecimento e pela
manutencdo da forma do corpo e sdo formados principalmente por matriz
extracelular, que é composta basicamente por proteinas fibrosas e substancia
fundamental. Essas fibras séo constituidas predominantemente por colageno, e
a substancia fundamental por um complexo viscoso e altamente hidrofilico de
macromoléculas anibnicas e glicoproteinas multiadesivas. O colageno é o tipo
mais abundante de proteina do organismo (JUNQUEIRA e CARNEIRO, 2013).
Seu principal tipo na composicao dos tecidos é o fibrilar. No entanto, diversas

outras formas de coladgeno desempenham papéis essenciais na regulacéo da



organizacdo e montagem do colageno fibrilar e no estabelecimento de redes de
membrana basal que fornecem suporte para manter a integridade do tecido
(MIENALTOWSKI et al., 2021).

A sintese do colageno é um processo de mudltiplas etapas que inclui
transcricdo génica, traducdo, modificagBes pods-traducionais dentro da célula,
formacgéo da tripla hélice, secrecdo extracelular, modificacdes extracelulares e,
por fim, montagem das fibrilas, modificacbes das fibrilas e formacdo das
fibras (MIENALTOWSKI et al., 2021). Os principais aminoacidos que constituem
o colageno sédo a glicina (33,5%), a prolina (12%) e a hidroxiprolina (10%). Alguns
aminoécidos, como hidroxiprolina e hidroxilisina, séo caracteristicos do colageno
(JUNQUEIRA e CARNEIRO, 2013).

A enzima ciclofilina B (CybP), convencionalmente vista como a principal
enzima limitante da taxa de sintese de colageno fibrilar (PYOTT et al., 2011), faz
parte da familia de proteinas peptidil-prolil cis-trans isomerase que sao
responsaveis por catalisar as ligacées contendo prolil no pré-coldgeno para a
configuracéo trans. Essa configuracdo é importante para a formacgéao da molécula
de colageno em tripla hélice (BACHINGERS, 1987).

O gene peptidil-prolil cis-trans isomerase B (PPIB) é o responsavel por
codificar a proteina CypB e encontra-se no cromossomo 1 dos equinos. O defeito
nesse gene é caracterizado como um polimorfismo de nucleotideo tnico (SNP),
missense no gene da ciclofilina B (RASHMIR-RAVEN, 2013) e € a causa da
HERDA, variante que possui carater autossémico recessivo e resulta em uma
doenca degenerativa de pele que afeta a raca QM (ISHIKAWA et al., 2012;
TRYON et al., 2007).

2.2.2 Epidemiologia

A HERDA ja foi descrita em diversos paises, como Estados Unidos,
Canada, México, Brasil, Inglaterra, Franca e Holanda (RASHMIR-RAVEN, 2013).
Essa afeccéo é observada e descrita principalmente em cavalos QM (LERNER
e MCCRACKEN, 1978; WHITE et al., 2004). Entretanto, ela também foi descrita
em cavalos Appaloosas ou Paint horses com linhagem de QM (WHITE et al.,

2004). Ja a SED também foi observada em outras racas de equinos: uma égua
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mestica manga-larga-campolina (OLIVEIRA-FILHO et al., 2017) e em um potro
warmblood (MARSHALL; SECOMBE; NICHOLLS, 2011).

RASHMIR-RAVEN (2013), cita que por meio de um mapeamento
genealdgico, pode-se presumir que a origem da HERDA foi no garanhdo QM
Poco Bueno que, segundo a AQHA, possui 405 filhos na primeira geragéo, sendo
50% portadores, 537 potros na segunda geracdo, dos quais 25% seriam
portadores, e na sua terceira geracao incluiu 1.352 potros, dos quais 12,5% séo
portadores. Esse levantamento foi feito em 2013 e, nesse periodo, havia mais
1,7 milhdo de descendentes vivos do Poco Bueno (RASHMIR-RAVEN, 2013).

A doenca é mais prevalente entre cavalos Quarto de Milha da linhagem
de apartacdo, embora portadores também sejam encontrados em outras
modalidades, como rédeas, working cow e western pleasure. De acordo com um
ranking publicado pela Quarter Horse News (QUARTER HORSE NEWS, 2019),
trés dos cinco principais cavalos reprodutores de apartacdo sao portadores da
variante e, até 2019, produziram 5.537 descendentes lucrativos, dos quais cerca
de 50% (2.769) tém potencial para serem portadores da HERDA (WALKER et
al., 2020). A selecao por caracteristicas de desempenho associadas ao Poco
Bueno e ao uso de endogamia para preservar linhagens e caracteristicas de
destaque contribuiram para o aumento do coeficiente de endogamia e da
frequéncia de animais afetados (RASHMIR-RAVEN, 2013).

Dois parametros importantes para avaliar a presenca de uma variante em
uma populacdo sdo a frequéncia alélica (FA) daquele alelo com a variante
genética e o coeficiente de inbreeding (endogamia). A frequéncia alélica da
HERDA no Brasil € de 2,9% (BADIAL et al., 2014b) e nos Estados Unidos da
América € de 2,1% (TRYON et al., 2009). Essa frequéncia também foi calculada
nas principais modalidades do quarto de milha, sendo a modalidade de
apartacdo com maior FA de 7,5% no Brasil e 14,2% nos EUA (BADIAL et al.,
2014b; TRYON et al., 2009).

A endogamia ocorre quando ha producédo de descendentes a partir do
acasalamento de individuos relacionados por ancestralidade (RALLS;
FRANKHAM; BALLOU, 2013). O coeficiente de inbreeding pode ser considerado

como um indicador da propor¢cdo dos genes que se tornaram homozigotos
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devido a endogamia. O célculo dessa variavel pode ser usado como uma
tentativa de medir a provavel reducéo percentual na heterozigosidade (aumento
na homozigosidade), em relacdo a uma populagéao base (TIPTON, 2008). Esse
coeficiente da HERDA foi calculado em uma populagéo de cavalos de apartacdo
nos EUA. O coeficiente médio de consanguinidade para 52 cavalos afetados com
pedigrees completos foi de 0,0261; quatro vezes maior que a meédia de 0,0066
para cavalos do grupo controle. Quanto maior esse coeficiente, maior a
endogamia nessa populagéo e maior a probabilidade de reunir alelos recessivos
(TRYON et al., 2005).

2.2.3 Patogénese

A sintese do colageno compreende uma complexa sequéncia de
modificacdes bioquimicas pods-traducionais que ocorrem apos a formacgédo da
cadeia polipeptidica inicial. Essas modificacfes sao essenciais para garantir a
estrutura tridimensional adequada e a funcdo biolégica da molécula
(JUNQUEIRA e CARNEIRO, 2013).

A mutacdo G6R do tipo missense c. 115G>A no éxon 1 do gene PPIB,
gue codifica a proteina ciclofilina B, provoca uma substituicdo de uma glicina por
arginina (ISHIKAWA et al., 2012; TRYON et al., 2007). Ishikawa et al,. (2012) e
Rashmir-Raven (2013) ainda ressaltam que essa mutacao nao afeta a atividade
da enzima ciclofilina B, e sim retarda o dobramento e a secrecéo do colageno.
Essa enzima é uma das capazes de catalisar ligacbes contendo prolil no
procolageno para a configuracao trans. Essa etapa é necesséria para formar a
molécula de colageno em tripla hélice (BACHINGERS, 1987). Essa formacéao

permite que o colageno faca fibras resistentes e organizadas.

Além disso, ela modifica uma regido da ciclofilina B que identifica
proteinas mal dobradas no reticulo endoplasmatico, evento que se presume
alterar a organizacao do colageno, ja que a formacao dessas interacdes € crucial
para a biossintese correta deste (BACHINGERS, 1987; ISHIKAWA et al., 2012).
Ou seja, o defeito nas fibras de colageno da pele leva a separacdo entre a
epiderme e a derme (WHITE et al., 2004).
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2.2.4 Manifestacdes clinicas e patologia clinica

A HERDA é um subtipo de disturbio da SED classificado como doenca
degenerativa da pele. Apesar de possuir diversos sinais clinicos, a caracteristica
marcante da doenca € a presenca de multiplas areas de pele solta, elastica e
hiperextensivel e mal aderida ao cavalo. As areas lesionadas podem variar de
tamanho, de 2 a 3 cm de diametro, chegando até o envolvimento de quase toda
a superficie do cavalo. Pele fragil, descamacao espontanea da pele e cicatrizes
desfigurantes sédo sinais clinicos comuns (LERNER e MCCRACKEN, 1978;
TRYON et al., 2005; WHITE et al., 2004; RASHMIR-RAVEN, 2015).

Embora sinais sutis da condicdo, como crina solta ou flexibilidade
articular, possam estar presentes ao nascimento ou o trauma cutaneo possa
expor o fendtipo j4 aos 6 meses de idade, a HERDA geralmente ndo é notada
até que as lesbes cutaneas aparecam por volta dos 18 a 24 meses de idade
(RASHMIR-RAVEN, 2013; TRYON et al., 2005). A doma dos QM inicia-se por
volta dessa idade; € nesse periodo que comeca a ser empregado 0 uso das
selas. Estas exercem uma pressdo sobre a pele, podendo causar seu
rompimento e a consequente formacéo de feridas com tempo de cicatrizacdo
prolongado, que podem evoluir para cicatrizes desfigurantes (TRYON et al.,
2005; WHITE et al., 2004).

As alteracbes cutaneas foram observadas histologicamente por
pesquisadores na pratica: fragmentacdo e desorganizacdo das fibras de
colageno tanto pela microscopia 6ptica quanto pela eletrdnica (GUNSON et al.,
1984). Também foram constatadas outras alteracdes na pele de cavalos com
HERDA por meio da microscopia Optica, como a anormalidade na distribuicéo,
orientacdo e densidade das fibras colagenas na derme profunda e anormalidade
do colageno na derme superficial (GUNSON et al., 1984), assim como diferencas
na coloracao das fibras colagenas. E pela microscopia eletronica foi encontrada
a variacdo no diametro das fibrilas de colageno (BORGES et al., 2005; HARDY
et al., 1988; WHITE et al.,, 2004). Além disso, também foi analisada a
biomecénica que revelou menor resisténcia a tragdo e modulo de elasticidade da
pele afetada (ISHIKAWA et al., 2012).



13

As alteracbes causadas pela HERDA ndo se restringem somente a
derme, onde Brinkman et al., (2017) avaliaram a resisténcia a tracdo maxima
(UTS) das valvulas cardiacas de cavalos afetados por HERDA e constataram
que estes possuiam menor UTS dessas valvulas quando comparados com
cavalos controle (BRINKMAN et al., 2017). Badial et al., (2015) e Bowser et al.,
(2012) também confirmam que outros tecidos, além da pele, com alto teor de
colageno fibrilar sdo anormais em cavalos com HERDA. Comparando a cornea
de animais afetados com o grupo controle, foi possivel observar que animais
carreadores da HERDA possuiam a cornea mais fina nas regibes central e
dorsal, curvatura da coérnea aumentada, didmetro da cornea aumentado e

opacidade corneana leve (BADIAL et al., 2015).

Em um outro estudo compararam-se a resisténcia a tragéo (RT), o modulo
de elasticidade (ME) e a energia até a falha (ETF) de alguns tecidos (ligamento
suspensor do membro anterior, dos tenddes flexores digitais superficiais e
profundos; da cernelha, da pele do membro anterior e do abdémen, da artéria
pulmonar principal e do arco aértico) de cavalos carreadores ou ndo da HERDA
tracionando-os até a falha. Neste estudo foi possivel constatar que a RT, EM e
ETF foram significativamente menores na pele de cavalos com HERDA e que as
diferencas em RT e ETF foram mais extremas na cernelha do que no membro
anterior ou no abdémen (BOWSER et al., 2014).

2.2.5 Diagnostico

O diagnostico da HERDA pode ser feito de duas maneiras (sinais clinicos
e teste genético), sendo o teste molecular, que detecta a variante missense
c.115G>A no gene PPIB, o método de predilecao para o diagnéstico (ISHIKAWA
et al., 2012; RASHMIR-RAVEN, 2013). Antes da existéncia do teste genético, o
diagnéstico clinico se baseava na anamnese, sinais clinicos e exame
histopatolégico com lesdes histopatologicas sugestivas, mas nao
patognomoénicas (WHITE et al., 2004) .

Um estudo feito por Badial et al., (2014a) mostrou que a sensibilidade
histopatolégica para o diagnostico de HERDA foi dependente do avaliador e
variou de 73 a 88%, ja a especificidade variou de 35 a 75% de acordo com a
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regido amostrada. Apesar da espessura média da pele em todas as regides
avaliadas ter sido mais fina nos cavalos afetados e da diferenca estatistica
significativa entre a espessura da pele dos animais afetados e ndo afetados, a
concordancia interobservador para avaliacdo histopatoldgica foi de razoavel a
substancial (BADIAL et al., 2014a).

Outros estudos também foram feitos para tentar diagnosticar a HERDA na
auséncia do teste genético, entretanto, mostraram que tal pratica néo é eficaz:
amostras de pele macroscopicamente normais ndo sao Uteis para distinguir
cavalos afetados dos ndo afetados (RASHMIR-RAVEN et al., 2004; WHITE et
al., 2004, 2007). Apesar dessas altera¢cBes histologicas associadas a HERDA
serem consideradas controversas por alguns clinicos, a histologia pode levar a
um diagnostico presuntivo que pode ser confirmado com o teste de DNA por
meio da reacdo em cadeia da polimerase (PCR) (RASHMIR-RAVEN, 2013). Os
testes genéticos permitem que veterinarios fagcam diagnésticos especificos de
doencas e que proprietarios e criadores tomem decisbes de reproducao
informadas (TRYON et al., 2009).

2.2.6 Diagnoésticos diferenciais

Apesar de apresentar sinais clinicos bem marcantes, pode ser necessario
distinguir a HERDA de outras alterac6es dermatolégicas de carater traumatico
simples, genético e infeccioso. O trauma em cavalos ndo afetados, dependendo
da extensdo e do tipo de acometimento, pode causar feridas semelhantes as
observadas nos animais que possuem a variante. Entretanto, normalmente estes
nao apresentardo cicatrizacdo anormal e pele flacida e hiperextensivel
(RASHMIR-RAVEN; SPIER, 2015). No cenario genético, ha outra variante que
pode causar sinais clinicos compativeis com a HERDA: a sindrome do potro
fragil tipo 1 (FFS1) (GRILLOS et al.,, 2022). Essa variante (c.2032G > A,
p.Gly678Arg) possui carater autossémico recessivo e também faz parte da SED,
causando lesdes e ma formacéo na pele de potros neonatos, lesées na gengiva
e cavidade oral, bem como aborto e natimorto (MONTHOUX et al., 2015). Ela
ocorre no gene procolageno-lisina-2-oxoglutarato-5-dioxigenase 1 (PLOD1)
(WINAND, 2012). Entretanto, diferentemente da HERDA, a FFS1 é identificada
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em Puro-Sangue Inglés, Haflinger, American Sport Pony, Knabstrupper, Paint
Horse e QM, onde os sinais clinicos aparecem em potros neonatos (DIAS et al.,
2019; REITER et al., 2020, GRILLOS et al., 2022).

A epidermdlise bolhosa juncional (JEB) (FRAME et al., 1988; KOHN et al.,
1989; LIETO et al.,, 2002) pode ser confundida com a HERDA (RASHMIR-
RAVEN; SPIER, 2015), porém manifesta-se exclusivamente em neonatos e ndo
h& relatos em cavalos da raca QM. Os potros afetados apresentam erosées e
ulceracdes cutaneas e mucosas logo apds o nascimento, além de alteracfes
dentarias caracteristicas, como erup¢do precoce e desgaste do esmalte. A

condicgdo leva a sepse secundaria, invariavelmente fatal (LIETO et al., 2002).

Rashmir-Raven e Spier (2015) também citam que alteracdes
dermatolégicas imunomediadas como pénfigo foliaceo, ldpus e erupcdes
medicamentosas também podem ser consideradas como diagnadstico diferencial
para HERDA. Apesar de normalmente apresentarem os sinais clinicos na
mesma idade que os portadores da variante apresentam esses sinais, aqueles
gue possuem a autoimune ndo apresentam pele hiperextensivel e cicatrizacao
anormal. Rashmir-Raven ainda fala que, na sua experiéncia clinica, a doenca
com a qual a HERDA é mais frequentemente confundida é a dermatofilose
devido a perda de pelos e a formacdo de crostas na pele distribuidas
dorsalmente. Essa confusdo advém de proprietarios leigos (RASHMIR-RAVEN
e SPIER, 2015).

2.2.7 Tratamento e prognéstico

Atualmente ndo ha tratamento eficaz para os cavalos portadores da
variante HERDA. Esses cavalos normalmente sdo considerados improprios para
monta devido aos ferimentos que se formam e, se estes forem persistentes,
graves e causarem desconforto, pode ser necessaria a eutanasia (FINNO et al.,
2009; ROSA et al., 2021). Apesar de possuir prognéstico reservado, € sugerido
aliar a suplementacao adequada e cuidados com a ferida, podendo proporcionar
uma melhor qualidade de vida para os animais afetados e até uma longevidade
significativa (RASHMIR-RAVEN, 2013).
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A nutricdo adequada também é apontada como um fator importante,
destacando-se a manutencao dos niveis séricos de cobre, vitaminas C e D e
lisina por meio de suplementacdo, uma vez que esses componentes estao
envolvidos no metabolismo do coldgeno (RASHMIR-RAVEN e SPIER, 2015).
Além disso, Rashmir-Raven (2013) recomenda que animais homozigotos sejam
mantidos em locais cobertos, evitando a incidéncia direta de radiacéo solar. Esse
aspecto foi investigado posteriormente, demonstrando-se que a radiagao solar
pode promover a regulacdo positiva de genes relacionados a colagenase
cutanea, o que contribui para o agravamento dos sinais clinicos em individuos
afetados, que ja apresentam comprometimento na producdo e na organizacao
do colageno (CUNHA NETO et al., 2023).

Muito se comenta sobre os cavalos homozigotos e seus progndsticos, por
outro lado, ha ainda outros individuos a serem melhor estudados: cavalos
homozigotos que sdo pouco afetados podem ser montados e até mesmo
competir (GRADY et al., 2009; RASHMIR-RAVEN, 2013). O crescente aumento
da prevaléncia de carreadores bem-sucedidos levanta a hipétese de a variante
HERDA estar ligada a uma vantagem no desempenho dos animais
heterozigotos, levando a uma manifestacdo clinica que resulte em maior
flexibilidade. Entretanto, ainda sdo necessarios estudos mais avancados dessa
populacdo para confirmar se a biomecéanica alterada no sistema
musculoesquelético desses animais proporciona vantagem atlética (BOWSER et
al., 2014; GRADY et al., 2009; TRYON et al., 2007; WALKER et al., 2020).

2.3 GBED

Ha diversos tipos de doenca de armazenamento de glicogénio (GSD) em
humanos, dentre eles esta a tipo IV (GSD IV) ou doencga de Andersen, que €&
caracterizada como um disturbio hereditario raro em humanos que resulta no
acumulo de amilopectina dentro das células, particularmente no figado,
musculos e tecido nervoso (Andersen, 1956). Ela é causada pela atividade
reduzida da enzima ramificadora de glicogénio 1 (GBE 1), resultando em sintese
anormal de glicogénio e formacao de poliglucosano. Sua apresentacéao clinica é

extremamente  heterogénea, com  manifestacbes  neurologicas e



17

neuromusculares graves, miopatia, cardiomiopatia e fibrose hepatica
progressiva, podendo se manifestar no periodo neonatal, na infancia, na primeira

infancia, na adolescéncia ou na idade adulta (KOEBERL et al., 2024).

Nos animais, a GSD ja foi descrita em bovinos (REICHMANN et al., 1993)
e caes (WALVOORT, 1985). A deficiéncia da enzima ramificadora de glicogénio
(GBED), também conhecida como GSD 1V, ja foi observada em felinos (FYFE
et al., 1992) e principalmente em equinos (RENDER et al., 1999; VALBERG et
al., 2001; WARD et al., 2004). Apesar de nos humanos a GSD IV se manifestar
em quatro grupos de acordo com idade e achados clinicos (primeiro: forma
neonatal fatal caracterizada por hipotonia e cardiomiopatia; segundo: forma
infantil caracterizada por cirrose progressiva; terceiro: uma forma na infancia
que se apresenta com cardiomiopatia; quarto: forma adulta caracterizada por
miopatia leve), em equinos, a forma mais observada € a neonatal e fatal
(RENDER et al., 1999; VALBERG et al., 2001).

2.3.1 Etiologia

Glicogénio é uma fonte de energia de extrema importancia para o rapido
crescimento e evolucéo de fetos e neonatos (VALBERG e MICKELSON, 2006).
E a primeira fonte de energia para a maior parte dos tecidos do corpo do neonato
e vital para manter a homeostase da glicose (STRYER, 1988). Essa molécula é
uma forma vital de armazenamento de carboidratos em muitas células e é
composta por ligacdes de glicose em cadeia reta a-1,4 com pontos de
ramificacdo a-1,6. Sua sintese, conhecida como glicogénese, é feita
principalmente por duas enzimas, a glicogénio sintase e a enzima ramificadora
de glicogénio (enzima de ramificagdo 1,4-a-glicana; GBE1). A primeira é
responsavel por catalisar a formagéo das ligagbes de glicose a-1,4 a partir da
UDP-glicose, enquanto a GBEL transfere blocos existentes de residuos de
glicosila de uma cadeia em crescimento para outra cadeia para produzir ligacdes
1,6 (DIMAURO, 2001).

Quando é necessario mobilizar a glicose armazenada na forma de
glicogénio (glicogendlise), as enzimas glicogénio fosforilase e a desramificadora

Sa0 as responsaveis por esse processo. Os numerosos pontos de ramificacéo
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no glicogénio animal fornecem abundantes residuos terminais de glicose para a
rapida mobilizacdo da glicose pela glicogénio fosforilase (DIMAURO e
LAMPERTI, 2001). Por se tratar de um processo complexo, deficiéncias em
qualguer uma das enzimas ou proteinas de transporte envolvidas nas vias de
sintese e degradacao do glicogénio podem resultar em um distarbio de GSD
(STONE e BASIT, 2021).

2.3.2 Epidemiologia

A GBED ocorre em cavalos das ragas QM e Paint Horse, com sua primeira
descricdo em 1999, por Render et al. (1999), que observaram acumulo de
amilopectina nas células musculares, cardiacas e cerebrais de trés equinos da
raca QM, sendo um natimorto, um aborto de 6 meses de gestacdo e um potro
com 1 més de idade que estava fraco ao nascer. Esses autores citaram um
possivel envolvimento desse quadro com a GBE (RENDER et al., 1999). A
GBED foi descoberta efetivamente em 2001, por meio da observacado, no exame
histopatolégico, de inclus6es anormais de polissacarideos em musculo, coracéo
e figado de potros neonatos submetidos a eutanasia ou que morreram devido a
fraqgueza muscular, insuficiéncia respiratoria, convulsdes hipoglicémicas ou
parada cardiaca (VALBERG et al., 2001).

A origem da variante ainda ndo é exata, entretanto, em um estudo feito
por Wagner et al. (2006), € discutido que o resultado da analise do pedigree feito
por eles leva a crer que o garanhao que viveu no primeiro terco do século XX, e
gue nao é encontrado entre os pedigrees de Puro-Sangue Inglés, foi um dos
antecessores em comum da variante GBED (WAGNER et al., 2006). J& em um
outro estudo por Valberg e Mickelson (2006), menciona-se que os garanhdes
Zantanon e seu filho King P234 séo os possiveis carreadores iniciais da GBED.
Entretanto, ainda afirmam que n&o é possivel fazer essa constatagdo apenas
com a andlise genealdgica, pois a maioria dos QM descende desses dois
garanhdes e é sabido que essa variante esta na raca desde a criacéo desta raca
em 1940 (VALBERG e MICKELSON, 2006) .

A frequéncia de carreadores de um alelo portador dessa variante varia de
8 a 11% nos cavalos QM e de 4 a 11% nos cavalos Paint Horse (TRYON et al.,
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2009; WARD et al., 2004). Dentre os subgrupos das modalidades esportivas, a
maior prevaléncia encontra-se no Western pleasure (26,3%) seguida por
apartacao (13,6%), rédeas (9,5%) e trés tambores (1,2%) nos EUA (TRYON et
al., 2009). No Brasil, essas informagdes corroboram o observado no estudo
norte-americano, onde a heterozigosidade da populacéo estudada foi de 7,95%.
Nas modalidades, esse parametro foi maior para apartacao (19,75%), seguido
de rédeas (10%), trés tambores (5%) e conformacao (3%) (ARAUJO et al., 2018).

2.3.3 Patogénese

A GBED ocorre devido a uma variante genética no coédon 34 do exon 1 do
gene, que codifica a GBE1, no cromossomo 26 (WARD et al.,, 2004). Essa
variante nonsense provoca a troca de uma citosina por uma adenina, que se
reflete na troca de uma tirosina por um stop-codon, resultando na inatividade da
enzima GBE (VALBERG et al., 2001; WARD et al., 2004).

Uma vez nao identificada, a GBE nao vai ramificar o glicogénio, fazendo
com que sejam produzidas cadeias retas de glicogénio, limitando a taxa de
sintese e degradacdo. E a importancia clinica dessa falha é a falta de
armazenamento e mobilizacdo de glicogénio nos musculos cardiacos,
esqueléticos, figado e cérebro (VALBERG et al., 2001). O estoque de glicogénio
no figado é essencial para a manutencao da homeostase da glicose sanguinea,
enquanto o glicogénio nos musculos cardiaco e esquelético € utilizado para
fornecer energia a contragcdo muscular (DIMAURO e LAMPERTI, 2001).

2.3.4 Manifestagdes clinicas e patologia clinica

Essa doenca apresenta uma variedade de sinais clinicos, entretanto, o
aborto fetal € uma manifestacdo comum nos equinos (Gb/Gb) (VALBERG et al.,
2001; RENDER et al.,, 1999; WARD et al., 2004). Muitos potros com esse
gendtipo sdo abortados ou natimortos devido a alta prevaléncia de
heterozigosidade nos QM e Paint Horses e a baixa prevaléncia de potros com
GBED nascidos vivos (WAGNER et al., 2006).
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Os achados hematolégicos e bioquimicos desses potros incluem
leucopenia e aumento moderado de creatinofosfoquinase (CK), aspartato
aminotransferase (AST) e gama-glutamil transferase (GGT). Nos achados
histopatologicos, observou-se acumulo de globulos basofilicos e material
cristalino eosinofilico em coloracfes de hematoxilina e eosina e positivo para a
coloracdo com acido periédico de Schiff (PAS) nas células do musculo
esquelético, nas células de Purkinje ou nos midcitos cardiacos (VALBERG et al.,
2001).

Os potros acometidos que sobrevivem até o parto, normalmente
apresentam hipotermia e fragueza, mas ganham forca e aparentam ser
“normais” quando recebem leite por mamadeira ou com auxilio para se levantar
e mamar durante as primeiras semanas de vida. No inicio da vida, esses potros
normalmente apresentam estado mental ligeiramente apatico e algumas
manifestacdes mais brandas, como deformidades que sao facilmente corrigidas
com bandagem ou administragdo de tetraciclina (VALBERG, 2020).

A progressédo dos sinais clinicos pode ser bastante variavel. Em alguns
casos, 0s potros apresentam dificuldade para se levantar, insuficiéncia
respiratéria  ou morte suObita, frequentemente associada a convulsdes
decorrentes de hipoglicemia ou a parada cardiaca (VALBERG et al., 2001;
RENDER et al., 1999; SPONSELLER et al., 2003). A insuficiéncia respiratoria
pode manifestar-se precocemente e evoluir de forma progressiva, levando ao

Obito mesmo com suporte ventilatdrio mecéanico (VALBERG et al., 2001).

2.3.5 Diagndstico

Héa duas maneiras de se diagnosticar a GBED: exame histopatoldgico e o
teste genético. A primeira identificacdo de GBED foi devida & observagédo de
inclusdes de amilopectina nas células nos tecidos musculares cardiacos e
esqueléticos, observada por histopatologia. Sob analise, essa inclusdo se
mostrava de coloragdo azul com o iodo, resistente a diastase e intensamente
positiva a coloragdo com PAS que, quando somadas, indicam que o material &

uma forma anormal de glicogénio (RENDER et al., 1999).
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O histopatoldgico ainda pode ser usado como diagnostico ante-mortem,
com biépsias musculares e post-mortem com fragmento de musculo esquelético,
miocardio, cérebro e figado. O diagndéstico € feito com base na presenca de
inclusbes globulares PAS-positivas com diminuicdo da coloracdo de fundo
normal para glicogénio nesses tecidos e que sao facilmente visiveis nas células
de Purkinje do miocardio (VALBERG et al., 2001; VALBERG e MICKELSON,
2006). Entretanto, h& relato de um feto homozigoto para GBED que né&o
apresentou esse acumulo de polissacarideos descrito (WAGNER et al., 2006).

A técnica de PCR, utilizada para identificar essa variante, € a mais precisa
dos testes, jA que a presenca de amilopectina pode variar no local e na
quantidade encontrada. A PCR pode ser feita tanto ante-mortem como post-
mortem, podendo ser utilizados pelos da crina ou da cauda com bulbos intactos
ou tecido hepatico fetal para determinar qual genétipo aquele animal possui
(VALBERG et al., 2001; WAGNER et al., 2006).

2.3.6 Diagndsticos diferenciais

Devido a grande variabilidade de sinais clinicos, incluindo o aborto, e aos
sinais inespecificos relacionados ao sistema neuromuscular e/ou respiratorio, a
GBED é uma doenca genética relativamente comum em QMs e que pode ter
passado despercebida até entdo, sendo confundida com vérias doencas
neonatais comuns (VALBERG et al., 2001). Outra doenca genética que pode
estar ligada a abortos e natimortos é a sindrome do potro fragil (FFS1) que
também causa aborto e natimorto (GRILLOS et al., 2022).

As enfermidades infecciosas representam 42,8% das causas de aborto,
6,2% dos natimortos e 64,3% das causas de morte perinatal no Brasil (JUFFO
et al., 2022). Agentes como Herpesvirus Equino Tipo 1 (EHV-1) e Leptospira spp
sdao comumente associados a quadros de abortamento em equinos,
principalmente a partir do 7° més até o final da gestacdo (SMITH, 2015).
Entretanto, observa-se a ocorréncia de agentes oportunistas como Escherichia
coli, Enterobacter aerogenes, Streptococcus spp., Staphylococcus spp., sendo
encontrados como causa de aborto em equinos, o que evidencia a necessidade
de se manter um manejo higiénico adequado durante a gestagéo (SILVA et al.,

2020) associado ao protocolo vacinal.



22

Ja as causas néo infecciosas representam 9,1 — 15,8% dos casos (JUFFO
et al., 2022; MARCOLONGO-PEREIRA et al., 2012). Dentro destas, destacam-
se a tor¢gdo de cordado umbilical, anormalidades congénitas e insuficiéncia
placentéria. Outro ponto a ser considerado é a dificuldade em determinar a causa
do aborto, muitas vezes decorrente do ndo envio das amostras ou do
armazenamento inadequado durante o transporte ao laboratério, especialmente
em casos de distocia ou quando s&o observadas malformacdes congénitas ao
exame clinico (MARCOLONGO-PEREIRA et al., 2012; SILVA et al., 2020).

Ademais, tendo em vista que a etiologia de aproximadamente metade dos
casos de aborto no Brasil € desconhecida (MOREIRA et al., 1998;
MARCOLONGO-PEREIRA et al., 2012), outras causas de aborto devem ser
investigadas, e a GBED deve ser considerada como diagnostico diferencial,
principalmente nos casos em que 0s potros suspeitos sejam filhos de dois QM
heterozigotos (ARAUJO et al., 2018). Nos estudos citados anteriormente nessa
secdao, é discutido o envio de material (feto, placenta e seus respectivos fluidos)
para andlise laboratorial, entretanto, ndo € discutido o estudo molecular com o
intuito de investigar variantes genéticas (MOREIRA et al, 1998;
MARCOLONGO-PEREIRA et al., 2012; SILVA et al., 2020).

2.3.7 Tratamento e progndstico

A GBED é invariavelmente fatal, até, no maximo, as 18 semanas de idade,
e ndo ha tratamento para essa enfermidade (VALBERG e MICKELSON, 2006).
Mesmo com tratamento em unidade de terapia intensiva, os potros nao
sobrevivem além desse periodo e muitos precisam ser eutanasiados antes disso.
A eutanasia é recomendada apés identificacdo do gendtipo Gb/Gb para

minimizar despesas desnecessarias (VALBERG, 2020).

Vale ressaltar que os animais heterozigotos ndo apresentam sinais
clinicos e o cruzamento entre eles resulta em 25% de chance de gerar um potro
afetado. Wagner et al. (2006) fizeram uma projegcdo com base no numero de
novos registros na AQHA, onde sao registrados 150.000 novos animais
anualmente. Tomando como base uma heterozigosidade da GBED de 8%,
conclui-se que aproximadamente 16.000 desses animais serdo heterozigotos

para a variante. Ademais, assumindo um equilibrio de Hardy-Weinberg,
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aproximadamente 300 homozigotos serdo concebidos e sofrerdo com as
manifestacdes clinicas da GBED (WAGNER et al., 2006). Diante disso, reforca-
se a importancia do teste genético, nao so6 para diagndstico, mas também antes
da concepcdao desses individuos (FINNO et al., 2009).

2.4 Considerac0es gerais

O conhecimento sobre as variantes genéticas em uma populacdo é
essencial para o manejo eficiente e rentavel da criagdo de equinos,
especialmente quando se trata de doencas hereditarias recessivas como a
HERDA e a GBED. Estudos de prevaléncia e de frequéncia alélica permitem
identificar o grau de disseminacdo dessas variantes e, consequentemente,
embasar estratégias de selecdo e acasalamento mais seguras. Vale ressaltar
que, tratando-se de uma enfermidade de manifestacdo clinica menos evidente
do que a HERDA, a GBED acaba sendo negligenciada e pouco investigada

frente aos casos de aborto ou de mortalidade neonatal precoce.

Quando se tem estudos genéticos prévios de uma populacdo base, como
no caso da populacdo norte-americana de QM, ha um parametro a ser
comparado, quando este estudo se projeta para a populacéo brasileira. Tendo
em vista o que foi descrito sobre o comportamento dessas variantes em diversas
modalidades equestres do QM americano e brasileiro, supde-se que também ha
uma diferenca na prevaléncia dessas enfermidades na populacéo de vaquejada.
Dessa forma, investigacdes sobre HERDA e GBED nédo apenas ampliam o
entendimento biolégico das doencas genéticas em equinos, como também
fornecem subsidios para programas de melhoramento genético e manejo
reprodutivo responsavel. Ademais, a prevencdo da concepcdo de individuos
homozigotos para essas variantes reduz as perdas financeiras e o impacto

emocional associados a essas ocorréncias.
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Considerac0es finais

Diante dos resultados, concluimos que as variantes responsaveis por
HERDA e GBED estéao presentes nos equinos QM de vaquejada do Nordeste
brasileiro. Tratando-se de muta¢cdes autossOmicas recessivas, € importante que
se facam os testes genéticos para essas variantes antes de realizar os
cruzamentos, a fim de identificar animais heterozigotos e evitar a reproducao
destes mesmo sem terem apresentado qualquer alteracdo dermatoldgica ou
reprodutiva. Por se tratar de um fenétipo homozigoto que causa incapacidade de
performance atlética e até incompatibilidade com a vida e outro que causa
abortos e letalidade neonatal, € importante impedir a concep¢do desses
individuos para evitar perdas econdmicas. Além disso, o estudo pode auxiliar os
meédicos veterinarios que atuam diretamente com estes animais, orientando-os

sobre essas duas variantes e como elas podem fazer parte das suas rotinas.
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