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RESUMO

A Abiotrofia Cerebelar (AC) ¢ uma doenca neurodegenerativa hereditaria, de heranca autossdmica
recessiva, que afeta predominantemente cavalos da raga Arabe, com notoria predisposi¢ao na influente
linhagem Crabbet. A patologia ¢ caracterizada pela degeneracdo precoce das células de Purkinje no
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cerebelo, resultando em sinais clinicos debilitantes como ataxia, tremores de cabeca, falta de
coordenagao e desequilibrio, que se manifestam em potros até os seis meses de idade. A etiologia esta
associada a uma mutacdo no gene MUTYH, que prejudica os mecanismos de reparo do DNA e
favorece o estresse oxidativo neuronal. O diagnoéstico definitivo € realizado através de teste genético
ou exame histopatoldgico post-mortem, sendo a doenga incuravel. O manejo ¢ focado na prevencao
mediante testes genéticos e controle reprodutivo rigoroso para evitar cruzamentos entre portadores,
mitigando assim os significativos impactos econdmicos e éticos para os criadores. Este estudo revisa
os aspectos fisiopatologicos, clinicos e genéticos da AC, enfatizando a importancia do manejo genético
responsavel na preservagio da saude e do valor zootécnico do Cavalo Arabe.

Palavras-chave: Abiotrofia Cerebelar. Cavalo Arabe. Doenca Genética.

ABSTRACT

Cerebellar abiotrophy (CA) is a hereditary neurodegenerative disease with autosomal recessive
inheritance that predominantly affects Arabian horses, with a notable predisposition in the influential
Crabbet line. The condition is characterized by early degeneration of Purkinje cells in the cerebellum,
resulting in debilitating clinical signs such as ataxia, head tremors, lack of coordination, and imbalance,
which manifest in foals up to six months of age. The etiology is associated with a mutation in the
MUTYH gene, which impairs DNA repair mechanisms and promotes neuronal oxidative stress.
Definitive diagnosis is made through genetic testing or post-mortem histopathological examination,
and the disease is incurable. Management focuses on prevention through genetic testing and rigorous
reproductive control to avoid crossbreeding between carriers, thus mitigating the significant economic
and ethical impacts for breeders. This study reviews the pathophysiological, clinical, and genetic
aspects of CA, emphasizing the importance of responsible genetic management in preserving the health
and zootechnical value of the Arabian horse.

Keywords: Cerebellar Abiotrophy. Arabian Horse. Genetic Disease.

RESUMEN

La abiotrofia cerebelosa (AC) es una enfermedad neurodegenerativa hereditaria autosdémica recesiva
que afecta predominantemente a los caballos 4rabes, con una marcada predisposicion en la influyente
linea Crabbet. Esta afeccion se caracteriza por la degeneracion temprana de las células de Purkinje en
el cerebelo, lo que provoca signos clinicos debilitantes como ataxia, temblores cefélicos, falta de
coordinacién y desequilibrio, que se manifiestan en potros de hasta seis meses de edad. La etiologia se
asocia a una mutacion en el gen MUTYH, que altera los mecanismos de reparacion del ADN y
promueve el estrés oxidativo neuronal. El diagndstico definitivo se realiza mediante pruebas genéticas
o un examen histopatologico post mortem, y la enfermedad es incurable. EI manejo se centra en la
prevencion mediante pruebas genéticas y un riguroso control reproductivo para evitar el cruzamiento
entre portadores, mitigando asi el significativo impacto econdmico y ético para los criadores. Este
estudio revisa los aspectos fisiopatoldgicos, clinicos y genéticos de la AC, destacando la importancia
de un manejo genético responsable para preservar la salud y el valor zootécnico del caballo arabe.

Palabras clave: Abiotrofia Cerebelosa. Caballo Arabe. Enfermedad Genética.
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1 INTRODUCAO

Uma grande relevancia na histéria do Brasil e do mundo, o cavalo Arabe é um animal resistente,
agil, docil, fundador de vérias espécies, como Crioulo, Selle Francgais, Puro Sangue Inglés, e outros.
Com uma beleza exuberante, astucioso, caracteristicas unicas, maestria nos esportes, hereditariedade
genética, dentre muitas outras qualidades, ele, o equino arabe da linhagem Crabbet, reconhecido como
“o pai de todas as racas” (ALMEIDA, 2021).

O Brasil € reconhecido mundialmente como um dos criadores e exportadores de cavalos arabes,
com utilidade em competigdes e eventos importantes, como campeonatos mundiais, Copa do Mundo,
campeonato de Aachen, Dubai International Arabian Horse Championship (DIAHC), Festival
Internacional, Enduro equestre, campeonato mundial com 90% de ganho, corridas e esportes diversos.
No Brasil, é presente principalmente em exposicdes, Halter e performance (ASSOCIACAO
BRASILEIRA DOS CRIADORES DO CAVALO ARABE — ABCCA, 2015).

Suas caracteristicas morfologicas estdo em conformidade com o local de sua origem, sendo
animais adaptados a sobrevivéncia em regides desérticas (ALMEIDA, 2021). Esta raga requer um
manejo adequado em aspectos nutricionais, sanitdrios e genéticos, o que demanda conhecimento
especializado e investimentos financeiros. A endogamia presente na raca pode ser um problema,
havendo uma escassez de variabilidade genética e maior predisposicdo a doengas hereditarias
(KHANSHOUR et al, 2013).

Uma doenca neuroldgica hereditario presente na raga Arabe ¢ a Abiotrofia Cerebelar, de carater
autossomico recessivo, que leva a distirbios neuroldgicos e sinais clinicos preocupantes, como
tremores de cabeca, deambulagdo, corridas desorientadas e falta de equilibrio. Esses sinais resultam
em acidentes devido a disfuncdo cerebelar grave, acarretando o descontrole motor do animal
(GAGLIARDI et al., 2018).

Devido a degeneracdo de células neuronais, ¢ uma doenga irreversivel, que causa
problematizacdo nos diagndsticos, na reproducdo, na economia e no ambito social e ético, sendo
necessario adotar medidas drésticas, como o tratamento (BRAULT; FAMULA; PENEDO, 2011), em
condi¢des em que nao hd mais perspectiva de vida, isto €, ndo ha condigdes de realocar o animal para
outras areas como produgdo, trabalho, companhia, conservagao, preservacao esportiva ou recreativas,
educacional ou terapéutica (GENIMAL, 2025).

Essa doenca esta ligada diretamente a raga Arabe devido a sua heranca genética presente
frequentemente em linhagens arabes (DEBOWES; LEIPOLD; TURNER-BEATTY, 1987; DE
LAHUNTA; GLASS; KENT, 2021) e at¢ mesmo em outras ragas como Bashkir Curly e Trakehner
devido a ancestralidade que essas ragas possuem dos Arabes (BRAULT; PENEDO, 2011). Ela é
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presente em potros sendo possivel observar os sintomas desde o nascimento até os 4 meses de idade
em alguns casos até os 6 meses (DE LAHUNTA; GLASS; KENT, 2021).

Devido ao fator irreversivel nota-se a importancia clinica da doenca na raga, sendo necessario
compreender caracteristicas especificas de como ocorre e qual o fator genético presente nos Arabes
que os fazem ter pré-disposicdes tornando-se os principais afetados. Logo, esta revisdo busca
compreender os fatores fisiologicos da Abiotrofia Cerebelar em cavalos Arabes correlacionando-a a
sua historia e linhagem Crabbet, e os seus métodos de diagnosticos e prevengao disponiveis, além de

avaliar seu impacto socioecondmico para criadores.

2 REVISAO DE LITERATURA
2.1 CAVALOS ARABES E LINHAGEM CRABBET
2.1.1 Contextualizagdo histérica da linhagem Crabbet no Brasil

A linhagem conhecida como Crabbet tem origem no Crabbet Park Stud (Inglaterra), fundado
por Wilfrid Scawen Blunt e Lady Anne Blunt em 1878, e exerceu influéncia profunda sobre o Puro-
Sangue Arabe moderno em nivel mundial. A difusdo dessa genealogia ocorreu por exportacdes e
vendas de reprodutores e matrizes do Crabbet para criadores europeus, norte-americanos, sul-
americanos e africanos ao longo do século XX, o que tornou o sangue Crabbet presente em grande
parte dos pedigrees contemporaneos (CRABBET HERITAGE, 2017).

No Brasil, a presenga do sangue Crabbet ocorreu de maneira gradual e indireta, a partir das
primeiras décadas do século XX, sobretudo via importagdes oriundas da Europa e de paises da América
do Sul, como Argentina e Uruguai, onde o sangue Crabbet ja estava estabelecido. Criadores brasileiros
comecaram a adquirir reprodutores e matrizes com genealogias que incluiam animais Crabbet,
refor¢ando as bases genéticas nacionais (ABCCA, 2025)..

Um marco importante foi a década de 1960, com a fundagao do Stud book Brasileiro do Cavalo
Arabe, organizado pela Associagio Brasileira dos Criadores do Cavalo Arabe ABCCA, que passou a
registrar oficialmente a genealogia dos exemplares nacionais. Isso possibilitou a identificacdo precisa
da influéncia Crabbet nos pedigrees e garantiu maior seguranca na manuten¢do da pureza racial
(ABCCA, 2025).

O sangue Crabbet contribuiu de modo relevante as caracteristicas fenotipicas e funcionais
observadas em muitos Puro-Sangue Arabes criados no Brasil. Por ser uma fonte de reprodutores com
conformagao, resisténcia e tipo apreciados pelos criadores, o Crabbet aparece em numerosas linhagens
contidas nos registros do Stud book brasileiro. Assim, a influéncia Crabbet auxiliou tanto na
padronizagdo de determinados tragos morfolégicos quanto no desempenho em provas e fungdes para

as quais os criadores selecionavam estes animais. A organizagao € o controle genealdgico promovidos
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pela ABCCA a partir da década de 1960 permitiram identificar e preservar essas contribui¢des nos
pedigrees nacionais (ABCCA, 2025).

No cenario atual, embora seja incomum encontrar criatorios exclusivamente dedicados ao
chamado straight Crabbet (ou seja, 100% Crabbet), varios haras mantém animais descendentes dessa
linhagem como parte significativa de seus programas de selecdo. Um exemplo de referéncia historica
¢ o Haras Morro Vermelho, localizado em Jau, Sao Paulo, vinculado ao Grupo Camargo, que iniciou
suas atividades em 1969 com a aquisi¢do de nove exemplares arabes importados (trés machos e seis
fémeas), consolidando-se como um dos criatérios pioneiros na difusao do sangue Crabbet no Brasil
(GRUPO CAMARGO, 2025).

Documentos oficiais da Associacdo Brasileira dos Criadores do Cavalo Arabe ABCCA
confirmam a atuacdo do Haras Morro Vermelho como expositor em competicdes nacionais, onde ¢
citado formalmente como “Morro Vermelho — Jat/SP”, refor¢cando sua presenga historica e atual no
cenario da criagdo (ABCCA, 2023).

A influéncia Crabbet dentro do plantel nacional, incorporada e difundida por haras como o
Morro Vermelho, esta estreitamente associada as caracteristicas de resisténcia, rusticidade e
conformagio que moldaram a evolugio e formagio do Arabe no pais. Outros criadores de destaque,
embora nao exclusivamente dedicados ao straight Crabbet, também utilizam esse sangue associado a
diferentes linhas internacionais, como polonesa, egipcia e russa, demonstrando que, no Brasil, a
linhagem Crabbet se consolidou ndo como genético que compde o cavalo Arabe nacional (CAVALO

ARABE BRASIL, 2023).

2.1.2 Linhagem Crabbet

Os cavalos Arabes sdo entre as mais antigas e influentes ragas equinas, sendo reconhecidos por
sua resisténcia, inteligéncia e relevancia historica. Deu-se a origem na Peninsula Arébica, onde foram
moldados pelas condigdes ambientais extremas e pela selecdo realizada pelos povos beduinos. Essa
criagdo em ambiente hostil garantiu aos Arabes atributos de rusticidade e vigor que se prolongaram ao
decorrer dos séculos (GERAZEWSKA, 2010; COSGROVE et al.,, 2020; ARABIAN HORSE
ASSOCIATION, 2023).

Lady Anne Blunt (1837-1917) foi uma figura importante por sua dedicacdo e conhecimento
deixado ao mundo dos cavalos Arabes. Junto com seu marido Wilfrid Scawen Blunt, em 1877, iniciou
uma expedig¢ado historica pelo Oriente Médio com a finalidade de encontrar os melhores exemplares do
cavalo Arabe, preservar linhagens raras e ameacadas de extingio e levar esses animais para a Inglaterra,

garantindo a preserva¢ao do sangue arabe puro na criagdo europeia, ja que Lady Anne possuia longa
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tradicdo familiar com cavalos e grande interesse em explorar linhagens puras (CRABBET
HERITAGE, 2017).

Os Blunts foram inicialmente guiados por James Skene, durante a viagem, enfrentaram desafios
significativos: as tribos beduinas eram ferozes e muitas vezes guerreiras, e os dialetos arabes variavam
tanto que tornavam a comunicacao dificil. Apesar disso, Lady Anne, dedicada aos estudos, tornou-se
fluente na lingua arabe, conquistando a confianga e o respeito dos beduinos, sendo até convidada a
esclarecer textos antigos (CRABBET HERITAGE, 2017).

A honestidade e o conhecimento de Lady Anne permitiram que os Blunts adquirissem cavalos
de excelente procedéncia em um contexto no qual muitos vendedores externos ofereciam animais
impuros ou com pedigrees falsos. O primeiro cavalo comprado foi Dajania (Figura 1), que em janeiro
de 1878 deu a luz um potro na propriedade Crabbet Park, em Sussex, Inglaterra, tornando-se uma das
fundadoras do Crabbet Arabian Stud, oficialmente estabelecido em julho do mesmo ano (CRABBET
HERITAGE, 2017).

Figura 1 — Egua Dajania com potro na Crabbet.

Fonte: CRABET HERITAGE. Lady Anne Blunt — A Nobre Dama dos Cavalos. 2017.

Pouco depois, adquiriram Kars (Figura 2), um garanhao cuja historia demonstrava a resisténcia
tipica do Arabe: ele sobreviveu a ferimentos de bala durante uma batalha e, mesmo exausto, conseguiu
retornar ao seu mestre, provando seu grande desempenho. O legado de Lady Anne Blunt incluiu nao
somente a fundacdo do Crabbet Stud, mas também a conservagdo de linhagens puras de cavalos
Arabes, influenciando a cria¢do internacional da raca. Seus estudos e dedicagdo a cultura arabe foram
determinantes para conquistar a confianca das tribos e garantir o sucesso dessa missdo historica

(CRABBET HERITAGE, 2017).
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Figura 2 — Garanhao Kars em 1882 com 8 anos.
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Fonte: CRABBET HERITAGE. Lady Anne Blunt — A Nobre Dama dos Cavalos. 2017.

Além de sua importancia zootécnica, o cavalo Arabe teve grande relevancia cultural e militar.
Entre os povos beduinos, o animal era considerado parte da familia e simbolo de prestigio social, sendo
celebrado em poemas e tradi¢cdes orais (SCHIETTECATTE; ZOUACHE, 2017; ARABIAN HORSE
ASSOCIATION, 2023). Seu uso em batalhas e incursdes foi determinante, devido a velocidade,
lealdade e capacidade de percorrer longas distancias em condigdes adversas (SCHIETTECATTE;
ZOUACHE,, 2017; ALOFS, 2014). A influéncia das linhagens e criatorios histdricos no Ocidente,
como o Crabbet Stud, também contribuiu para a difusdo e preservacao da raca fora do mundo arabe
(ARCHER; PEARSON; COVEY, 1978).

Os Blunt importaram cavalos diretamente do deserto arabe, preservando caracteristicas
originais da raca. Com o decorrer do tempo, a linhagem Crabbet consolidou-se como entre as mais
puras e influentes do mundo, fornecendo animais exemplares de prestigio genético e fenotipico para
diversos paises. Tal linhagem destacou-se pela uniformidade morfoldgica, equilibrio comportamental
e manuten¢do da resisténcia natural tipica da raca (EASTERN CRABBET ARABIAN HORSE
SOCIETY, 2025; CRABBET HERITAGE, 2024; CRABBET.COM, 2025)

2.1.3 Caracteristicas morfologicas

A raga Arabe, incluindo a linhagem Crabbet, apresenta um conjunto de caracteristicas
morfoldgicas bem definidas que contribuem para sua funcionalidade, rusticidade e reconhecimento
mundial. A cabe¢a ¢ uma das marcas mais distintivas, com perfil levemente curvado para dentro,
conhecido como “cabeca em prato”, tipica da raca. Os olhos sdo grandes, expressivos € bem abertos,
transmitindo vivacidade e inteligéncia. As orelhas sdo pequenas, finas e moveis, geralmente com as

pontas voltadas para dentro, enquanto as narinas sdo amplas, favorecendo a ventilagdo durante o
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esfor¢o fisico. O focinho ¢ curto e delicado, conferindo elegancia ao conjunto (SALAMANCA-
CARRENO et al., 2022; ARABIAN HORSE ASSOCIATION, 2023).

O pescoco ¢ arqueado, elegante e musculoso, de insercao alta, aspecto que contribui para o
porte altivo do animal. A garupa apresenta leve inclinacao, acompanhada de musculatura bem definida,
o que favorece poténcia e equilibrio nos movimentos. O tronco ¢ compacto e curto, com peito profundo
e largo, garantindo boa capacidade pulmonar. As costelas sdo bem arqueadas, sem exageros,
assegurando sustentacao adequada e harmonia corporal. Os membros sdo longos, finos e resistentes,
com articulagdes solidas e cascos pequenos, duros e bem conformados, adaptados a diferentes tipos de
solo. Os movimentos sdo descritos como elegantes, elasticos e harmonicos, mantendo equilibrio entre
forca e leveza (ARABIAN HORSE ASSOCIATION, 2023; SALAMANCA-CARRENO et al., 2022;
CRABBET HERITAGE, 2024).

A cauda, de inser¢do alta, ¢ portada naturalmente erguida, constituindo uma das caracteristicas
mais marcantes da raga (Figura 3). Em termos de propor¢des, a altura média na cernelha varia entre
1,45 e 1,55m, com peso entre 350 e 450kg, dependendo do sexo e da linhagem. A pelagem apresenta
variagdes entre cinza, baio, tordilho, preto e alazdo, sendo o pelo geralmente curto e sedoso,
acompanhado de crina e cauda densa. No aspecto comportamental, os cavalos Arabes se destacam por
sua inteligéncia, resisténcia e disposicdo para o trabalho. Apesar do temperamento ativo ¢ alerta,
mantém uma personalidade docil e confiavel, o que, somado a conformacao fisica, os torna adequados
para diferentes modalidades, como enduro, salto, adestramento e montaria de lazer (ECAHS, 2021)

Um ponto marcante da criagdo foi o rigor na escolha dos acasalamentos, o que reduziu
significativamente os efeitos negativos da consanguinidade e permitiu preservar a variabilidade
genética dentro do plantel. Além disso, muitos exemplares oriundos do Crabbet foram posteriormente
reconhecidos como pertencentes ao grupo Al Khamsa, que reune cavalos de linhagem arabe pura,
descendentes diretos dos animais beduinos considerados "asil" (CRABBET HERITAGE, 2017).

Do ponto de vista genético, os cavalos Arabes apresentam uma diversidade significativa, que
lhes garante resisténcia a doengas e longevidade. No entanto, também sdo descritas doencas
hereditarias, como a Abiotrofia Cerebelar, uma condi¢do degenerativa do sistema nervoso identificada
especialmente em cavalos Arabes, cuja heranca segue um padrio autossdmico recessivo (BRAULT;

PENEDO; FAMULA, 2011).
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Figura 3 - Cavalo Arabe tipico

Fonte: Crabbet Heritage, 2023.

2.2 ABIOTROFIA CEREBELAR

A Abiotrofia Cerebelar (AC) ¢ uma doenga neuroldgica pds-natal que pode afetar caes, gatos,
bovinos, suinos e equinos, sendo este wltimo ligado exclusivamente a raga Arabe (DEBOWES;
LEIPOLD; TURNER-BEATTY, 1987; DE LAHUNTA; GLASS; KENT, 2021). A AC manifesta-se
pela degeneragdo inerente de células neuronais, especificamente as células de Purkinje presentes no
cortex cerebelar. O cerebelo compde-se em Medula, parte interna, e Cortex, parte mais superficial,
sendo esse responsavel principalmente pelo equilibrio, coordenagdo e tonus muscular (GARTNER,
2022).

A estrutura microscopica do cortex normal € definida por 3 camadas de dentro para fora:
Camada Molecular (CM); Camada de Células de Purkinje (CP); e Camada Granular (CG), tendo no
epicentro a Medula. A CM ¢ formada principalmente por axdnios de células granulares da CG e
dendritos das células de Purkinje que possui camada tnica de neurdnios de Purkinje, possui facil
visualiza¢ao devido seu tamanho consideravel em relagdo outras células. Por fim, a CG formada por
glomérulos (GARTNER, 2022; DE LAHUNTA; GLASS; KENT, 2021).

As células de Purkinje possui completa ligacdo estrutural com as demais camadas, tendo em
vista que seus dendritos sdo projetados para CM e seus axdnios para Substincia Branca sendo
necessario passar pela CG. Essas grandes células sdao responsaveis por receber milhares de estimulos
e com isso integra-los e formar a respostas a estimulos excitatorios (GARTNER, 2022). Além disso,
diferentemente das células granulares que mesmo apds o nascimento elas continuam se proliferando,
os neuronios de Purkinje ndao se multiplica apds a fase embrionaria (DE LAHUNTA; GLASS; KENT,
2021).

Em vista disso, em casos de AC esses neurdnios se degeneram prematuramente visto que, por
natureza, elas deveriam permanecer por toda a vida do animal. No estdgio cronico da doenga os

neurdnios de Purkinje podem estar ausentes deixando um local vazio que é rodeado por astrocitos,

REVISTA ERRO1, Sao José dos Pinhais, v.10, n.4, p.1-21, 2025



ISSM: 25%5-1378

denominando esse achado como “cestas vazias” (DE LAHUNTA; GLASS; KENT, 2021). Além disso,
devido a ligagdo das células de Purkinje as células granulares a camada granular pode apresentar

afilamento (EDWARDS; FINNO, 2020).

2.2.1 Fisiopatologia e genética

Do ponto de vista genético, os cavalos Arabes apresentam uma diversidade significativa, que
lhes garante resisténcia a doengas e longevidade. No entanto, também sdo descritas doengas
hereditarias, como a Abiotrofia Cerebelar, uma condi¢do degenerativa do sistema nervoso identificada
especialmente em cavalos Arabes, cuja heranca segue um padrio autossdmico recessivo (BRAULT;
PENEDO; FAMULA, 2011).

Os relatos de AC em cavalos comecaram a ser documentados no final da década de 1960, porém
foina década de 1970 o periodo mais fértil para descrigdo da doenga. Desde entdo, uma série de estudos
foram realizados para fins descritivos de sua origem. Acreditava-se que a AC provia de uma
anormalidade genética hereditaria congénita, ou seja, proveniente de uma mutagdo genética passada
de pai para filho (DE LAHUNTA; GLASS; KENT, 2021).

No entanto a causa veridica ainda ¢ incerta, porém um estudo realizado em 2011 trouxe uma
hipdtese favoravel para determinagao da AC. Os pesquisadores relatam que a Abiotrofia Cerebelar em
cavalos arabes estd atrelada a uma variagdo do tipo SNP (Polimorfismo de Nucleotideo Unico) no
cromossomo ECAZ2. Esta variagao foi encontrada em maioria dos arabes estudados. A localizacao dessa
mutacdo levantou duas possibilidades aceitaveis para determinar a causa da doenga, o efeito no gene
TOEI e aregulacdo no gene MUTYH (BRAULT et al., 2011).

A mutacao estd localizada no éxon 4 do gene TOE! ocasionando a substituicdo de proteinas,
Arginina para Histidina, porém estas proteinas sdo semelhantes levando a crer em sua insuficiéncia
para prejudicar a fungdo de TOE!. No entanto, a mutagdo também estd localizada a 1200 pares de
bases do inicio do gene MUTYH. Ela esta proxima ao sitio de ligag@o para o fator de transcricdo do
gene GATA2, isso causa uma alteragcdo de afinidade do fator de transcri¢do de GATA2 por esse sitio,
prejudicando a ativagao do gene MUTYH (BRAULT et al., 2011).

O MUTYH atua no DNA nuclear e mitocondrial, realizando atividade de reparo a lesdes
oxidativas, isto €, moléculas de radicais livres danificam a célula causando estresse oxidativo que causa
troca de pares de bases de DNA (SNP), o MUTYH interfere nesse erro retirando o par errado, evitando
mutacoes celulares (OHTSUBO et al., 2000). Logo acredita-se que a causa mais provavel da AC em
cavalos Arabes ¢ uma mutagdo SNP que altera a ativagio do gene MUTYH diminuindo sua expressio
que pode levar a mutagdes celulares como degeneracao cerebelar das células de Purkinje (BRAULT et

al., 2011).
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O modo de heranca de AC em cavalos arabes ¢ de carater autossdmico recessivo, ou seja, ela
sO serd expressa se o potro herdar dois alelos mutantes dos genitores respectivamente, logo ela ndo
obtém predilecao sexual para se expressar. Portanto, escolher adequadamente os cavalos ao realizar a
reprodugao ¢ determinante para impedir/evitar a replicagdo de AC e, ocasionalmente, prejuizo aos
produtores, vale ressaltar que potros que herdarem somente um alelo recessivo para AC sera portador
da doenga, havendo assim a possibilidade de sua prole ser também um portador (BRAULT; FAMULA;
PENEDO, 2011).

2.2.2 Sinais clinicos

Em potros arabes essa degeneragdo celular € rara, mas pode se apresentar desde o nascimento
até os 4 meses de idades (DE LAHUNTA; GLASS; KENT, 2021). Cavalos afetados pela doenga
apresentam como sinal clinico de eleicao tremores de cabega e pescogo, que podem ser inclinados
verticalmente ou lateralmente, este sinal ocorre principalmente ao correr e pode ser tardio ou nao.
Entretanto, o sinal pode aumentar quando o animal estende a cabega e pescoco, sendo pouco quando
em repouso (DEBOWES; LEIPOLD; TURNER-BEATTY 1987, DE LAHUNTA; GLASS; KENT,
2021).

Além disso, quando surpreendidos tendem a empinar-se sobre os membros pélvicos tendo os
toracicos esticados devido a um aumento do tonus extensor, em consequéncia esses animais podem
cair lateralmente e se ferirem. O reflexo de ameaga geralmente estd comprometido podendo aparecer
entre 2 ¢ 4 meses de vida (DEBOWES; LEIPOLD; TURNER-BEATTY, 1987).

Outros sinais como deambulagdo, corridas desorientas e falta de equilibrio também estdo
presentes. Devido a falta de coordenagdo, dificuldade de manejo e perigo eminente para o animal e o
tratador, os proprietarios optam pela eutandsia desses animais em maioria dos casos (BRAULT;

FAMULA; PENEDO, 2011).

2.2.3 Diagnostico

O diagnéstico € primordial na AC, uma doenca progressiva que acontece logo no nascimento
do potro, ocorrendo uma degeneracdo precoce identificada anteriormente no cerebelo tendo como
causa principal defeitos metabolicos intrinsecos (LAHUNTA, 1990; SUMMERS; CUMMINGS;
LAHUNTA, 1995; CANTILE; YOUSSEF, 2007). A principal possibilidade de causa da abiotrofia
cerebelar em cavalos de raca Arabe é estudada como genética e ocorréncia de hereditariedade
autossomica recessiva (MOREIRA, 2014).

A doenca se manifesta nos primeiros meses de vida causando a deficiéncia neuroldgica

(CANTILE; YOUSSEF, 2007), nos estagios iniciais de vida a doenca ndo ¢ identificada, com
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progressdo lenta, até 2 semanas de nascimento, a doenca ndo leva a obito, porém ¢ indicado que os
animais seja eutanasiados ou, em escolha do tutor sejam mantidos como animais de estimagdo, a
eutanasia ¢ uma opg¢do pois o manejo se torna dificil para os tutores, considerando a auséncia de
coordenagao do potro (BRAULT; PENEDO, 2011).

O diagndstico ¢ feito através dos sinais clinicos, como marcha alterada (espasmos), rigidez nas
patas dianteiras e certo incomodo visivel na cabega, mesmo tendo capacidade para se manter em p¢,
eles caem para tras e para os lados (DEBOWES; LEIPOLD; TURNER-BEATTY, 1987) mas para obter
um diagnostico definitivo € somente apds a morte por exame histoldgico do tecido cerebelar nervoso
(BRAULT; PENEDO, 2011). A patologia vista na degeneragdo dos neuronios de Purkinje e células
ligadas ao cerebelo, causa uma indisciplina das camadas granulosas e molecular do cerebelo
(SADABA et al., 2016).

Em um laboratorio de patologia, com testes histopatologicos e macroscopicos, foi constatado
que com exce¢do do cerebelo, o sistema nervoso central revela-se normal, as células de Purkinje se
encontravam em reduzidas ou quase ausentes (GAGLIARDI et al., 2018). Em outro estudo
histopatologico realizado em um equino e um cao foi comprovado que nao se constatou diferenga entre
as espécies na diminuigdo das células de Purkinje (Figura 4) e houve uma lesao conhecida como “cesta
vazia” que acontece quando ha o desaparecimento da célula em questao, foi entendido que houve uma
diminui¢do média de cerebelo macroscopicamente (VERDES; YAMASAKI, 2022).

Logo, entende-se que patologia tem um Unico curso de acdo entre distintas espécies. Além do
mais, torna-se necessdrio também o teste molecular para que ndo seja gerado outros potros com

disfung¢ao similar (BRAULT; PENEDO, 2011).

Figura 4 — Estudio histolégico comparado de abiotrofia cerebelosa en un perro y un potrillo. Veterinaria (Montevideo).

by 69 e

Superior: canino; inferior: equino. SB: camada branca; G: camada granulosa; P: camada de Purkinje; M: camada
molecular. Fonte: VERDES, J. M.; YAMASAKI, K., 2022.
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2.2.4 Manejo e bem-estar

Infelizmente ndo ha tratamento curativo disponivel para AC devido a alta complexidade e
especificidade das células de Purkinje, que sd@o neurdnios especializados e de dificil regeneracao. A
natureza degenerativa das lesdes histoldgicas torna a patologia irreversivel, sem possibilidade de
recuperagdo celular (BRAULT; FAMULA; PENEDO, 2011).

Embora a doenca ndo seja fatal por si so, ela causa desequilibrio, hiper-reatividade e aumento
de acidentes, tornando o animal perigoso para si mesmo. Dessa forma, quadros graves, a eutanasia
pode ser indicada; ja4 em quadros leves, os animais sdo mantidos como companhia, porém ficam
inviabilizados para reproducdo e montaria. Pesquisas confirmam que a AC € progressiva e incuravel,
exigindo um diagnostico laboratorial detalhado. Com avango do diagnostico molecular, tornou-se
possivel adotar medidas de manejo reprodutivo, uma vez que a enfermidade est4 associada a heranca
genética autossoOmica recessiva e manejos de suporte e seguranga, visando a satide e bem-estar animal.
Assim cruzamentos conscientes entre reprodutores sdo fundamentais para limitar a propagagdo de
animais afetados (GAGLIARDI et al., 2018).

O manejo clinico deve priorizar o bem-estar e a segurancga, incluindo adapta¢des ambientais,
supervisdo veterindria constante, preferencialmente de especialistas em neurologia, monitoramento
fisico e a realizacdo de exercicios fisioterapéuticos leves para estimular a coordenagao motora e a forga
muscular (MADBARN, 2024).

Além disso, praticas como dietas balanceadas, redugdo de situagdes estressantes, limitagao de
esforcos fisicos exaustivos e fornecimento de locais adequados e seguros contribuem na conservagao
da qualidade de vida do animal. Em casos nos quais hé perda significativa do bem-estar, considera-se
a eutanasia humanitaria como medida ética. (DEBOWES; LEIPOLD; TURNER-BEATTY, 1987;
BRAULT; FAMULA; PENEDO, 2011).

2.2.5 Testes genéticos e controle reprodutivo

A Abiotrofia Cerebelar (AC) segue heranga autossdmica recessiva, o que significa que o potro
s0 manifesta a doenga se receber a mutacao de ambos os pais (BRAULT; FAMULA; PENEDO, 2011).
Os testes genéticos comerciais criados em 2010 permitem identificar quais animais sdo positivos para
AC (Tabela 1). Com esses testes, ¢ possivel planejar cruzamentos seguros, evitando que dois portadores

tenham filhotes afetados (VETERINARY GENETICS LABORATORY - VGL, 2025).
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Tabela 1 - Probabilidade de risco de AC para descendéncia. Pode ser calculada conforme genétipo: N — normal; AC —
gene Abiotrofia Cerebelar.

Normal Portador Afetado
N/N x N/N 100% 0% 0%
N/N x N/AC 50% 50% 0%
N/AC x N/AC 25% 50% 25%
N/AC x AC/IAC 0% 50% 50%
AC/AC x ACIAC 0% 0% 100%

Fonte: o autor.

Programas de triagem populacional ja demonstraram que, ao identificar portadores (animais
que portam o alelo AC, porém nao demonstram a doenga), e orientar os cruzamentos, € possivel reduzir
a frequéncia da mutagdo em diferentes populagdes de cavalos arabes, como observados em estudos na
Africa do Sul, Polénia e regides do Oriente Médio e Norte da Africa (TARR et al., 2014; BUGNO-
PONIEWIERSKA et al., 2019; AYAD et al., 2021).

A estratégia mais direta e eficaz para prevenir a ocorréncia de potros afetados ¢ evitar o
acasalamento entre dois portadores de AC heterozigotos (N/AC x N/AC) que podem resultar em 25%
de probabilidade de gerar um potro afetado (AC/AC), 50% de chance de gerar um portador
heterozigoto (N/AC) e 25% de chance de gerar um homozigoto normal (N/N) (BRAULT; FAMULA;
PENEDO, 2011; VGL, 2025).

A adogao efetiva de programas de testagem genética em equinos depende fortemente da
educacdo dos criadores. Interpretar corretamente os resultados, diferenciar animais portadores de
afetados, compreender os riscos reprodutivos e aplicar estratégias de cruzamento responsaveis sao
etapas fundamentais para reduzir o nascimento de potros com doencas hereditarias, além de minimizar
o impacto econdmico e de bem-estar animal. O Veterinary Genetics Laboratory (UC Davis)
disponibiliza painéis abrangentes de testes moleculares para racas equinas, incluindo o Puro-Sangue
Arabe, contribuindo para o manejo preventivo de enfermidades genéticas. Além disso, estudos recentes
destacam a importancia da integragdo entre programas de testagem, aconselhamento genético e
praticas de criagdo conscientes (FINNO; VALBERG, 2019; UC DAVIS VGL, 2023).

Programas bem-sucedidos combinam: (1) disponibilidade do teste, (2) aconselhamento
genético para criadores, (3) registro transparente de genotipos e (4) campanhas educativas por
associacoes de raga e servicos de extensdao, medidas que tém sido recomendadas na literatura para
outras doencas genéticas equinas e que sdo aplicaveis a AC. (TARR et al.,, 2014; BUGNO-
PONIEWIERSKA et al., 2019).
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2.3 EPIDEMIOLOGIA
2.3.1 Frequéncia da AC em cavalos arabes

AC ¢ uma doenca genética de cavalos arabes que resulta, em grande parte dos casos, na
eutanasia. Logo nota-se a importancia da doenga para os criadores, mas a frequéncia concreta da
doenga na populagdo total da raga ¢ incerta. No entanto, com base em estudos realizados em volto da
frequéncia do alelo recessivo da AC em uma média populacional de cavalos arabes tem-se uma
estimativa de 10,5% (BRAULT; PENEDO, 2011).

Essa estimava comparada a estudos de outras doengas genética frequentes em arabes, como a
Imunodeficiéncia Combinada Severa (SCID) com 8.4% (BERNOCO; BAILEY, 1998) ¢ a Sindrome
do Potro Lavanda (LFS) com 10.3%, majoritariamente em linhagens egipcias (BROOKS et al., 2010)
demonstra um aumento da frequéncia da AC em relagao a outras doencgas. Essa estimativa elevada para
uma doenga genética pode estar relacionada com a baixa variabilidade genética existente na raca
(BRAULT; PENEDO, 2011).

A endogamia pode ser encontrada em varias origens, supde-se que ela € historicamente atrelada
ao método de garanhdo popular com o objetivo de preservar caracteristicas raras da raca, muito
utilizado durante as exportacdes de cavalos arabes do oriente médio para a Europa e Estados Unidos,
originando as linhagens atuais (COSGROVE et al, 2020), logo a baixa diversidade genética ¢ mais
frequente em linhagens ocidentais, contribuindo para o surgimento de doengas genéticas
(KHANSHOUR et al, 2013).

Mesmo a AC sendo especifica da raca Arabe, ha registros de ocorréncia em Bashkir Curly,
Trakehner e Ponei Galés, no entanto essas ragas possuem ancestralidade direta aos Arabes definindo
assim sua heranca AC. Portanto é de extrema importancia realizar testes genéticos em Arabes bem

como em nio Arabes que tenham sua ancestralidade (BRAULT; PENEDO, 2011).

2.3.2 Impacto economico e ético

Como visto anteriormente, a raga arabe ¢ comumente conhecida por ser uma das mais antigas
e possuir varios atributos como a maior resisténcia fisica e caracteristicas morfologicas Unicas
(GLAZEWSKA, 2010; COSGROVE et al., 2020; ARABIAN HORSE ASSOCIATION, 2023). Tais
fatos contribuem para a imponéncia da raga que influencia no seu valor no mercado equestre mundial.
Atualmente no Brasil os cavalos drabes movimentam milhdes na economia através de exposicoes,
esportes e vendas em leildes (NI, 2025). Um potro arabe, a depender de sua linhagem, pode valer de
dezenas a centenas de milhares de reais, logo nota-se a importancia dos criadores de garantir a

integridade da satde do animal visando um bom retorno economico.
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Em contraponto, doengas genéticas muitas vezes sdo um desafio a saide do potro, como € o
caso da AC que, devido sua natureza irreversivel, resulta no abate do animal (BRAULT; FAMULA;
PENEDO, 2011). Isso acarreta grandes danos econdmicos direto aos criadores devido a baixa
valorizac¢ao das linhagens no qual reduz seu valor de mercado, limita o uso reprodutivo e gera custos
como cuidado intensivo, perdas produtivas e risco legal. Porém apds a realizacdo do estudo que
identificou a mutacdo da AC foi possivel criar teste genético que possibilita identificar a AC em
animais portadores (VGL, 2025).

Na literatura de manejo das ragcas Arabes e genética populacional demonstra que
monitoramento e transparéncia genéticos ajudam a preservar valor ¢ a confianga no mercado em
exemplo comum temos as politicas de selecdo, divulgacio de status genético e programas de reducao
de alelos prejudiciais. (BUGNO-PONIEWIERSKA et al., 2019; TARR et al., 2014). Portanto esse teste
abriu caminho para que os produtores realizem um gerenciamento genético dos equinos, visando
localizar a AC em animais portadores (assintomaticos), levantando-se uma alternativa de manejo

genético que evita grandes impactos economicos.

2.4 DOENCAS GENETICAS COMPARADAS EM ARABES

A Sindrome do Potro de Lavanda (LFS) ¢ uma doenga letal autossdmica recessiva rara que
afeta potros arabes, que também ¢ caracterizada por uma cor de pelagem diluida e sinais neurolégicos
graves. Mutantes diluidos de camundongos e ratos em sindrome de Griscelli tipo 1 em humanos, que
sdo caracterizados por sinais clinicos semelhantes, sdo causados por mutacdes no gene MYOSA
(BIERMAN; GUTHRIE; HARPER, 2010).

A Imunodeficiéncia Combinada Grave (SCID) ¢ uma doenga genética autossdmica recessiva,
descrita pela primeira vez em dois potros arabes estudos posteriores confirmaram que a SCID equina
afeta principalmente cavalos 4rabes e seus cruzamentos -caracterizada principalmente pela
incapacidade dos potros de produzir respostas imunes especificas do antigeno devido a falta de
linfocitos B e T funcionais. (AYAD et al., 2021).

Todas essas doengas possuem um carater autossdmico recessivo por heranga, algumas possuem
sinais clinicos aparente nos primeiros meses de vida, como no caso da LFS, ja a SCID os sinais sao
distintos. Ambas ndo ha tratamento curativo, ndo letal, mas causa comprometimento a vida do animal,
reprodugdo também deve ser estudada como modelo preventivo a doengas, possuem um forte impacto
econdmico na equinocultura, acometem animais jovens, inviaveis de praticar esporte sendo maioria
eutanasiados (BIERMAN; GUTHRIE; HARPER, 2010; AYAD et al., 2021).

A Abiotrofia Cerebelar pode ser confundida com a Sindrome do Potro Lavanda (LFS) devido

ataxia, tremores na cabeca, o que vai diferenciar sera as convulsdes e a pelagem do animal. De todas
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as doencas abordadas comparadas a AC (Abiotrofia Cerebelar), a LFS ¢ a mais semelhante da,
principalmente nos primeiros meses de vida (BIERMAN; GUTHRIE; HARPER, 2010; AYAD et al.,
2021).

3 CONSIDERACOES FINAIS

A Abiotrofia Cerebelar (AC) ¢ uma doenga neurodegenerativa de carater autossomica
recessiva, no qual a raca equina Arabe estd ligada diretamente devido a grande presenca da uma
mutacao no MUTYH em sua genética. O diagnoéstico € realizado primordialmente através de avaliagao
dos sinais clinicos, porém sé pode ser confirmada em exames histopatoldgicos post-mortem ou através
de testes genéticos disponiveis.

Devido seu fator irreversivel entende-se que ela causa impactos tanto para o animal, afetando
seu Bem-Estar, quanto para o criador, acarretando prejuizos econdémicos como a perda do animal. Logo
torna-se importante a implementacao de testes genéticos na reprodugao desses animais. De modo geral,
ressalta-se a escassez de relatos de casos da AC em cavalos Arabes na literatura atual brasileira,
portanto nota-se a importancia de publicagdes de novos estudos em volto da ocorréncia clinica e

epidemiologica da AC em potros Arabes no Brasil.
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