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ABSTRACT.- Damé M.C.F, Riet-Correa F. & Schild A.L. 2013. [Hereditary diseases and
congenital defects diagnosed in water buffalo (Bubalus bubalis) in Brazil.] Doencas
hereditarias e defeitos congénitos diagnosticados em bufalos (Bubalus bubalis) no Brasil.
Pesquisa Veterindria Brasileira 33(7):831-839. Laboratério Regional de Diagnoéstico, Facul-
dade de Veterinaria, Universidade Federal de Pelotas, Campus Universitario s/n, Pelotas,
RS 96010-900, Brazil. E-mail: alschild@terra.com.br

A review on hereditary diseases and/or congenital defects diagnosed in water buffaloes
in Brazil is performed. The epidemiological, clinical and pathological aspects of each disea-
se or group of diseases are briefly described. Hereditary diseases include acantholytic me-
chanobullous dermatosis, arthrogryposis, myotonia, hydranencephaly, chondrodysplasia,
and albinism. Congenital defects of unknown cause include megaesophagus, heart defects
(patent ductus arteriosus), dermatosparaxia, and different defects of the reproductive sys-
tem. The breeds most affected by genetic diseases are those from Asian Continent (Murrah
and Jafarabadi), probably as a result of inbreeding in Brazilian herds due the prohibition of
importation of breeding buffalo from that continent. The diagnosis of two hereditary disea-
ses, arthrogryposis and myotonia, in Rio Grande do Sul (southern Brazil) and Para (nothern
Brazil) suggests that the undesirable genes are widespread in the buffalo population. The
identification of these genes by molecular techniques associated with the buffalo breeding
with correct sanitary, zootechnical, and reproductive control practices can decrease the
negative effects of genetic diseases in the Brazilian buffalo herd.

INDEX TERMS: Congenital defects, hereditary diseases, buffaloes, epidemiology.
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RESUMO.- E realizada uma revisio sobre as doencas he-
reditarias e/ou defeitos congénitos diagnosticados em
bufalos no Brasil. Sdo descritos brevemente os aspectos
epidemiolégicos, clinicos e patolégicos de enfermidades
hereditarias ou provavelmente hereditarias ja observadas
no Brasil, como dermatose mecanobolhosa, artrogripose,
miotomia, hidranencefalia, condrodisplasia e albinismo;
e dos defeitos congénitos que ndo tem uma causa ainda
comprovada como megaesofago, defeitos cardiacos (per-
sisténcia do ducto arterioso), dermatosparaxia, defeitos no
sistema reprodutivo e outros defeitos. Observou-se que as
racas mais afetadas por enfermidades de natureza genética
sdo as que tém origem no Continente Asiatico (Murrah e
Jafarabadi), provavelmente em consequéncia da consan-
guinidade existente nos rebanhos devido a proibicdo da
importacdo de reprodutores, sémen e embrides daquele
continente. O diagnoéstico de duas dessas doencas, artro-
gripose e miotomia hereditaria no Rio Grande do Sul e no
Para, demonstra que os genes indesejaveis estdo dissemi-
nados na populacao de buifalos no pais e que a identificacdo
desses genes por meio de técnicas moleculares associada a
criacdo desta espécie com maior controle sanitario, repro-
dutivo e zootécnico pode minimizar os prejuizos decorren-
tes dessas enfermidades a bubalinocultura.

TERMOS DE INDEXAGAO: Defeitos congénitos, doencas heredita-
rias, bufalos, epidemiologia.

INTRODUCAO

A populagao mundial de bubalinos esta estimada em apro-
ximadamente 195 milhdes de cabecas com a maior concen-
tracdo no continente asiatico (origem da espécie) com 97%
dos animais (FAO 2011).

Essa espécie foi introduzida no Brasil no final do sécu-
lo XIX, na Ilha de Marajo, no estado do Para. Das aproxi-
madamente 20 racgas existentes no mundo, apenas quatro
sdo criadas no pais, com registro genealdgico junto a Asso-
ciagdo Brasileira de Criadores de Bufalos (ABCB): Murrah,
Jafarabadi, Mediterraneo e Carabao. As trés primeiras sao
de pelagem preta e pertencem ao tipo rio e possuem 50 pa-
res de cromossomos e a ultima pertence ao tipo pantano é
de pelagem mais clara e possui 48 pares de cromossomos.
Existem, também, animais de pelagem baia, denominados
de tipo baio, que juntamente com a raga Carabao correm
risco de extincdo e estdo sendo preservados pela EMBRA-
PA, no estado do Para.

Apesar dos bubalinos terem sido introduzidos no pais
ha pouco mais de um século, essa espécie se adaptou a
todas as regides fisiograficas, muitas vezes mostrando
desempenho produtivo superior ao apresentado no conti-
nente de origem. Em criacdes extensivas no extremo sul do
Brasil apresenta indice de natalidade superior a 90%, com
a primeira cria aos trés anos de idade (Damé 2005) e peso
de desmame corrigido para 205 dias, em torno de 220 kg
(Damé 2012).

No pais, em torno de 85% dos bufalos sdo utilizados
para corte, sendo abatidos aproximadamente 600.000
animais ao ano com uma producdo de carne de aproxima-
damente 150.000 toneladas (Oliveira 2005) e o restante é
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explorado para producio de leite, com uma producao anual
de 92,3 milhoes de litros de leite produzidos por 82.000
bufalas (Bernardes 2007). Na regido Norte os bufalos sdo
utilizados, também, para tragao.

Junto ao expressivo crescimento do rebanho bubalino
brasileiro, em torno de 3,0% a 3,5% ao ano (Bernardes
2007), cresceram os problemas decorrentes da consangui-
nidade, pois o rebanho nacional, estimado em 3,5 milhdes
de cabecas pela ABCB, originou-se de pouco mais de 200
animais importados. Em consequéncia do risco da rein-
troducdo da peste bovina, que ja tinha ocorrido em 1921
(Riet Correa 2007), aimportagdo de animais do continente
asiatico foi suspensa em 1956. Em 1962 foi rompida essa
proibicdo e alguns criadores trouxeram alguns bubalinos
da India (Miranda 1986). Depois disso nio houve importa-
¢do oficial de material genético da Asia, apenas da Europa.
Em 1989 foram importados alguns animais da ragca Medi-
terraneo da Italia de onde, ainda hoje, ha importacao de sé-
men. Sémen de bufalos Murrah e Jafarabadi foi importado
da Bulgaria na mesma época. Esse material s6 foi liberado
pelo Ministério da Agricultura Pecudria e Abastecimento
(MAPA) em 1991 (Marques 2012). Por estas razdes o reba-
nho bubalino brasileiro possui uma base genética estreita
e consequentemente, a consanguinidade, principalmente
em rebanhos de ragas puras, vem sendo apontada como
o principal fator do aparecimento de varias enfermidades
hereditarias nesta espécie animal.

Defeitos congénitos caracterizam-se por anormalida-
des na estrutura ou fungio de 6rgaos, sistemas completos
ou parte destes. Estdo presentes ao nascimento e podem
ocorrer em consequéncia de fatores ambientais, genéticos
ou pela interagao de ambos, agindo em um ou mais estagios
do desenvolvimento fetal (Leipold et al. 1972, Leipold et al.
1983, Leipold & Dennis 1986).

A maioria conhecida dos defeitos congénitos heredi-
tarios é transmitida por genes recessivos autossomicos,
que resultam no nascimento de animais defeituosos, cujos
progenitores sdo normais, sendo a forma mais importante
de transmissdo hereditaria de enfermidades. Esses genes
sdo transmitidos de geragdo em geracdo pelos individuos
heterozigotos e, deste modo, perpetuam-se nas ragas das
diferentes espécies animais, portanto ha necessidade de
diagnostico e identificacdo das linhagens portadoras des-
sas anomalias para o desenvolvimento de métodos de con-
trole com a finalidade de evitar a dissemina¢do de genes
indesejaveis na populagao.

Os defeitos congénitos nos bubalinos vém sendo diag-
nosticados de norte a sul do pais, apesar de algumas vezes
esse diagndstico ser baseado apenas na semelhan¢a com
enfermidades ja descritas em outras espécies, carecendo
de estudos epidemioldgicos, patolégicos e moleculares que
identifiquem o agente ou o gene defeituoso. Diagnosticos
tém levado em conta, também, os sinais clinicos apenas no
momento em que o animal é examinado, sem o acompa-
nhamento ao longo do seu desenvolvimento e da utilizagdo
de técnicas que comprovem o diagnoéstico definitivo.

O diagnéstico de certeza dos defeitos congénitos, como
em qualquer outra enfermidade, deve envolver uma série de
investigacdes. Além da patologia, a epidemiologia é essencial
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para apontar a etiologia. A formacgdo de um rebanho experi-
mental no sul do pais foi fundamental para o diagnoéstico, a
determinacdo do tipo de herancga e o controle de doengas até
entdo nio descritas em bubalinos, como a dermatose acon-
tolitica mecanobolhosa, a hidranencefalia e o albinismo.

Os objetivos do presente trabalho foram revisar as do-
encas hereditarias e/ou defeitos congénitos diagnostica-
dos em bubalinos no pais, abrangendo a epidemiologia, os
sinais clinicos, a patologia, o modo de heranca e as altera-
¢des moleculares, bem como alertar para a possibilidade
de disseminacdo dos genes indesejaveis na populagio. A
literatura sobre a ocorréncia desses defeitos no pais é es-
cassa e algumas vezes, encontram-se apenas descri¢des de
sinais clinicos. Mesmo assim todas essas publicacdes foram
consideradas nesta revisao.

DEFEITOS CONGENITOS HEREDITARIOS
Dermatose acontolitica mecanobolhosa

Essa doenca foi diagnosticada pela primeira vez em um
rebanho de bufalos da raga Murrah, na regido sul do Rio
Grande do Sul (Riet-Correa et al. 1994). Os reprodutores
que apresentaram descendentes com essa enfermidade ti-
nham em comum, em sua genealogia, o avd paterno Andad
da Cachoeira, primeiro bufalo importado da India a receber
Registro Genealdgico Definitivo (RD 01) pela ABCB. Esse
reprodutor, por ser o primeiro a ser registrado, deixou um
grande nimero de descendentes sendo a base genética de
muitos criatérios de bubalinos da raca Murrah.

De 1987 a 1991 nasceram, no rebanho experimental
criado no sul do Brasil quatro bufalos com dermatose acan-
tolitica mecanobolhosa de um total de 289 (0,72%). A partir
do diagnoéstico nesses quatro bufalos, cruzamentos consan-
guineos foram realizados para estudar os aspectos clinico-
-patolégicos e o tipo de heranga da doenga. Os sinais clinicos
sdo caracterizados fundamentalmente pelo desprendimen-
to da epiderme em decorréncia de traumatismos na pele
aparentemente normal resultando em uma superficie rosa-
da ou avermelhada (Fig.1). Os bufalos nascem sem altera-
¢Oes aparentes, mas ao serem contidos para a identificacio,
com 2-3 dias de vida o pélo desprende-se com facilidade e
ocorre a lesdo na epiderme. Ocorre a perda da vassoura da
cauda e em alguns casos dos estojos corneos dos chifres e
cascos. Os cascos apresentam deformacdes e separagdo da
pele do rodete coronario. A pele que ja sofreu traumatis-
mos torna-se mais fragil, desprendendo-se com facilidade
e ndo apresenta pélos (Riet-Correa et al. 1994). O estudo
histolégico das lesdes demonstrou que as alteracdes na pele
caracterizam-se por acantoélise com separagao suprabasilar
da epiderme. Na microscopia eletronica de transmissao foi
observado que os hemidesmossomas, os filamentos de an-
coramento e as fibrilas de ancoramento, que unem a cama-
da basal a derme, permanecem normais. A regido entre o es-
trato basal e o estrato espinhoso apresenta perda de coesao
entre os queratinécitos (Riet-Correa et al. 1994).

Com a evolugdo da doenga, a deformacgdo nos cascos
apresenta como consequéncia altera¢des nas articulagoes
dos membros, tornando a locomocao dificil, o que levaa um
menor ganho de peso. O periodo maximo de sobrevivéncia
desses animais foi de cinco anos. Estudos complementares

Fig.1. Dermatose acantolitica mecanobolhosa em bufalo Murrah.
H4 areas de desprendimento da epiderme deixando uma su-
perficie rosada na regido dorso-lateral do corpo do animal,
pescoco e face.

demonstram que a doenga ndo apresenta carater auto-imu-
ne e sugerem defeitos na estabilidade, estrutura ou fun-
¢do das caderinas desmossomais e ndo as alteracdes nas
proteinas da placa desmossomal (Fernandes 2001). Mais
recentemente, de acordo com a nova classificacao das epi-
dermolises bolhosas em humanos foi postulado que esta
enfermidade pode ser definida como uma epidermolise bo-
lhosa simples com separacdo suprabasal (Medeiros 2012).

0 estudo da genealogia dos bufalos experimentais per-
mitiu concluir que a doenga é hereditaria, transmitida por
um gene recessivo autossdmico (Riet-Correa et al. 1994).
Apo6s 1998 os bufalos dessa linhagem foram eliminados e
ndo foram mais diagnosticados animais com dermatose
acantolitica mecanobolhosa nesse rebanho e ndo ha outros
relatos na literatura. Nao se pode, no entanto, descartar a
possibilidade de ocorréncia em outros rebanhos uma vez
que, por ser determinada por um gene recessivo autosso-
mico, os casos ndo sdo frequentes e equivocos no diagnoés-
tico podem ocorrer.

Artrogripose

Essa enfermidade foi diagnosticada no rebanho experi-
mental de bufalos da raga Murrah criado na regido Sul do
Rio Grande do Sul (Schild et al. 2003), tendo sido descrita,
também, no Para (Lat1 1999). Entre 1995 e 1998 ocorreram
10 casos em filhos de trés touros distintos, mas que tinham
parentesco em terceiro grau com o touro Andad da Cacho-
eira. Metade dos bufalos afetados era filho de apenas um
desses trés touros. Estudos conduzidos para detectar a ori-
gem hereditaria da doen¢a ndo permitiram comprovar essa
hipodtese, no entanto, varias evidéncias apontaram para a
possibilidade de transmissdo por um gene recessivo autos-
somico. Os bufalos conviviam com um rebanho de bovinos,
no qual a doenca nao foi detectada, descartando-se a possi-
bilidade de causa ambiental para a etiologia da doenca dos
bufalos (Schild et al. 2003).

Dos bufalos doentes, apenas dois nasceram vivos e
apresentavam diferentes graus de rigidez articular dos
quatro membros e desenvolvimento reduzido dos muscu-
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Fig.2. Artrogripose em bufalo Murrah. Ha diferentes graus de rigi-
dez articular dos quatro membros e desenvolvimento reduzi-
do dos musculos.

los (Fig.2). Estas alteragdes podiam ou ndo estar associadas
a prognatismo inferior. Histologicamente nado foram obser-
vadas lesdes no sistema nervoso central e tampouco nos
demais 6rgdos (Schild et al. 2003, Schild 2007).

Ap6bs 1998, com a eliminacdo dos bufalos de linhagens su-
postamente portadoras do gene transmissor, ndo foram mais
diagnosticados casos de artrogripose no rebanho do sul do
Rio Grande do Sul. No Para a enfermidade foi observada, tam-
bém, na raga Murrah (Lau 1999). Aparentemente estes fatos
reforcam a possibilidade de etiologia genética para a doenca.

Megaesofago

Megaesdfago foi observado em bubalinos da raca Mur-
rah no rebanho experimental no sul do Rio Grande do
Sul, no periodo reprodutivo de 1994 a 1998. Nesse perio-
do, foram utilizados quatro reprodutores, sendo que dois
apresentaram descendentes com esse defeito congénito, e
tinham parentesco entre si e com o reprodutor Andad da
Cachoeira. Todos os animais com essa enfermidade eram
filhos de um desses touros e neto do outro. No periodo nas-
ceram 357 bezerros, sendo 9 doentes, 6 filhos de um repro-
dutor e 3 do outro, com uma taxa geral no rebanho 2,52%
de animais portadores dessa enfermidade.

Os bezerros com megaesofago eram filhos de matrizes
que criavam mal suas crias, sendo descartadas por esse mo-
tivo. Os animais doentes, que atingiram idade de desmama,
apresentaram menor peso, em torno de 140 kg, em relacdo
a média de peso de bufalos normais, de aproximadamente
220 kg. A morte ocorria por volta dos sete meses de ida-
de, variando de 3-9 meses. Esses animais apresentavam a
cauda mais curta que os demais e ndo possufam a vassoura
da cauda (Fig.3), mas nem todos os que apresentavam essa
peculiaridade fenotipica apresentavam megaesofago. Além
do crescimento retardado, apresentavam timpanismo cro-
nico (Fig.3), sendo esses sinais observados entre 2-6 meses
de idade. Havia evidéncia de regurgitamento e eventual-
mente pneumonia por aspiracdo (Schild 2007).

No exame macroscopico, o esofago apresentava-se dilata-
do e obstruido por alimentos ressecados e com a musculatura
flacida. Havia areas de congestdo, edema e enfisema pulmo-
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Fig.3. Megaesofago em bufalo Murrah. Ha encurtamento da cauda,
timpanismo, evidenciado pelo arredondamento do abdémen,
e aumento de volume da porg¢édo ventral do pescoco.

nar e liquido na cavidade toracica. Na microscopia do esofago
ndo foram observadas lesdes significativas (Schild 2007).

O estudo da genealogia dos animais afetados ndo per-
mitiu concluir se essa enfermidade é de carater heredita-
rio. No, entanto, os bufalos afetados foram eliminados do
rebanho e nao foram observados casos novos. Chama aten-
¢do que todos os bezerros afetados tinham outro defeito
associado e os animais com estas caracteristicas foram
retirados da reproducdo o que sugere uma possivel causa
hereditaria para este defeito.

Miotonia hereditaria

Essa enfermidade foi diagnosticada inicialmente como
hiperplasia muscular (Barbosa et al. 1999) uma vez que
quando o defeito era percebido os animais apresentavam
aumento da musculatura, principalmente dos membros
posteriores, similar a hiperplasia muscular ou double mus-
cling observada em bovinos e outras espécies inclusive no
homem (Rodgers & Garikipati 2008).

Os sinais clinicos da miotomia hereditaria caracterizam-
-se de modo geral por contracdes musculares tonicas no cor-
po inteiro incluindo os membros, as quais ocorrem quando
os animais sdo estimulados a sairem do estado de repouso.
Os bufalos afetados apresentam-se rigidos, movem-se lenta-
mente e com esfor¢o, no entanto a rigidez muscular € menos
visivel apds o exercicio, indicando um fenémeno de aqueci-
mento. Os animais apresentam dificuldade para levantar e a
rigidez é sempre aparente nos primeiros movimentos apds
o descanso (Borges et al. 2013). Ha queda em decubito late-
ral com contragdo dos musculos dos membros e opistétono,
que dura de alguns segundos a no maximo um minuto. As
lesdes caracterizam-se por musculos semitendinoso e se-
mimembranoso aumentados de tamanho com a pele dessa
regido mais fina e com menos tecido adiposo (Barbosa et al.
1999). Tem sido observada, também, a ocorréncia das crises
quando os animais estdo em movimento, as quais se inten-
sificam se este movimento é acelerado. A intensidade das
crises é, também, variavel e podem ser afetados musculos
superficiais de grande parte do corpo ou apenas os muscu-
los dos membros posteriores. Nos bufalos cujas contragdes
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musculares sdo acentuadas, podem ser observadas que-
das e aumento de toda a musculatura superficial do tronco
(Fig.4). Nos bufalos nos quais essas contragdes sao brandas,
ndo ocorrem quedas, apenas andam alguns segundos com
os membros contraidos e esticados e o aumento da muscu-
latura restringe-se aos membros posteriores (Damé 2012).
Os bufalos mais agressivos tentam se levantar antes das
contragdes cessarem e apresentam movimentos de embalar
para frente e para tras e de pedalagem dos membros ante-
riores e caem novamente. Os bufalos déceis esperam a crise
passar para continuar a marcha (Damé 2012).

Os sinais clinicos sdo semelhantes aos da miotomia he-
reditaria que ocorre nos caprinos e que é determinada por
um gene dominante (Radostits et al. 2007). Entretanto, foi
demonstrado que a miotonia hereditaria dos bubalinos é
uma enfermidade de carater autossomico recessivo e de
ampla distribuicdo nos animais da raga Murrah (Borges
2008, Borges et al. 2013).

As contracdes mioténicas sdo observadas logo apds o
nascimento e o aumento de musculatura em torno dos 2 a 4
meses de idade, dependendo da intensidade dessas contra-
¢des (Damé 2012). Os bufalos afetados podem apresentar
porte menor em relacdo aos normais (Barbosa et al. 1999).
Ndo foram observadas anormalidades encefalicas e em
biopsias de musculos de bufalos afetados foi observada hi-
pertrofia de fibras musculares (Borges 2008, Schild 2012).

Em bufalos afetados por miotomia hereditaria foi de-
monstrado, por estudos moleculares, que as descargas
miotdnicas, detectadas por eletromiografia e a auséncia de
outras distrofias musculares ou fraqueza muscular, devem-
-se a anormalidades no gene que codifica os canais de cloro
(Borges et al. 2006, Borges 2008, Borges et al. 2013).

No rebanho experimental do Sul da Brasil foram afeta-
dos seis bufalos dos quais quatro tinham em comum na sua
genealogia o reprodutor Andad da Cachoeira e os outros
dois um reprodutor que possivelmente apresenta uma for-
ma branda da doenga, na qual ndo sido observadas as crises
de contragdo muscular, mas maior desenvolvimento dos
musculos dos membros posteriores chama a atengao.

A avaliacdo dos parametros bioquimicos musculares, he-

Fig.4. Miotonia hereditaria em bufalo Murrah. Ha aumento de vo-
lume dos musculos dos membros e dos musculos superficiais
de todo o corpo.

paticos, renais e minerais de bufalos portadores de mioto-
nia hereditaria em relacdo aos normais, mostrou altera¢des
principalmente na atividade muscular (Lima et al. 2011).

A identificacdo do gene que codifica para a miotonia
hereditaria é uma forma de controlar a doenca pelo rastre-
amento dos reprodutores portadores do gene indesejavel.

Hidranencefalia

A doenga foi observada no rebanho experimental da
ragca Murrah do sul do Brasil, no periodo reprodutivo de
2004 a 2009. Nesse periodo nasceram sete animais afeta-
dos (Fiss et al. 2007, Schild et al. 2011). O touro pai dos
sete bezerros afetados foi acasalado com 20 filhas e sobri-
nhas para comprovar a possivel origem hereditaria da en-
fermidade. Um desses cruzamentos resultou em um buba-
lino com hidranencefalia e albinismo. No rebanho em que
a doenga foi diagnosticada eram mantidos quatro lotes de
fémeas com reprodutores distintos. Apenas no lote de um
dos reprodutores nasceram animais com hidranencefalia
(Schild et al. 2011). Esse animal tinha origem na insemina-
¢do artificial com sémen importado da Bulgaria.

Os sinais clinicos da enfermidade foram observados
logo ap6s o nascimento e caracterizaram-se por depressio
acentuada (Fig.5A), perda do reflexo de ameaca, cegueira,

5

Fig.5. Hidranencefalia em bufalo Murrah. (A) H4 sinais neurolé-
gicos de apatia profunda e o cranio tem forma de ctipula. (B)
Corte transversal do encéfalo apresentando cavidades no te-
cido nervoso dos hemisférios cerebrais. O cortex é estreito e
ha finos corddes de tecido nervoso atravessando as cavidades.
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decubito permanente na maioria dos casos e em alguns,
estacdo em base larga e incoordenacdo com quedas fre-
quentes para frente ou para traz, permanecendo deitados
em posi¢cdes variadas, como em decubito lateral e com os
membros esticados. Havia movimentos ritmicos (tremo-
res/balanco) geralmente da cabeca e pescogo e movimen-
tos laterais das orelhas, principalmente quando estimula-
dos. Esses movimentos variavam entre os bubalinos, indo
de discretos a acentuados e generalizados (Fiss et al. 2007,
Schild et al. 2011).

As lesdes macroscopicas sdo caracteristicas de hidra-
nencefalia com superficie do cortex cerebral lisa e resqui-
cios de girus, sulcos e fissuras. Os hemisférios cerebrais
apresentam-se como sacos membranosos. Remanescentes
do tecido neural atravessavam essas cavidades como uma
delicada membrana ou finos corddes de tecido nervoso
(Fig.5B) (Schild et al. 2011). Na histologia o cdrtex cerebral
remanescente ao redor do ventriculo lateral é composto
por tecido nervoso aparentemente normal, bem como, os
corddes remanescentes das cavidades. A substancia branca
apresenta-se rarefeita e sdo observadas dilata¢des no espa-
¢o perivascular e esferoides axonais. No cerebelo ha dife-
rentes graus de hipoplasia (Schild et al. 2011).

Essa enfermidade é provavelmente hereditaria, causada
por um gene recessivo autossémico. No rebanho no qual a
mesma foi diagnosticada ndo ocorreram novos casos apos

/ 7 ﬁ
Fig.6. Albinismo em bufalo Murrah. (A) O pelo é branco e a pele
rosada. (B) H4 falta de pigmentacdo da iris.
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a eliminacido dos pais dos bufalos afetados. No entanto,
linhagens portadoras do gene podem estar disseminadas
nos rebanhos brasileiros da raca pela estreita relacdo de
parentesco existente entre eles. Essa enfermidade pode es-
tar passando despercebida porque os animais morrem logo
ap6s o nascimento e como as bufalas tem o habito de se
esconderem para parir os bezerros ndo sdo encontrados.

Albinismo

No rebanho experimental no Sul do Brasil, albinismo
6culo-cutaneo (Fig.6A e B) foi observado pela primeira vez
no ano 2000. A partir dai nasceram 11 bufalos afetados até
o ano 2012 representando uma prevaléncia de 1,6%. Nesse
rebanho foi utilizado sémen de dois reprodutores da raca
Murrah importado da Bulgaria (Damé et al. 2012). O repro-
dutor, pai de 50% dos animais albinos havia sido submeti-
do a cruzamento com filhas e sobrinhas para o estudo da
hidranencefalia (Schild et al. 2011).

Em bubalinos existem poucas informacgdes sobre a
ocorréncia de albinismo, sendo descrito o albinismo par-
cial (Cockrill 1974), cujos animais afetados sdo denomina-
dos albindides e podem apresentar as mucosas, focinho,
olhos e cascos pigmentados ou serem malhados. Barbosa
et al. (2005) citam a ocorréncia de albinismo ocular e des-
pigmentacdo da iris em bufalos no Para. Casos de albinismo
em bufalos sdo descritos, também, na China e na Turquia
(Levine 1925, Coban & Yildz 2005).

Os bubalinos com albinismo éculo-cutaneo apresentam
pélos e extrato cdrneo dos chifres e cascos brancos e a pele
e as mucosas rosadas. Os olhos apresentam a iris cinza pa-
lido e a pupila deixa transparecer uma cor escura. A acuida-
de visual é reduzida, mas os animais afetados ndo chegam
a esbarrar em obstaculos. Manifestam sinais de fotofobia
mantendo os olhos semi-fechados, principalmente, quando
expostos a luz solar (Damé et al. 2012).

0 albinismo dculo-cutdneo ocorre em consequéncia de
um bloqueio enzimatico por muta¢des no gene da tirosi-
nase (TYR). A falta dessa enzima no melandcito bloqueia
a via metabolica que leva a TYR até o pigmento melanina
(Borges-Osorio & Robinson 2001, Carden et al. 1998). Nos
bufalos da raga Murrah no sul do Brasil foi identificada uma
mutacdo no gene da tirosinase, tendo sido demonstrado,
através de analise molecular, a substituicdo de uma unica
base no nucleotideo 1.431, da guanina pela adenina, o que
levou a conversao do triptofano (TGG477) em stop codon
(TGA477), resultando numa proteina inativa responsa-
vel pelo fendtipo do albinismo 6culo-cutdneo (Damé et al.
2012).

O resultado da analise de segregacdo do rebanho onde
ocorreram os casos mostrou que a ocorréncia do albinis-
mo deve-se a um gene recessivo autossémico (Damé et al.
2012). A doenga esta disseminada nos bufalos da raga Mur-
rah, principalmente nos que tem origem bulgara e, em ou-
tras racas e mesticos. Foi observado, no Rio Grande do Sul,
um rebanho de mestigos onde havia varios animais albinos,
incluindo o reprodutor. Os albinos chamam a atenc¢do nao
s6 pela pelagem branca, mas também porque na crenca
popular sdo considerados animais que trazem sorte ao seu
proprietario.
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Condrodisplasia

Condrodisplasia foi diagnosticada em um rebanho de
bubalinos da raga Murrah no estado do Para. Os animais
afetados eram filhos de um reprodutor que apresentava
0 mesmo problema, sendo que 10% dos animais do reba-
nho eram doentes. Os sinais clinicos caracterizavam-se por
porte menor com membros mais curtos, encurtamento da
mandibula e maxila. Na necropsia foi constatado encurta-
mento dos 0ssos nasais, incisivos, maxilares, dos corpos
da mandibula e das conchas nasais o que levou a alteracdo
na localizacido dos dentes. Os molares inferiores se esten-
diam até o ramo da mandibula e os molares superiores até
a abertura orbital do canal supra-orbital (Barbosa et al.
2005).

DEFEITOS CONGENITOS DE CAUSA
INDETERMINADA

Dermatosparaxia

Essa doenca foi observada em dois bubalinos, de 15 e 30
dias de idade, no estado do Para. Os sinais clinicos descri-
tos foram crescimento retardado, lesdes de pele que apa-
reciam com facilidade e comprometimento da mobilidade
das articulagdes. A superficie da pele caracterizava-se pela
presenca de manchas vermelhas e depésito de material se-
roso na superficie. Na biépsia da pele lesada foram obser-
vadas miofibras seccionadas transversamente e irregulares
e poucas fibras normais (Lau 1997, 1999). Nesta enfermi-
dade a pele apresenta-se fragil, frouxa e com cicatrizagio
retardada. Aparentemente hd um defeito na sintese de co-
lageno. Na histopatologia as fibras de coldgeno encontram-
-se desorganizadas e fragmentadas (Hargis & Ginn 2009,
Radostits et al. 2007).

A descrigao da bidpsia da pele ndo esclarece a patologia
da doenca e os sinais clinicos (Lau 1997, 1999) sao seme-
lhantes aos observados na dermatose mecanobolhosa, o
que sugere um equivoco no diagndstico, embora isso nao
possa ser confirmado.

Defeitos congénitos do sistema reprodutivo

Na regido amazonica, trabalhos de achados de mata-
douros, citam varios problemas reprodutivos de origem
congénita em bubalinos, tais como: hipoplasia ovariana,
anomalias de desenvolvimento dos ductos de Muller (apla-
sia segmentar da tuba e utero, dupla cérvice, persisténcia
da parede medial dos ductos de Muller), hipoplasia e apla-
sia testicular, aplasia segmentar dos ductos mesonéfricos e
anomalias de posicdo do escroto, disfuncdo do epididimo
e dag defect, pseudo-hermafrodita masculino e freemartin
(Ohashi et al. 2012, Vale 1988).

Defeitos congénitos cardiacos

Em Minas Gerais foram descritos dois casos de persis-
téncia do ducto arterioso em bufalos Murrah (Ecco et al.
2008). Apesar de ser sugerida uma base genética para o de-
feito, uma vez que os bufalos afetados eram filhos do mes-
mo touro, deve ser considerada também a possibilidade de
ser um defeito esporadico ja que outros casos ndo foram
observados no rebanho.

Fig.7. Dicefalia em bufalo Mediterrdneo x Jafarabadi. O bufalo
apresenta duas cabecas e duas caudas e a coluna vertebral é
duplicada.

Defeitos congénitos esporadicos

Alguns defeitos que ocorrem sem uma causa determi-
nada tém sido observados em rebanhos de bufalos no Para
e no Rio Grande do Sul. No Par4 atresia do orificio anal foi
observada em uma fémea bubalina cruza Mediterraneo de
30 dias de idade que apresentava tenesmo e protrusio da
regido anal causada pelo acimulo de fezes e uma fistula
reto-vaginal (Lau 1995, 1999). No Rio Grande do Sul uma
fémea da raga Murrah de trés dias de idade que apresenta-
va dor abdominal, tenesmo e aumento de volume no peri-
neo, apresentava o orificio anal fechado, causando disten-
sdo do reto por acimulo de fezes e sem fistula reto-vaginal.
Uma cirurgia corretiva foi realizada e a fémea apresentou
desenvolvimento semelhante aos demais animais do grupo
(Damé 2012).

Dicefalia (Fig.7) foi diagnosticada em um bubalino re-
sultante do cruzamento de uma fémea da raca Mediterra-
neo com um reprodutor Jafarabadi, no Rio Grande do Sul.
O bezerro nasceu de parto distécico e apresentava duas
cabecas, dois pescocos e duas colunas vertebrais cervicais
e toraxicas fusionadas a partir da regido lombar e dividi-
das novamente na regido coccigena formando duas caudas
(Damé 2012). Este defeito foi observado, também, na India
(Srivastava et al. 2008, Sharma et al. 2010) e no Egito (EI-
-Sheikh et al. 2010).

Na raca Jafarabadi, foi relatada por produtores a ocor-
réncia de malformagdes como dicefalia, polimelia ou poli-
melia heterotépica, entre outras (Damé 2102).

No estado do Para foram, também, diagnosticados ca-
sos de ataxia do bezerro bufalo, queilognatosquise, hérnia
inguinal, hérnia umbilical, anoftalmia e prognatismo man-
dibular (Lau 1999, Barbosa et al. 2005).

Os defeitos congénitos esporadicos tém pouca impor-
tancia econdmica por ocorrerem com baixa frequéncia, ndo
s6 em bufalos, mas também em outras espécies animais.

CONSIDERACOES GERAIS

A consanguinidade dos bubalinos no Brasil, considerada
o fator mais importante para o aparecimento de doencas
congénitas, pode ser atribuida basicamente a dois fatores:
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a falta de reprodutores e sémen de bufalos, principalmen-
te das racas Murrah e Jafarabadi, pela proibi¢ao de impor-
tacdo do continente de origem; e, ao emprego de métodos
equivocados de criagdo, uma vez que por serem conside-
rados rusticos, muitas vezes os bubalinos sdo largados no
campo sem controle sanitario, reprodutivo ou zootécnico.
Nao sdo raros casos em que sao utilizados, como reprodu-
tores, machos do préprio rebanho e, até mesmo, animais
portadores de doengas hereditarias, como albinismo e mio-
tonia hereditéaria. Por outro lado, alguns bubalinocultores
tém introduzido reprodutores de ragas diferentes nos seus
rebanhos para amenizar os problemas decorrentes da en-
dogamia.

A biotécnica da inseminacdo artificial, apesar de algu-
mas diferencas com a técnica dos bovinos, vem sendo utili-
zada com sucesso em criatorios mais tecnificados e poderia
ser utilizada como uma forma de reduzir a consanguinida-
de dos rebanhos e assim diminuir a ocorréncia dessas en-
fermidades. Entretanto, é essencial o controle do rebanho,
principalmente da genealogia para o planejamento de aca-
salamentos entre linhagens diferentes.

Pesquisas em melhoramento genético em bubalinos,
lideradas pela EMBRAPA e Universidades, focadas na sele-
¢do de animais superiores com mapeamento genético po-
deriam direcionar acasalamentos de animais de linhagens
diferentes e livres de genes defeituosos.

Além dos prejuizos econémicos decorrentes das doen-
cas hereditarias descritas no presente trabalho, deve-se le-
var em conta o comportamento dos bufalos normais em um
rebanho frente aos animais que apresentam estes defeitos.
Nao existem relatos na literatura sobre esse comportamen-
to em relacdo aos portadores de anomalias congénitas. O
acompanhamento do rebanho experimental, criado no sul
do Rio Grande do Sul, durante um periodo aproximado de
30 anos, demonstrou que os bufalos doentes sio rejeitados
pelos sadios. Essa rejeicdo é observada principalmente nas
enfermidades que levam a diferencas fenotipicas marcan-
tes em relagdo aos normais como o albinismo e a derma-
tose mecanobolhosa. Quando ha casos dessas enfermida-
des em um rebanho ha dificuldade no manejo dos animais
quando os mesmos sdo for¢gados a se juntarem ao lote. Para
os bufalos portadores de miotonia hereditaria a rejeicao
ndo é tdo acentuada, provavelmente porque os animais ndo
apresentam uma diferen¢ca marcante em relacdo aos nor-
mais (Damé 2012).

Esse comportamento dos bubalinos, de rejeitar ou
abandonar os doentes, pode ser atribuido ao instinto de
preservacio da espécie. Como tiveram uma domesticagio
mais recente (Monteiro 2011) preservam, ainda, o instinto
selvagem, em que os mais fortes e normais sdo responsa-
veis pela perpetuacio da espécie.

Através da parceria da Embrapa Clima Temperado com
o Laboratério Regional de Diagnéstico da Faculdade de
Veterindria, Universidade Federal de Pelotas, foi possivel
diagnosticar e identificar o tipo de heranca e indicar for-
mas de controle de varias enfermidades hereditarias no
rebanho experimental como dermatose acantolitica me-
canobolhosa, artrogripose, hidranencefalia, miotonia he-
reditaria e albinismo. Recentemente, com as participacdes
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da Universidade do Estado de Sdo Paulo e da Universida-
de Federal da Paraiba foi realizado o sequenciamento do
gene defeituoso responsavel pelo albinismo 6culo-cutaneo
(Damé et al. 2012). O gene responsavel pela miotonia he-
reditaria foi, também, sequenciado (Borges etal. 2013). Em
vista disso, atualmente ja é possivel selecionar reproduto-
res e matrizes livres de genes que poderiam levar a essas
duas enfermidades, sendo esse fato de extrema relevancia
para o desenvolvimento da bubalinocultura nacional.
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