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Resumen

Se reporta por primera vez la Artrogriposis 
multiplex hereditaria en la raza Aberdeen 
Angus en Uruguay. En un rodeo comercial, 
nacieron y murieron al parto 2 fetos con se-
veras malformaciones musculoesqueléticas. 
Uno de los fetos mostraba severa atrofia 
muscular y artrogriposis en los 4 miembros y 
columna vertebral. A la histopatología, la mé-
dula espinal era normal pero el músculo es-
quelético presentaba atrofia de posible origen 
en la placa neuromuscular. El análisis de ADN 
confirmó la enfermedad hereditaria Artrogri-
posis multiplex. Se deberían realizar estudios 
poblacionales para determinar la prevalencia 
génica de la enfermedad en la población An-
gus del Uruguay. 

Summary

Hereditary multiplex arthrogryposis is re-
ported for the first time in Aberdeen Angus 
calves in Uruguay. In a commercial farm, 2 
full-term fetuses with severe musculoskeletal 
malformations died at birth due to dystocia. 
At necropsy, calves showed severe muscular 
atrophy and arthrogryposis affecting the 4 
limbs. Histopathologically, the spinal cord was 
normal but the skeletal muscle showed severe 
neurogenic atrophy likely due to neuromuscu-
lar plate origin. DNA analysis confirmed he-
reditary Arthrogryposis multiplex. Population 
studies should be conducted to determine the 

genetic prevalence of the disease in the An-
gus population of Uruguay.

Introducción

La utilización en forma masiva de las tec-
nológicas de reproducción (IATF, MOET, etc.) 
ha provocado la aparición simultánea de dis-
tintas enfermedades hereditarias en todo el 
mundo (Windsor y col. 2011), incluyendo Uru-
guay (Dutra, 2016). La Artrogriposis multi-
plex (AM) (OMIA 002135-9913) es una en-
fermedad hereditaria, autosómica recesiva, de 
la raza Aberdeen Angus (AA), que resulta en 
el nacimiento de terneros con severa contrac-
ción de las articulaciones de los miembros y 
xifoescoliosis. Los animales nacen muertos o 
mueren poco después del nacimiento, no ob-
stante también pueden existir pérdidas embri-
onarias y/o fetales (Windsor  y col. 2011). La 
enfermedad también se conoce con el nom-
bre de “curly calf syndrome”. El peso al nac-
er de los animales afectados es notablemente 
inferior (15-25 kg), sin embargo los partos 
distócicos son frecuentes por la deformación 
esquelética de los animales (Windsor  y col. 
2011). La AM en AA se describió por primera 
vez en el año 2002 en Estados Unidos y pos-
teriormente en diferentes países (Whitlock, 
2010; Windsor y col. 2011). El defecto se origi-
nó aparentemente en el toro 9J9, pero fue un 
nieto de este, GAR Precision 1680 (toro des-
tacado por transmitir a sus crías bajo peso al 
nacer y alto peso al destete), el cual diseminó 
la enfermedad a través de sus más de 10000 
hijos según la American Angus Association. 
La enfermedad se debe a una delección que 
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abarca 3 genes (ISG15, HES4 y AGRN), sien-
do este último que codifica para la proteína 
agrina, con papel esencial en el desarrollo de 
la unión neuromuscular durante la embriogé-
nesis (Agerholm, 2016). 

En el presente trabajo se describe el primer 
diagnóstico clínico y patológico de la AM en 
AA en Uruguay, confirmado mediante técni-
cas moleculares para la delección responsa-
ble de dicha enfermedad.

y xifosis toracolumbar y los huesos faciales 
presentaban desviación lateral. Todos los 
músculos de la carcasa estaban atróficos, pá-
lidos y de textura pegajosa. A la histopatolo-
gía, el músculo esquelético presentaba atrofia 
neurogénica severa, con marcada variación 
en el diámetro de las fibras musculares, y 
sustitución casi completa por un tejido fibro-
adiposo laxo, muy vascularizado. En el SNC 
se observó congestión marcada de la corteza 
gris y sustancia blanca subcortical por la as-
fixia al parto, y el número de neuronas mo-
toras ventrales espinales apareció dentro del 
rango normal, indicando que la AM se origi-
na en la placa neuromuscular. El análisis de 
ADN confirmó que el ternero era homocigoto 
recesivo para la enfermedad hereditaria AM 
(Gene-Seek, EE.UU).

Materiales y Métodos

Resultados y Discusión

El diagnóstico patológico se efectuó en el La-
boratorio DILAVE Miguel C. Rubino Regional 
Este. Se realizó un examen post-mortem com-
pleto de un feto con malformaciones y para 
la histopatología muestras de los distintos ór-
ganos se fijaron en formol al 10% bufferado, 
se deshidrataron en alcohol, se incluyeron en 
parafina, se cortaron a 5-7 m de espesor, se 
colorearon con Hematoxilina y Eosina, Tri-
crómico de Masson y PTAH, y se examinaron 
bajo el microscopio óptico. Para confirmar el 
origen genético de la enfermedad se toma-
ron muestras de sangre en tubos con EDTA, 
se realizó extracción de ADN usando kits de 
extracción comercial (MagMAXTM -96DNA 
Multi-Sample Kit) y se colocó en placas para 
su posterior envío a un laboratorio comercial 
(Neogen GeneSeek, Lincoln, NE).

El caso ocurrió en la 12ª seccional policial de 
Rocha, paraje Don Carlos, en el año 2017. En 
un rodeo comercial de 30 vacas AA, nacie-
ron y murieron al parto 2 fetos con severas 
malformaciones que requirieron de cesárea. 
El rodeo había utilizado semen AA importado 
de Argentina. El feto remitido al laboratorio 
estaba bien desarrollado y a término, pero era 
de bajo peso corporal por la severa atrofia 
muscular. Tenía artrogriposis generalizada 
que afectaba los 4 miembros, la columna ver-
tebral y el cuello. La cabeza estaba flexiona-
da y los miembros rígidos, con los anteriores 
flexionados y los posteriores extendidos. No 
había anquilosis por lo que las articulaciones 
se liberaban al cortar los ligamentos. La co-
lumna vertebral presentaba severa escoliosis 

Conclusiones

El presente trabajo demuestra por primera 
vez en Uruguay la existencia de la AM heredi-
taria en la raza Aberdeen Angus. El diagnós-
tico se realizó por el cuadro clínico y patoló-
gico, y se confirmó por biología molecular. El 
caso apareció en forma de brote en un predio 
comercial, sin antecedentes similares en años 
anteriores, por lo se puede establecer que las 
vacas del establecimiento y el semen impor-
tado utilizado también son portadores del 
gen recesivo. Esto último pone en evidencia 
la circulación del gen recesivo en Argentina y 
Uruguay. Reportar y remitir todo tipo de ano-
malías congénitas a los laboratorios de diag-
nóstico y desarrollar líneas de investigación 
permitiría evitar la difusión de los numerosos 
genes defectuosos diagnosticados en los ro-
deos de nuestro país (Dutra, 2016). 

Las sociedades de criadores de Uruguay -al 
igual que como lo vienen realizando en otros 
países-, previo a la utilizacion de un toro y/o 
semen nacional y/o importado deberían co-
nocer cuál es el status sanitario del mismo 
con respecto a las diferentes enfermedades 
hereditarias, como forma de mitigar los efec-
tos indeseables de las mismas.
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El objetivo de este trabajo fue investigar la pre-
sencia y difusión de mutaciones letales/semi-
letales causantes de mortalidad embrionaria, 
abortos y mortalidad perinatal en terneros de 
la cuenca lechera suroeste de Uruguay. Mues-
tras de sangre de 383 terneros neonatos de 
27 tambos de la cuenca lechera suroeste, ob-
tenidas en 2016, se sometieron a extracción 
de ADN y genotipado. Los resultados mostra-
ron una prevalencia alta de tambos afectados 
(85%), una variedad de mutaciones presentes 
en la población muestreada (9), algunas de 
las cuales no se habían reportado previamen-

Resumen te en Uruguay (CDH y HH5), y una alta fre-
cuencia de animales heterocigotos para una 
o más mutaciones letales o semiletales (1 de 
cada 5 terneros, 20%). Los resultados sugie-
ren que las enfermedades genéticas son una 
causa importante de pérdidas reproductivas 
en el ganado lechero de Uruguay.

The aim of this work was to investigate the 
presence and diffusion of mutations causing 
embryonic mortality, abortions and perinatal 
mortality in calves from the southwest dairy 
area in Uruguay. Blood samples were analy-
zed from 383 neonatal calves from 27 dairy 

Summary


