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RESUMEN

El presente trabajo describe un caso de malformaciones múltiples ocurrido en un cabrito. El animal nació
vivo pero murió a los pocos minutos. Presentaba anoftalmia clínica bilateral, polidactilia en ambas extremi-
dades anteriores y anquilosis tarsal. La necropsia reveló la ausencia de lobulaciones hepáticas sin alteraciones
estructurales y en las muestras procedentes de las regiones orbitales no se hallaron vestigios de estructuras
oculares. El estudio citogenético sólo pudo realizarse en la madre, siendo 58 XX y no presentando aberra-
ción cromosómica grosera. Igualmente, estudios serológicos de toxoplasmosis resultaron negativos

Se estudian las posibles causas genéticas asociadas a una pleiotropía. En sus manifestaciones fenotípicas
resulta similar al síndrome de Bardet-Bield que ocurre en humana, relacionado con un efecto pleiotropo del
16q21. Los autores no han encontrado ninguna referencia de un síndrome similar en veterinaria ni tampoco
sobre la presencia de tales malformaciones en un mismo animal.
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INTRODUCCIÓN
Los defectos congénitos son aquellas anormali-

dades que se presentan en el nacimiento o durante
el desarrollo y que son el resultado de alteraciones
durante el proceso de embriogénesis. Normalmente,
las malformaciones son una expresión de los genes
debido a que cada paso en el desarrollo embrionario
es controlado por genes que codifican las proteínas
específicas necesarias, lo que puede quedar inte-
rrumpido o alterado por un gen mutante debido a
fallos en la codificación o cambios en el mensaje de
síntesis de una proteína específica (Basrur y Yadav,
1990). Así, un gen mutante puede ser reconocido
mediante la alteración de la forma o función (feno-
tipo) que ha originado. Sin embargo, la causa gené-
tica de un defecto no siempre es fácil de reconocer
debido a que algunos defectos causados por genes
mutantes también pueden ser enmascarados por un
mal manejo, traumatismos, deficiencias y excesos
nutricionales, agentes infecciosos y parasitarios y
drogas (Basrur, 1993). Particularmente para la cabra,
malformaciones similares observadas en diferentes
razas pueden no tener un mismo modo de transmi-

sión debido a que la capacidad del gen mutante de
crear una alteración del desarrollo depende de las
interacciones de otros genes que actuarían como
modificadores y responsables (Basrur, 1993). 

Este artículo describe un caso de malformaciones
múltiples en un cabrito perteneciente a una granja
intensiva de cabra lecheras.

DESCRIPCIÓN DEL CASO
El cabrito, de variedad majorera de la Agrupación

Caprina Canaria, macho, presentó al nacimiento
anoftalmia clínica bilateral, microfisura palpebral,
polidactilia en las extremidades anteriores y anqui-
losis tarsal. El animal nació vivo pero pocos minutos
más tarde murió. La necropsia reveló un hígado sin
lobulaciones pero no hubo alteraciones estructurales.
Las muestras procedentes de las regiones orbitarias
no mostraron ningún vestigio de estructuras ocu-
lares. El estudio citogenético no pudo llevarse a
cabo en el cabrito al morir a los pocos minutos y no
obtener sangre heparinizada. Este estudio sólo pudo
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realizarse en la madre a partir de sangre periférica.
Esta fue cultivada en medio RPMI 1640 enrique-
cido con suero fetal bovino y L-glutamina, incu-
bándose a 37ºC durante 72 horas. Se obtuvieron
metafases que fueron estudiadas por tinción normal
y bandas GTG. El cariotipo fue de 58 XX y sin abe-
rraciones cromosómicas groseras. El cabrito nació
solo y el año anterior la madre había tenido un
cabrito aparentemente sano. La granja no tenía ante-
cedentes de malformaciones similares o aparentes
razones que indujeran tales anormalidades Se rea-
lizaron estudios serológicos para detección de toxo-
plasmosis y los resultados fueron negativos.

DISCUSIÓN
El estudio fenotípico sugiere que el embrión haya

podido estar bajo la influencia de algunos agentes
teratógenos o de un comportamiento genético com-
plejo en las etapas iniciales del desarrollo embrio-
nario. Las principales enfermedades contagiosas,
plantas teratogénicas, parásitos o drogas fueron des-
cartados debido al manejo intensivo de la explota-
ción y por la presentación espontánea (la granja está
compuesta por  unas 1100 cabras aproximadamente).

La polidactilia está descrita en el hombre con una
herencia autosómica dominante (Czeizel y Brooser,
1986; Graham y Brown, 1987). Ese modo de
herencia ha sido también descrito en la polidactilia
del gato (Noden y De Lahunta, 1985); sin embargo,
para la vaca Simmental la herencia parece ser poli-
génica, requiriendo un gen dominante en un locus
y dos genes recesivos en el otro locus (Johnson et
al., 1981). En nuestro caso, ésta es la primera poli-
dactilia ocurrida en la granja, por lo no pudo ser
determinado el modo de transmisión. A menos que
haya ocurrido una mutación de novo, la polidactilia
de la cabra no tendría la misma herencia que en el
hombre o en el gato.

El anoftalmia es el resultado del fallo en la for-
mación de las vesículas ópticas y se ha descrito una
herencia autosómica recesiva en niños (Richieri-
Costa et al., 1983). En general, se han asociado alte-
raciones oculares con el uso de medicamentos -gri-
seofulvina en gatos-, deficiencia de vitamina A –en
cerdos, perros y vaca- (Noden y De Lahunta, 1985).

Por otro lado, la granja no había introducido ani-
males nuevos en muchos años. Este hecho podría
promover un ambiente de consanguinidad en el cual
se podrían producir con una mayor frecuencia las
anormalidades recesivas, siendo más intenso a
medida que la consanguinidad es más elevada
(Huston, 1993). 

La combinación de alteraciones fenotípicas tales
como anquilosis, malformaciones de órganos y ocu-
lares y polidactilia está descrita en mamíferos con
una herencia pleiotrópica, en la cual el defecto pri-
mario de un gen produce múltiples efectos fenotí-
picos. En humanos, esa pleiotropía produce el sín-
drome de Bardet-Bield (Schachat y Maumence,
1982), que es causado por un gen mutante en 16 q
21 con unas manifestaciones fenotípicas similares.

Los autores no han encontrado ninguna referencia
bibliográfica acerca de un síndrome similar en vete-
rinaria y tampoco sobre la presencia de tales mal-
formaciones en un mismo animal. 
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