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Resumen: 

La amelia es una malformación representada por la ausencia de una extremidad o 

extremidades. Las causas de esta anomalía son multifactoriales, involucrando 

componentes genéticos, ambientales y epigenéticos. Las mutaciones en genes críticos 

como Shh (Sonic Hedgehog) y los genes Hox, esenciales para la formación y 

diferenciación de las extremidades durante el desarrollo embrionario, las interrupciones 

en Shh y Hox o en su ruta de señalización pueden resultar en amelia. Asimismo, 

mutaciones en estos genes pueden provocar disrupciones severas en el desarrollo de las 

extremidades. La amelia se caracteriza anatómicamente por la ausencia completa de una 

o más extremidades anteriores o posteriores. En cuanto a la meromelia, este tipo de 

anomalía se trata de la ausencia parcial de una o varias extremidades. Tres casos de 
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bovinos presentaron una malformación en las extremidades anteriores, el primer y tercer 

caso con anuro. En el examen macroscópico se identificó el primer caso con meromelia 

y anuro. En el segundo se identificó amelia de las extremidades anteriores derecha e 

izquierda y el tercer caso con presencia de anuro. Concluyendo que, en los tres casos se 

presentaron anomalías congénitas. 
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Las malformaciones congénitas han sido descritas en múltiples especies animales 

incluido a los bovinos; aunque con baja frecuencia, pueden deberse a causas genéticas, 

no genéticas, interacciones entre estas dos e idiopáticas(1). Estas ocurren debido a una 

interrupción del desarrollo normal del feto o embrión, lo que da lugar a un defecto 

congénito presente o evidente en el nacimiento(2). Cabe recalcar, que éstas no solamente 

agrupan a aquellas que son evidentes mediante observación macroscópica, sino también 

a aquellos defectos que pueden ocurrir a nivel microscópico tales como anomalías 

celulares/moleculares o metabólicos/fisiológicos. Se reporta que el 10 % de las 

malformaciones suelen estar relacionadas a causas ambientales, el 25 % con causas 

genéticas, mientras que el 65 % responde a factores desconocidos probablemente de 

origen multifactorial(3).  

 

Su clasificación está mediada de acuerdo al sistema corporal, pueden ocurrir 

individualmente o combinados con otras malformaciones, siendo el sistema 

musculoesquelético el más afectado en bovinos(4), en el cual se reportan malformaciones 

como la amelia, meromelia y anuro. La amelia es un tipo de malformación congénita rara 

que se caracteriza por la ausencia completa de uno o más miembros en el nacimiento. En 

los terneros, esta condición implica la ausencia total de las extremidades anteriores o 

posteriores, lo que resulta en una discapacidad grave que afecta su movilidad y capacidad 

de sobrevivir sin intervención(5). La primera descripción documentada de esta anomalía 

en vacunos se remonta a 1914 por Schmaltz en Alemania; la amelia y los otros tipos de 

malformaciones congénitas reportadas en terneros no se consideran endémicas de 

ninguna región específica, ya que ocurren esporádicamente en todo el mundo(6,7).  

 

Con respecto a la amelia y meromelia al ser defectos relacionados a las extremidades de 

los animales, sus causas pueden ser anomalías cromosómicas, trastornos genéticos, 

exposiciones ambientales e intrauterinas. Con respecto a la meromelia, esta anomalía se 

trata de la ausencia parcial de una o varias extremidades(8). En cuanto al anuro, es descrito 

como un defecto congénito donde el animal no presenta las vértebras caudales que forman 

la cola y suele estar asociado a defectos vertebrales y espinales(9). Por lo que, pueden 

presentar causas multifactoriales, involucrando factores genéticos y ambientales(10).  
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Entre los factores genéticos, las mutaciones en genes clave como Shh (Sonic Hedgehog) 

y los genes Hox han sido identificados como causantes principales; estos genes son 

esenciales para la formación y diferenciación de las extremidades durante el desarrollo 

embrionario, y cualquier alteración en su funcionamiento pueden resultar en 

malformaciones severas como la amelia; el gen Shh es crucial para el establecimiento del 

eje anteroposterior y la diferenciación celular en los brotes de las extremidades(10,11). Las 

mutaciones en Shh o las interrupciones en su ruta de señalización pueden dar origen a la 

ausencia total de extremidades. Además de los factores genéticos, diversos factores 

ambientales pueden contribuir al desarrollo de malformaciones congénitas en terneros(12). 

Asimismo, la exposición a teratógenos, como ciertos medicamentos y toxinas 

ambientales, junto con deficiencias nutricionales, especialmente de ácido fólico, durante 

la gestación, se han asociado con un mayor riesgo de malformaciones congénitas(13). Al 

respecto se ha descrito que, cuando los defectos congénitos se dan en grupos de animales 

no relacionados se suele tomar esto como un signo probable de que la etiología es química 

o infecciosa(14). Asimismo, las infecciones maternas durante la gestación pueden 

interactuar con predisposiciones genéticas, aumentando el riesgo de defectos del 

desarrollo. La amelia en terneros ha sido reportada en diversas razas de bovinos, 

incluyendo Dexter, Hereford, Holstein, Pardo suizo, Angus, incluyendo búfalos. En 

algunas razas de bovinos, ha sido reportada como un rasgo hereditario recesivo(14,15), 

incluso, la heredabilidad indica la proporción de variación en una característica de 

factores genéticos, que ha sido objeto de estudio en relación con la amelia en terneros, lo 

que implica que esta enfermedad puede tener una predisposición genética(15,16). 
 

Se presentaron tres casos de bovinos al Laboratorio de Patología Veterinaria de la 

Universidad Nacional de Cajamarca, Perú. Se trató de tres terneros recién nacidos, 

hembra y macho de raza Pardo Suizo y el tercer caso cruce entre Pardo Suizo y Holstein, 

con malformaciones de ausencia de los miembros anteriores; el primer caso también 

presentó anuro. Las madres no han manifestado ningún problema patológico y sus padres 

son desconocidos. El primer caso es proveniente del centro poblado de Otuzco, el segundo 

de la Cooperativa Huayrapongo-Baños del Inca-Cajamarca y el tercer caso del distrito 

Baños del Inca, Cajamarca, Perú. 

 

Caso 1. Bovino macho, de raza Pardo Suizo, de nombre Harol, nació con 37 kg. Tipo de 

concepción: monta natural, tiempo de gestación 9 meses. Madre sin reporte de patologías, 

de 4 años de edad, peso de 400 kg, fue el segundo parto, el primer parto no presentó 

ninguna alteración, el sistema de crianza fue semiestabulada, con alimentación a base de 

rye grass y alfalfa. Sin historial de vacunas. Datos del padre, desconocidos. Al nacimiento 

presentó meromelia y ausencia de la formación de las vértebras sacras y coccígeas 

(anuro). Al examen físico se observó un desarrollo incompleto de la escápula y ausencia 

de las vértebras caudales que forman la cola. El caso fue reportado en el centro poblado 

de Otuzco, al noreste de la ciudad de Cajamarca en Perú, a una altitud de 2,850 msnm 

(Figura 1). 
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Figura 1: Caso de meromelia y anuro en ternero 

 
Bovino en posición lateral derecho, presencia de meromelia del miembro anterior izquierdo (M), anuro 

(R). Las principales medidas del espécimen, fueron (1) 66 cm, (2) 72 cm, (3) 73 cm, (4) 75 cm, (5) 34 cm, 

(6) 64 cm, (7) 18 cm, (8) 23 cm, (9) 15 cm, (10) 20 cm, (11) 16 cm, (12) 10 cm, (13) 11 cm y (14) 68 cm.  

 

Caso 2. Bovino hembra, de raza Pardo Suizo, de 7 días de nacida y peso de 38.5 kg. Tipo 

de concepción: monta natural. Se dio la alimentación con biberón, el animal se esforzaba 

por levantarse, realizaba de manera normal la succión de la leche del biberón. Madre de 

la misma raza, de 420 kg, sin reporte de patologías. Fue el tercer parto. Datos del padre 

desconocidos. El sistema de crianza fue semiestabulada, con alimentación a base de rye 

grass. Al nacimiento se observaron rezagos en la ubicación de la escápula, presentando 

la malformación congénita amelia, con ausencia de ambos miembros anteriores. El caso 

fue reportado en la Cooperativa Huayrapongo-Baños del Inca, Cajamarca (Figura 2). Los 

bovinos se encuentran conservados en formol al 10 % en el Laboratorio de Patología 

Veterinaria de la Universidad Nacional de Cajamarca.    

 

Figura 2: Vista lateral y ventral de un caso de amelia en ternero 

 
Las principales medidas del espécimen: (1) 25 cm, (2) 57 cm, (3) 60 cm, (4) 53 cm, (5) 23 cm, (6) 64 cm, 

(7) 21 cm, (8) 25 cm, (9) 14 cm, (10) 10 cm, (11) 16 cm, (12) 11 cm, (13) 10 cm y (14) 62 cm. 

 

Caso 3. Bovino hembra, cruce de raza Pardo Suizo con Holstein, con 10 días de nacida. 

Nació a las 0430 h, con peso de 36 kg (Figura 3). Tenía problemas de respiración, con 

deficiencia en el consumo de leche. Presentó disnea. Madre de nombre Marianita de raza 
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Holstein, de 4 años y medio, con peso de 415 kg, y de segunda paridad. Padre de nombre 

Jeferson, de raza Pardo Suizo de 5 años de edad.  El sistema de crianza semiestabulada, 

alimentación a base de rye grass, alfalfa y concentrado. El caso fue reportado en el Fundo 

Huayrapongo, Baños del Inca, Cajamarca, Perú. Luego se realizó la necropsia según 

protocolos establecidos por el personal Docente del Laboratorio de Patología Veterinaria 

de la UNC. 

 

Figura 3: Ternera con diferentes malformaciones físicas y orgánicas  

 
A. Presencia de anuro. B. Adherencia de lóbulo izquierdo del pulmón hacia la pleura costal a la 

altura de la 4.a y 5.a costilla. C. Zonas de coloración rojizas a marrón oscuro, especialmente en 

el lóbulo derecho, común en casos de neumonía. 

 

Los hallazgos más evidentes en el examen físico de los casos fueron meromelia del 

miembro anterior derecho y otra malformación (anuro) en el primer caso. En el segundo 

caso se observó amelia en extremidades anteriores; en estos casos las mutaciones en genes 

Hox desorganizan este proceso, donde una o más extremidades no se desarrollan 

completamente y puede estar relacionado a factores ambientales. La prevención de estas 

malformaciones implica limitar la exposición a teratógenos en el entorno de las vacas 

gestantes, lo cual requiere una vigilancia estricta de los medicamentos administrados, el 

manejo de productos químicos en el entorno agrícola y la provisión de un entorno libre 

de contaminantes. Investigaciones continuas para identificar nuevos teratógenos y 

comprender sus mecanismos de acción son esenciales para desarrollar estrategias 

preventivas más efectivas(13,14,15). Por otro lado, en la malformación de amelia también 

llegan a influir los genes Hox, que codifican proteínas que actúan como factores de 

transcripción, dirigiendo la diferenciación y organización de células en las extremidades 

a lo largo del eje antero-posterior, alertando la señalización necesaria para el correcto 

desarrollo de las yemas de los miembros, llevando a defectos en la segmentación y 

disposición de las estructuras óseas y tejidos blandos(15). En algunas razas de bovinos, la 

amelia no ha sido reportada como un rasgo hereditario recesivo. Si bien en los casos 

observados (Figura 3) no se cuenta con información genética de los progenitores para 

determinar con certeza un componente hereditario, es posible afirmar que la ausencia de 

antecedentes clínicos similares en los progenitores, podría sugerir una posible causa 

esporádica o asociada a factores ambientales. Aunque en otras razas como la Dexter, se 

ha documentado un patrón hereditario específico que vincula la amelia con ciertas líneas 

genéticas(15,16). Estudios han identificado que la amelia en esta raza sigue un patrón de 

herencia autosómica recesiva, lo que implica que dos copias del gen mutado deben estar 

presentes para que el ternero sea afectado. Este conocimiento genético es crucial, ya que 
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permite a los criadores realizar pruebas de detección y seleccionar adecuadamente los 

animales para la cría, reduciendo así la incidencia de esta malformación. La investigación 

genética continúa siendo esencial para identificar los genes específicos involucrados y 

desarrollar estrategias efectivas de manejo y prevención en las poblaciones de bovinos 

afectados(16). Factores genéticos durante la etapa embrionaria de desarrollo llegan a influir 

en el gen Shh, el cual es esencial para la correcta segmentación y organización de las 

estructuras de las extremidades, influyendo en la proliferación y diferenciación celular en 

la yema del miembro, una región primordial para el desarrollo de los huesos y 

tejidos(16,17). Mutaciones o disfunciones en la señalización de Shh pueden resultar en una 

variedad de malformaciones, incluida la amelia, donde una o más extremidades no se 

desarrollan por completo. Comprender las implicaciones del gen Shh en el desarrollo de 

las extremidades no solo proporciona información sobre los mecanismos genéticos 

subyacente a esta malformación, sino que también puede orientar estrategias para la 

detección temprana y la posible intervención en casos de riesgo.  

 

Entre los teratógenos ambientales más importantes existen plantas tóxicas; Lupinus spp, 

Astragalus spp., Conium maculatum, Nicotiana spp(17). De estas plantas, se conoce que 

la especie Lupinus mutabilis es endémica del Perú y crece en zonas altoandinas como 

Cajamarca. Al igual que otras especies de su género, se caracteriza por la presencia de 

compuestos alcaloides tóxicos. Sin embargo, a la fecha no existen reportes acerca de su 

efecto sobre malformaciones congénitas en bovinos, cabe mencionar que los animales se 

alimentan de las pasturas que se encuentran cerca de las plantaciones de Lupinus 

mutabilis. Las malformaciones congénitas en terneros suelen ser resultado de una 

combinación de factores genéticos y ambientales por los mecanismos a través de los 

cuales los teratógenos causan malformaciones, incluyendo la interferencia con la 

señalización molecular, la disrupción del ciclo celular y la alteración de la expresión 

génica.  

 

También se han reportado casos de palatosquisis en bovino en la región Cajamarca, 

Perú(18). Concluyendo, que los casos patológicos fueron meromelia, amelia y anuro en 

terneros. 
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