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RESUMEN

La hernia umbilical (HU) es una patologia congénita hereditaria que afecta principalmente a
suinos y a equinos jovenes. El objetivo del presente trabajo fue analizar la herencia de HU en
155 potrillos pertenecientes a cuatro familias paternas de equinos Sangre Pura de Carrera de
un Haras. Para ello se calculd la prevalencia de HU con el fin de determinar la familia que
tuvo mayor prevalencia (20.5%). En dicha familia se estudiaron, durante tres generaciones, el
tamafo de la hernia umbilical mediante palpacién digital a los 18 meses de edad y se elaboré
una genealogfa con el fin de estudiar los mecanismos de herencia considerando el sexo y el
tamafio de la HU. No se observaron diferencias significativas de la prevalencia de HU entre sexos
(%*,=0.26; P=0.61), aunque las hembras presentaron un riesgo relativo mayor (1.27) que los
machos. El tamafno del anillo herniario fue menor en las hembras (8.69%) que en los machos
(21.75%) (x*,=1.77; P=0.18). Se concluye que segin el anilisis de la genealogia de la familia
podria ser una enfermedad oligogénica en la que estarfan interactuando varios genes.
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SUMMARY

Umbilical hernia is a congenital and inherited disease. Swine is the most affected species followed

by young equines. Our aim was to analyze hereditary umbilical hernia in a family of pureblood

race horse belonging to one Haras. First, we estimated the prevalence in 155 foals from four

families to determine the one with the highest prevalence (20.5%). We performed umbilical

hernia digital palpation exam in such a family at 18 months of age for three generations and we

developed the genealogy with the purpose of studying the inheritance mechanisms by sex and

umbilical hernia size. Umbilical Hernia findings by the sex of the offspring were not significant

(x*,= 0.26; P=0.61), however mares showed a higher relative risk (1.27) than male horses and
her size was smaller (8.69%) than in males (21.75%) (x> =1.77; P=0.18). According to our

results we can conclude that umbilical hernia is an oligogenic disease.

Key words: (Omphalocele), (horses), (inheritance).

INTRODUCCION
La hernia umbilical (HU) ha sido descrita

678 como el tipo mds comin

por varios autores
de las hernias abdominales en equinos y suinos.
La misma se considera como una enfermedad
congénita y hereditaria que se produce debido a
la presencia de aponeurosis y musculos débiles en
la linea alba produciéndose un cierre incompleto
de la pared abdominal. Debido a que la misma se
trasmite a sus descendientes el realizar estudios
genéticos en familias de equinos nos permitird
analizar los diferentes mecanismos de herencia
que estén interactuando.

La HU se manifiesta al avanzar la edad ya
que se aumenta la presién intra-abdominal’. En
equinos, la HU presenta un anillo peritoneal y
un saco herniario constituido por peritoneo,
fascia y piel. Los potrillos que al nacer ya
presentan un anillo umbilical palpable en la
linea alba presentan una limina fibrosa débil y su
estructura no es continua pudiendo regresar a los
pocos dias. El anillo herniario (AH) estd formado
por aponeurosis de los musculos: abdominal
transverso, oblicuo abdominal y la tdnica
abdominal?. De acuerdo a varios autores'” ' las
HU pequenas desaparecen completamente antes
de los 12 meses, pero las mds grandes pueden
persistir. Segtin Enzerik ez 2/.* la HU evoluciona
desde el nacimiento hasta los 11 meses, en ese
periodo se observa un anillo umbilical palpable
que puede regresar a los 4 dias. Posteriormente,

entre las 5 a 8 semanas de edad existe un
incremento de la presién intra-abdominal en la
mayoria de los potrillos recién nacidos, lo que
asociado a la debilidad de la ldmina fibrosa, hace
que se desarrolle un anillo humbilical (AH).

En diversas especies la predisposicion a la
HU se describe como un complejo mecanismo
de herencia debido a la presencia ya sea de un
gen recesivo con penetrancia completa o un
gen dominante con penetrancia incompleta'™
. En equinos, la herencia de varios tipos de
hernia (umbilical, inguinal o escrotal) se ha
descrito como mono o bifactorial recesiva’. Sin
embargo, en bovinos ha sido descrita como una
enfermedad oligogénica en la que intervienen
tres genes™'®. En equinos la HU se presenta con
mds frecuencia en hembras y en las razas Sangre
Pura de Carrera (SPC) y Cuarto de Milla® ®.
Los objetivos del presente trabajo son analizar
la prevalencia de la HU y su distribucién segiin
el sexo y tamafo en una familia de medios
hermanos paternos de SPC y estudiar su
trasmision hereditaria.

MATERIALES Y METODOS

Se trabajé con una muestra de 155 potrillos
SPC pertenecientes a cuatro familias paternas
de un mismo Haras. El diagnéstico de HU
se realizé por palpacién digital de la regién
umbilical considerando como afectados aquellos
animales que tenfan un anillo herniario mayor
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de 1 cm (con o sin saco herniario), segiin Mc
Clure'. Las pruebas estadisticas se realizaron
mediante el programa Stata 11 (StataCorp.
2009. Stata Statistical Software: Release 11.
College Station, TX: StataCorp LP) con un
nivel de significancia de o < 0,05. Para cada
familia se calculf la tasa de prevalencia de HU
como el nimero de crias con HU sobre el
total de las crias analizadas para cada padrillo.
Asimismo, se calculd la prevalencia total de HU
para el establecimiento. En particular para la
familia m4s numerosa (Familia I, 112 criasen 3
generaciones: 1999, 2001, 2002), se estudié la
distribucién de HU segtin el sexo, calculindose
el Riesgo Relativo (RR)" y la incidencia de HU
de acuerdo al sexo para las distintas generaciones
analizadas. Asimismo, en esta familia se estudid
el tamafo del AH, clasificindose las hernias
como pequefas (AH de 1 a 1.5 cm) o grandes
(AH >1.5 cm).

Para la familia I se analizaron las diferencias
en prevalencia, incidencia y tamafio del AH
entre sexos y/o entre generaciones, se evaluaron
mediante la prueba *de Independencia con la
correccién de Yates cuando los valores fueron
inferiores a 5. A partir de 3 generaciones de la

Familia I se elaboré una genealogfa considerando
la presencia o ausencia de HU. Para estudiar el
tipo de herencia se analizaron estadisticamente
diferentes modelos de herencia monogénica
(autosémica dominante o recesiva, influida por
el sexo o ligada al sexo), estimdndose primero
la frecuencia génica de la HU en la generacién
previa y luego la frecuencia genotipica esperada
en la siguiente generacién segtin lo esperado de
acuerdo a la ley del equilibrio génico de Hardy
Weinberg, dado que no se realiza seleccién
contra HU en dicha Haras. Se asumié al padre
de la Familia I como portador de HU por ser
el tuvo mayor cantidad de crias con HU de las
cuatro familias estudiadas. Se compararon las
frecuencias génicas observadas para HU en los
potrillos de acuerdo a los diferentes mecanismos
de herencia propuestos y en las 3 generaciones

estudiadas (1999, 2001 y 2002).

RESULTADOS

La prevalencia de HU en el establecimiento
estudiado fue de 17.4%. Aunque la Familia I
presentd una mayor prevalencia (20.5%) que el
resto no se observaron diferencias significativas

Tabla 1.- Distribucion en las familias de las crias segtin sexo y diagnéstico de HU en medios hermanos y % de prevalencia.

Distribucién de las crias examinadas segin sexo y diagndstico con y sin HU en 4 familias de
medios hermanos PSC'y el % de prevalencia
e Hijas Hijos Hijas . . Prevalencia
Familias C/H C/H S/H Hijos S/H | Total Hijos %
I 13 10 45 44 112 20.5
I1 2 1 12 4 19 15.8
111 2 0 4 6 12 16.6
1A% 0 2 5 5 12 16.6
Totales 17 13 66 59 155 17.4

Tabla 2.- Incidencia de HU en las generaciones de la familia I.

Distribucién de la incidencia de HU en las 3 generaciones de la familia I
Generacién | Hijas ¢/HU *% P Hijos c/HU *% P Total
2002 12.5% 0.01; 0.937 0% 1.22;0.269 7.1%
2003 23.5% 0.14; 0.712 33% 2.34;0.126 26.9%
2004 40% 0.22; 0.639 23% 0.00;0.965 30.4%

*x? entre generaciones 2002; 2002-2003; 2003-2004 respectivamente. P: probabilidad.
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Tabla 3.-Distribucién por sexo y tamano del Anillo Herniario en las crias afectadas de la Familia I.

Distribucién por sexo y tamafo del Anillo Herniario (AH) de las crias afectadas en la Familia I
AH:1al.5cm AH> 1.5cm TOTAL
Hijas 11 (47.83%) 2 (8.69%) 13 (56.52%)
Hijos 5 (21.73%) 5(21.75%) 10 (43.48%)
Totales 16 (69.56%) 7 (30.44%) 23

Tabla 4.- Prueba de 72 para diferentes mecanismo de herencia monogénica en la Familia I.

x* entre generaciones

Tipo de Herencia 1999 2001 2002
2 =129.89;
Dom | y2.=40.8; P<<0.001 | %?=6.82; P<0.01 X, :
Autosémico ! ! P<<0.001
Rec | 72,=472P<05 | x2=2.250.15P>0.05 | %2,=0.91;0.55P>0.3
2
. - ] x’,= 26.01; ) ]
Influido por el sexo x’,=14.7; P<<0.5 Pec0.001 x*,=3.37; 0.5>P>0.3
: x’,=2.46; 2 _1853. 2 _3.39.
Ligado al sexo P:0.55P>0.3 x*,=18.53;P<0.001 x*,=3.32;0.5>P>0.3

I

. hembras con HU

D Q hembras y machos sin HU.
@ hembras y machos sin diagnostico.

Figura 1. Genealogfa de la Familia I

entre los distintos padrillos (y? ,=8.02; P=0.71)
(tabla 1). En la Familia I, la prevalencia de HU
fue mayor en las hembras (11.6%) que en los
machos (8.9%), aunque el RR fue de 1.27,
el resultado fue no significativo (%*,=0.26;
P=0.61) (tabla 1). En la Tabla 2 se muestra la
Incidencia (I) de HU en la Familia I de acuerdo
al sexo para cada generacién analizada. En esta
familia observamos que entre las generaciones

diferentes la frecuencia de HU en las hijas
aumenta pero en los hijos la incidencia oscila
entre las diferentes generaciones’. En la Tabla 3
se muestra la distribucién del tamafo del anillo
herniario (AH) por sexo, para la Familia I. La
mayorfa de las crias (69.56%) present6 un AH
pequeno (< 1.5 cm) y se observé que el 73.5%
presentaba contenido. En la Figura 1 se muestra
la genealogia de la Familia I. En la misma se
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observa que la mayoria de las crias son hembras,
de las cuales 4 presentan HU.

En la Tabla 4 se describen diferentes tipos
herencia monogénica que potencialmente
podrian explicar la trasmisién de HU de una
generacion a la siguiente. El Gnico mecanismo
de herencia que no presenté diferencias
significativas con los datos del presente trabajo
fue el autosémico recesivo. Para la herencia
ligada al sexo recesiva se observa que sus
frecuencias oscilan entre las tres generaciones
resultando significativa en la generacién 2001.

DISCUSION

La prevalencia de la HU en las familias
analizadas en el presente trabajo fue menor que
la (17.4%) descrita por Enzerink ez al* (29.5 %),
lo que concuerda con lo descrito por dicho autor
respecto a que la HU disminuye con la edad.
Sin embargo también se debe considerar que la
prevalencia de HU en nuestra poblacién puede
diferir a la descrita por dicho autor debido al
nivel de consanguinidad presente en la raza SPC,
especificamente en ésta familia que presenta una
base genética uniforme dado que los padrillos
presentan ancestros comunes entre la 42 y 92
generacion (www.dmtc.com/ dmtc98/pedigree).

En este caso y como lo descrito por otros
autores'® ' 1213 ']a HU persiste hasta una edad
mayor (15 a 21 meses) como se observa en el
presente articulo (18 meses de edad). También
se observé que las prevalencias resultaron
similares en diferentes familias como lo descrito
en bovinos'.

En cuanto a la prevalecia de la HU segtin
el sexo se observa que fue mds frecuentes en
hembras que en machos, coincidiendo con lo
observado por otros autores® . El RR en las
hembras (1.27) fue menor que el observado por
Freeman y Spencer® (1.8) posiblemente debido
a que el estudio de dichos autores fue realizado
en una muestra de equinos provenientes de un
hospital.

Al considerar la evaluacién del tamafio del
AH entre los sexos observamos que los machos
presentaron mayor cantidad de individuos
con AH grande que las hembras, lo cual ya

habia sido observado en esta poblacién en un
estudio anterior resultando estas diferencias
significativas'.

Al analizar los diferentes mecanismos
de herencia testados se observa que en las
tres generaciones presentaron diferencias
significativas para la herencia autosémica
dominante, por lo cual se asume que no coincide
con dicha hipétesis de herencia. En cambio para
herencia autosémica recesiva el x ? resulto no
significativo en las 3 generaciones testadas lo cual
coincide con la genealogia (fig. 1).

El padre I1 fue el que present6 la mayor
frecuencia de HU con respecto a los demds
padrillos por lo cual se asume que es portador
de HU (X"Y) el cual al cruzarse con la yegua 111
(X"X") tienen un descendiente macho II1 sin
HU (YX") dado lo cual se descarta la posibilidad
de que exista herencia ligada al sexo.

Con respecto a la prevalencia de la HU
resultd ser mayor en las hembras que en los
machos lo cual coincide con lo observado
por otros autores que describen un riesgo
significativamente mayor en hembras de
otras especies, asi como en varias razas
equinas®® 1°,

Ademds si consideramos los estudios
del genoma comparativo en mamiferos,
especificamente de humanos estdn descritos
genes ligados al X en la organizacién de la linea
media, asi como genes asociados a anomalias
diafragmdticas y onfalocele®* '°.

En este trabajo se observé que el AH fue
menor en hembras, esto podria estar vinculado
a una mayor resistencia de la linea media,
asociado a la prefiez. Este estudio concuerda con
lo descrito en bovinos respecto a la existencia de
un gen influido por el sexo con efecto dominante
en machos y recesivo en las hembras'®. Sin
embargo otros autores”? observaron una mayor
prevalencia de HU en hembras de diferentes
especies y entre razas equinas. De acuerdo al
trabajo de Medero er " la diferencia entre
el tamafo del anillo herniario podria también
estar vinculado a un tipo de herencia de un gen
influido por el sexo con efecto dominante en
machos y recesivo en las hembras ya que en éste
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sexo el AH fue menor al estudiar una muestra
de 5 generaciones (1997-2001) siendo el test
de Fisher casi significativo (P=0,067). Este
resultado coincidirfa con lo descrito en la especie
bovina’. Otros autores'® que han realizados
estudios en diferentes especies concluyen que
dada la variabilidad en su tamano, la diferencia
entre los sexos y su evolucién probablemente
la herencia serfa con penetrancia incompleta y
gobernada por varios genes.

De acuerdo a Ding y col.? sehan identificado
marcadores genéticos asociado a Joci de
susceptibilidad a la HU en suinos, localizindose
en los siguientes cromosomas: 1, 2, 4, 7, 10, 13,
14, y 15 por lo cual se estima que intervienen
varios genes (oligogénica) en la HU en suinos
y posiblemente con diferentes mecanismos de
herencia.

Recientemente Morgan y col'® han agrupado
filogenéticamente a los mamiferos placentarios.
De acuerdo a dichos datos estos mamiferos
presentan un linaje a partir de un ancestro comtn
denominado XENARTHRA, perteneciente al
linaje Laurasiatheria en el que se agrupan varios
animales domésticos (caninos, felinos, bovinos,
equinos, suinos). Segun el cual la especie que
presenta menor distancia genética con el Equus
Caballus es la Sus Scrofa. Este dato es de gran
importancia para estudiar el genoma equino
mediante genémica comparativa y en este caso
analizar los genes candidatos de la HU en equinos.

CONCLUSIONES

-La tasa de prevalencia para la poblacién de
SPC a los 18 meses fue de 17.4%, siendo en su
mayoria pequefias, aunque persisten las HU
grandes (mayores de 1,5cm).

-El RR en hembras fue mayor (1,27) que la
de los machos.

-La distribucién de la HU grandes resultaron
mayores en machos (21,75%) que en hembras
(8,69%).

-De acuerdo a nuestros resultados en la
HU podrian estar interactuando varios genes
con diferentes mecanismos hereditarios, entre
el que consideramos mds probable la herencia
autondmica recesiva.
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