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Introduccion

La a-manosidosis es una enfermedad de almacenamiento lisosomal causada por la acumulacion intracitoplasmatica de hidratos de
carbono, debido a un defecto congénito o adquirido de la enzima a-manosidasa. La forma congénita ha sido descripta para diversas
razas. En la raza Angus, esta ocurre en animales homocigotas que posean una mutacion puntual (transicion) en el exon 7 del gen que
codifica la enzima. Esto produce el cambio de una base T por una C en la posicion 961 del gen que sustituye un aminoacido, dando
como resultado una proteina defectuosa con actividad nula. Generalmente los terneros afectados no sobreviven al periodo
postnatal, y los que lo hacen muestran enfermedad neurologica progresiva y severa caracterizada por temblores de cabeza, ataxia y
agresividad que termina en la muerte. Si bien su diagnostico puede realizarse por varios métodos, para determinar el origen
congénito del cuadro es necesario determinar la homocigocis para el alelo alterado en animales afectados, lo cual es necesario
tambien para prevenir la aparicion de la enfermedad. El objetivo del presente trabajo fue aplicar un procedimiento previamente
descripto para determinar la presencia de animales portadores de la mutacion responsable de la a-manosidosis en bovinos cruza
Angus de un establecimiento de cria de Argentina.

Materiales y métodos

En un establecimiento de cria con antecedentes de a-manosidosis en terneros se colectaron muestras de pelo de 8 reproductores (6
hembras y 2 machos) cruza de Angus negro y colorado, clinicamente sanos,. De las mismas se extrajo ADN gendmico de bulbo piloso
mediante un kit comercial (ADN Puriprep T- Inbio Highway, Argentina) segun indicaciones del fabricante, y se amplifico con una
polimerasa de alta fidelidad una region del gen de la alfa manosidasa que incluye al exon 7 (GenBank number AH006593.2 Bos
taurus lysosomal alpha-mannosidase (ManB) gene). El producto amplificado fue purificado (ADN Puriprep GP, Inbio Highway,
Argentina) y enviado a secuenciar (Servicio de secuenciacion, Unidad de Gendmica IB,-CICVyA, INTA).

Resultados

Se detecto el alelo asociado a la enfermedad y su condicion de
portador heterocigota para una transicion (T -> C) en el exon 7 del
gen de la alfa manosidasa lisosomica en 4 animales (1 macho vy 3
hembras).

Discusion y conclusiones

La metodologia empleada permitio detectar animales portadores
del alelo causante de a-manosidosis congénita. La revision de los
registros del establecimiento indicé que al menos 1 ternero
nacido como producto de la cruza de los animales identificados
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Si bien a-manosidosis ha sido descripta en Argentina, nunca se donde se detecta la mutacion sin sentido en los animales analizados.
determind el origen genético de dicho trastorno. La metodologia  A) Secuencia normal. B) Portador heterocigota. C) Homocigota
empleada en el presente trabajo permitiria confirmar la etiologia ~ recesivo.
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