MARTHE GAUTIER:

DESCUBRIDORA DE LA TRISOMIA 21
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Una de las enfermedades mas
estudiadas en la historia de |la
medicina es el sindrome de Down,
descrito por primera vez en 1866 por
el médico inglés John Langdon Down,
quien era director del Asilo para
Retrasados Mentales de Earlswood en
Surrey, Inglaterra. En esa época todos
los investigadores estaban
influenciados por la teoria de la
evolucion de Darwin, es por esto que
durante muchas décadas esta
enfermedad se consider6 una
regresion del ser humano a un estado
filogenético mas primitivo.’

Casi 60 anos después de esta
primera descripcion, nacié Marthe
Gautier, el 10 de septiembre de 1925
en Montenils, Francia. Sus padres
eran agricultores y su madre apoyo a
sus hijas para que estudiaran. Desde
nifia Marthe mostré su vocacién por la
pediatria. En 1942 viajé a Paris para
reunirse con su hermana mayor
Paulette, que ya estaba por terminar la
carrera de medicina. En agosto de
1944 su hermana falleci6 durante la
Segunda Guerra Mundial cuando los
ejércitos de Espafia y Estados Unidos
atacaron a los Nazis que ocupaban
Francia. Marthe sobrevivid y continud
sus estudios de pediatria. En 1955 se
gradu6é con una tesis sobre fiebre
reumatica, en ese entonces llamada
reumatismo articular agudo, con la
asesoria del Dr. Robert Debre,
considerado uno de los principales
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representantes de la
moderna.?

La Dra. Marthe fue una de las 2
unicas mujeres entre los 80 residentes
de los hospitales de Paris; por su
desempefio sobresaliente obtuvo una
beca para estudiar cardiologia
pediatrica durante un afo en la
Universidad de Harvard, Boston,
Massachusetts en 1955. Ahi su
contrato le exigia trabajar a tiempo
parcial como técnica en un laboratorio
de cultivo celular donde aprendié a
obtener cultivos in vitro de fibroblasots
a partir de fragmentos de aorta3. Al
regresar a Francia intent6 ingresar en
el servicio de cardiologia pediatrica del
Hospital de Bicetre pero no encontrd
puestos vacantes. En septiembre de
1956 ingres6 al laboratorio del Dr.
Raymond Turpin en el Hospital de
Trousseau quien tenia como
estudiante a Jérome Lejeune vy
trabajaban con sindromes
polimalformativos.?

En esa época el citogenetista
Joe Hin Tjio de la Universidad de Lund
habia descubierto que el numero total
de cromosomas humanos era de 46
(diciembre de 1955). Cuando el Dr.
Turpin se enteré de este
descubrimiento presentado en el
International Congress of Human
Genetics decidié que era importante
realizar cultivos celulares para contar
el numero de cromosomas en los
pacientes con sindrome de Down. Sin
embargo, el avance de sus estudios se
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detuvo porque ningun laboratorio de
Francia tenia la infraestructura para
realizar  cultivos celulares. Es
entonces cuando la Dra. Marthe le
propone crear juntos el primer
laboratorio de cultivos celulares in vitro
en Francia, para lo que ella solicité un
préstamo para equipar el laboratorio
con un congelador, una centrifuga y un
microscopio de baja rsolucion, asi
como probetas y un aparato para
destilar agua.>® Se dice que al no
contar  con los  componentes
necesarios para el cultivo celular pue
no estaban a la venta en Francia,
decidié utilizar su propio suero
humano.*

La Dra. Gautier obtuvo
fibroblastos del tejido conjuntivo de
nifos con sindrome de Down en el
Hospital de Trousseau y en 1958
identific6 la presencia de un
cromosoma adicional; esta fue la
primera aberracion cromosoomica
autosdmica reconocida en las células
humanas3. Como en ese hospital no
se contaba con equipo para fotografiar
las imagernes de los cultivos, ella
entregd sus muestras al Dr. Jérome
Lejeune, quien publico los resultados
en enero de 1959 en los Comptes
rendus de I'’Académie des sciences en
un articulo llamado Les chromosomes
humains en culture de tissus.?

En abril de 1960 se usé por
primera vez el término trisomia 21
para referirse al sindrome de Down en
la conferencia de Denver.23

Posteriormente la Dra. Gautier
ocupd los siguientes cargos®:

e Fundadora vy directora del

Departamento de Anatomia

Patolégica de Enfermedades

Hepaticas Infantiles, a peticion
de Daniel Alagille, director de la
unidad de investigacion de
Hepatologia pediatrica del
Inserm 56, en el Hospital
Kremlin-Bicetre (1966).

e Desarrolladora y directora del
Departamento de  Cultivo
Celular (1966).

e Investigadora principal (1967),
luego directora de investigacion
del Institut National de la Santé
et de la Recherche Meédicale
(Inserm).

e Agregada consultora en los
hospitales de Paris (1978).

En 2009 la Dra. Gautier escribi6
el articulo titulado Cinquantenaire de
la trisomie 21. Retour sur une
découverte. En julio de 2014 el comité
de ética del Institut National de Ila
Santé et de la Recherche Médicale
hizo publico el reconocimiento a la
Dra. Marthe por su papel protagonico
en el descubrimiento de la trisomia 21
y le fue entregado un distintivo como
Oficial de la Legion de Honor?.

Entrega del recondéiiento como Oficial
de la Legién de Honor en 2014 a la Dra. Marthe
Gautier

Imagen tomada de
https://genotipia.com/marthe-gautier/
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También en el afo 2009 se
devel6 una placa en honor de los 3
descubridores de la trisomia 21 en el
hospital donde estaba el laboratorio de
la Dra. Gautier.®

Le Pavillon PARROT
abritait le laboratole o . |
Marthe GAUTIER,
Jerdme LEJEUNE
et Raymond TURHIN :

découvrirent en 1959
la TRISOMIE 21,

responsable du mongolisme.

13
! ’

La Dra. Gautier murio el sabado
30 de abril de 2022 a la edad de 96
anos.?

El legado que nos dejo la Dra.
Marthe abrié el camino para que los
genetistas avanzaran rapidamente en
el estudio de las cromosomopatias.

Imagen obtenida de
https://www.science.org/content/article
/after-more-50-years-dispute-over-
down-syndrome-discovery®
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