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Resumen

(Es la dignidad humana negociable segiin el mapa de nuestros cromosomas? Al
asomarnos a la peculiaridad del par 21, descubrimos con Jérome Lejeune una
sobreabundante informacidn genética que, paraddjicamente, permite la vida gracias a su
baja densidad génica. Sin embargo, tras la trisomia se esconden realidades clinicas
complejas: desde cardiopatias congénitas hasta un riesgo silente de Alzheimer. En una
sociedad que a menudo opta por la interrupcion del embarazo ante el diagndstico, cabe
preguntarse si estamos sucumbiendo a un Darwinismo social que busca la perfeccion
técnica por encima del sentir. Porque la identidad no se limita a una maquina bioldgica;
la verdadera calidad de nuestra civilizacion reside en el respeto al mas débil. Al final, la
realidad del amor supera cualquier reduccionismo: somos humanos porque somos

amados.
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Muy amplio es el debate acerca de la calidad de vida que tienen las personas con diversas
patologias genéticas. Desde aquellas que solo muestran un pequefio defecto congénito,
hasta otros casos en los que la afeccion es mas severa, cabria preguntarse ;Existen «vidas
menos dignas de ser vividas»? [1] La puesta en duda de la dignidad personal ha sido el
objeto de grandes escandalos en la humanidad, seguidos de sendos debates humanitarios
sobre los derechos y los deberes, con especial atencion a los mas vulnerables. En esta
discusion cabe resalar la figura de Jérome Lejeune (1926-1994), padre de la genética
moderna, quien afirma: la calidad de una civilizacion se mide por el respeto que tiene por
los mas débiles de sus miembros [2].

Hoy 25 de marzo, es el Dia Internacional por la Vida y dentro del IX concurso
universitario del Institutito CEU de la Familia, conviene revindicar la figura del doctor,
profesor e investigador Lejeune. Graduado en Medicina por la Universidad de Paris,
termina por especializarse en pediatria. En contacto con sus «pequefios», como gusta de
llamar a los nifios discapacitados, donde acaba por recibir su vocacion. Una serendipia
cientifica va a terminar por descubrir su vocacion a la genética. Es un tiempo donde se
estaban estableciendo los rudimentos mas basicos con la fijacion, la fotografia y
ordenacion de los cromosomas. Corre la década de 1950 y un joven Lejeune recorta con
tijeras y los pega de mayor a menor tamafio, por ende, cantidad de material genético [3].

Gracias al desarrollo de la cito-genética, Lejeune descubre la trisomia del par 21, un
cromosoma extranumerario que arroja un total de 47, causante del sindrome de Down.

Los fines clasicos de la Medicina conducen a Lejeune a una carrera frenética por
conseguir una cura para sus enfermos y por prudencia, ante todo no hacer dafio. Por tanto,
la simple imagen en papel salta a un alcance total en un tiempo que cuestiona: ;Qué
repercusiones tiene dicha alteracion a bioldgico? ;Se deben tener hijos con cromosomas
anormales? ;Habia llego el momento de replantearse la normativa vigente?

El mundo abria los ojos y a los portadores de esta mutacion pasaba de denominarlos
«mongolicosy», dada la facies caracteristica descrita por el doctor Down, a «trisdbmicos».
Lejeune esclarece la categoria de aneuploidia, que consiste en la duplicacion o
eliminacion de cromosomas enteros. Otros ejemplos son el sindrome de Turner —mujeres
con un solo cromosoma X— o el de Klinefelter —varones con un cromosoma X de més—.
En concreto el sindrome de Down se origina durante la gametogénesis, proceso mediante

el cual se originan los dvulos y espermatozoides, células altamente especializadas. Los



gametos pueden sufrir una mala disyuncion del par 21 durante el proceso meiotico,
acarreando una copia extra. Otras posibles causas son una translocacion Robertsoniana —
un cromosoma 21 se fusiona con otro acrocéntrico, habitualmente un 14— o la creacién
de un isocromosoma —cromosoma 21 que carece de un brazo y, por ende, el otro se ha
duplicado— [4].

Sea cual sea el camino, todos ellos desembocan en el mismo rio: sobreabundante
informacion genética del par 21. Ahora bien, una alteracion de ese calibre es compatible
con la vida gracias a que dicho cromosoma es «pobre» en cuanto a la relacion gen por x
bases —poca densidad génica, contando con un gen cada 200 kb, es decir, un gen cada
200.000 pares de bases—. Partiendo del origen de esa condicion es conveniente
preguntarse: ;qué comorbilidades conlleva para el que la porte? De acuerdo Pal & Daley,
2026, cabrian destacar las siguientes patologias:

1. Defectos cardiacos congénitos: una de las causas de muerte mas comun, especialmente
en los dos primeros afios. En adelante, asociado a mas del 50%.

2. Anomalias del tracto gastrointestinal: desde la boca hasta el ano, sobresalen las
deformaciones del duodeno, la estenosis, el pancreas anular, el ano no imperforado y el
desorden de Hirschsprung.

3. Desordenes hematoldgicos: de entre las displasias de la sangre, destacan la
trombocitopenia o policitemia, junto con las leucemias.

4. Desordenes neuroldgicos: se relaciona con una disminucioén del volumen cerebral,
poniendo especial énfasis en el hipocampo —centrado en generar recuerdos— y cerebelo —
se encarga del equilibrio—. El riesgo de Alzheimer se dispara al 50-70%, ademas de la
propia demencia.

Junto con otros desdrdenes fisiopatologicos, dentro del espectro del signos y sintomas
que conforman el sindrome de Down, todo apunta a causas vinculadas a la sobreexpresion
de los genes DYRKI1A, SIM2 o SYNIJ1 presentes el cromosoma 21.

Una vez descrita la realidad bioldgica, en la dimension ética hoy en dia se opta por la
terminacion del embarazo tras un diagnéstico de sindrome de Down. En Europa, en el
afno 2023, la BBC aseguraba que el 54% de los embarazos en los que el feto tenia Down
fue interrumpido [5]. Ese dato revela un tipo de sociedad, ;A caso una extrapolacion de
la pelicula GATTACA (Andrew Niccol, 1998)? Para Carl Gustav Jung el ser humano
perfecto no deja de ser un arquetipo colectivo [6]. La consecucion de este pasa a ser la
obsesion de Herbet Spencer fraguada como Darwinismo social [7,8].

La aplicacion de la ley del mas fuerte al conjunto humano depara en postulados como



ayudar demasiado a los pobres o enfermos interfiere con la seleccion natural, la
desigualdad es algo natural (incluso hasta util) y las sociedades avanzan cuando los mas
fuertes prosperan y los débiles desaparecen [9].

Finalmente, recuerdo que Morgan Freeman dijo en su papel de abogado en la pelicula
de Ted 2 (Seth MacFarlane, 2015): el ser humano no es aquel ser que ha de ser perfecto
por necesidad, sino mds bien, aquel ser que es capaz de sentir: capaz de emocionarse cada
vez que ve a un ser querido después de mucho tiempo, capaz de llorar en cada entierro al
que asiste, o capaz de regalarte un abrazo. Desde el albor de los tiempos, las personas
somos profundamente sociales. Si la capacidad de amar ha llegado hasta nuestros dias,
serd por algo.

La identidad personal no se puede limitar a la de una maquina bioldgica con dos pies y
dos manos, porque quien tiene boca se equivoca, véanse los genes Hox. La realidad del
amor supera el mero biologicismo reduccionista, en especial, cuando se manifiesta la
imperfeccion humana. La lucha por los derechos de todas las personas supone prestar
ayuda al mas débil y rebatir los argumentos del mas fuerte. Superemos cualquier

totalitarismo, somos humanos porque somos amados.
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