Marthe Gautier, die »vergessene Entdeckerin«

der Ursache von Down-Syndrom,

im Alter von 96 Jahren verstorben

m 30. April 2022 starb die Wissenschaftlerin und

Kinderkardiologin Marthe Gautier. Thr Name bzw.

ihre Verbindung zum Down-Syndrom ist jedoch
immer noch nicht allseits bekannt. Die Franzosin erforsch-
te die genetische Ursache, die zum Down-Syndrom fithrt -
die Trisomie 21, eine Verdreifachung des 21. Chromosoms
in menschlichen Zellen.

Doch warum wird nach wie vor in den meisten Fach-
quellen Jérome Lejeune als Entdecker der Trisomie 21 ge-
nannt? In den letzten Jahren sind einige Artikel dariiber
erschienen, u.a. eine Ubersetzung aus dem Englischen in
der LmDS 78, »Wer entdeckte die genetische Ursache von
Down-Syndrom?«. Nach Marthe Gautiers Tod im Friihjahr
dieses Jahres berichtete dariiber das franzdsische popular-
wissenschaftliche Magazin La Recherche. Darin wird ihr
Text zitiert, den sie fiir dieses Magazin 2009 verfasste. Gau-
tier schildert detailliert, wie sie anhand von Zellkulturen
aus dem Gewebe eines Jungen mit Down-Syndrom nach-
gewiesen hat, dass sie 47 Chromosomen enthalten.

Sie arbeitet im Team von Raymond Turpin, der sich be-
reits seit den 1930er Jahren fiir die Ursachen bestimmter
Syndrome interessiert. Als 1956 Joe-Hin Tijo und Albert
Levan von der Universitit Lund in Schweden bekannt ge-
geben haben, dass die menschlichen Zellen 46 Chromoso-
men zihlen, setzt das vertiefte Forschungen in Gang. Auch
Raymond Turpin, den Martha Gauthier als den »Chef«
ihrer Arbeitsgruppe im Pariser Hopital Trousseau bezeich-
net, sieht sich in seinen Hypothesen bestitigt. Jedoch ein
Labor, das sich mit Zellkulturen befassen konnte, hatte die
Arbeitsgruppe nicht zur Verfiigung. Turpin beauftragt des-
halb Marthe Gautier, die entsprechende Kompetenzen bei
einem Aufenthalt an der Harvard University, USA, erwor-
ben hat. »Ohne Hilfe baue ich das erste Zellkulturlabor
in Frankreich auf und stelle die Préparate her, mit denen
das iiberzahlige Chromosom (...) sichtbar gemacht werden
kann, schreibt sie fiir La Recherche. Schlussendlich fehlt ihr ein Mi-
kroskop mit einer Kamera, um eine Aufnahme der Chromosomen
zu machen und zu vergréflern. Der CNRS-Forschungsbeauftragte
der Abteilung, Jérome Lejeune, »schlug mir vor, die Zellpraparate in
einem besser ausgestatteten Labor fotografieren zu lassen, was ich
gerne annahm«. Im Januar 1959 wurden die Ergebnisse zum Proto-
koll bei der Wissenschaftsakademie weitergegeben, schreibt Mart-
he Gautier in jhrem Text. Jedoch entgegen der iiblichen Praxis steht
der Name Marthe Gautier an zweiter Stelle, wiahrend Jérome Lejeune
als der Erstautor erscheint: Jérome Lejeune, Marie [filschlicherweise

B WISSENSCHAFT

Wer entdeckte die genetische Ursache
von Down-Syndrom? ......c.cu s com o
Jerome Lejeune - der Franzose, der als der Entdecker der genetischen Ursache von

Down-Syndrom gilt, soll seliggesprochen werden. Jetzt sagt seine ehemalige Kollegin,
Marthe Gautier, dass sie diejenige war, der der entscheidende Durchbruch gelang.

In einem unscheinbaren Hotelzimmer im
Auflenbezirk von Bordeaux zieht sich eine
alte Dame eine hiibsche weifle Bluse an und

bringt Lippenstift auf. Heute ist ein beson-
derer Tag fiir die 88-jihrige Marthe Gautier.
Sie ist als Rednerin bei einem prestigetrich-
tigen wissenschaftlichen Kongress eingela-
den und soll danach mit einer Medaille fir
ihre Rolle bei einer der wichtigsten medi-
zinischen Entdeckungen des 20. Jahrhun-
derts geehrt werden.
Es ist der ihrer

ma aus. Die Rechtsver-
treter handelten im Auf-
trag der Angehorigen und
Anhinger von Jerome Le-
jeune, einem  Genetiker,
Pidiater, Anti- At b

Organisatoren haben mich gebeten, mei-
ne Rede nicht zu halten, um gerichtliche
Schwierigkeiten zu vermeiden, aber ich hit-
te mich weigern und meine Rede doch hal-
ten sollen.”

Dieser Kampfgeist erklirt vielleicht, wie

Aktivisten, Freund von
Papst Johannes Paul II.
und derzeitig Anwirter fiir
cine Seligsprechung.

Lejeune ist in der eng-
lischsprachigen Welt nicht
so bekannt, in Frankreich
jedoch ist er eine Legende.
1959 war er der erste Au-
tor, der mit einem kurzen
wissenschaftlichen Beitrag
die Ursache von Down-Syndrom aufdeck-
te als das Vorhandensein eines Extra-Chro-
mosoms.

Es war die erste chromosomale Abwei-
chung, die bei Menschen entdeckt wurde,
und bedeutete einen Durchbruch beim Ver-
stindnis von Erkrankungen des Erbguts.

Auch Gautiers Name steht unter diesem
Beitrag. Aber Jahrzehnte lang war ihre Rol-
le bei dieser Entdeckung blof eine Fufinote.
Jetzt aber, 50 Jahre spiter hat sie eine iiber-
raschende Der ent-

on, aber er wird nie stattfinden.

Zwei Rechtsvertreter erschienen an die-
sem Tag bei der Franzosischen Federation
fiir Humangenetik mit einer gerichtlichen
Verfiigung, die es ihnen erlaubte, Gautiers
Rede aufzunehmen und sich vorab die Bil-
der/Folien von Gautier anzuschauen. Nach
der Uberpritfung der Folien wiesen sie da-
rauf hin, dass es darunter welche gibe, die
diffamierend wiren.

Weil die Kongress-Organisatoren einen
Rechtsstreit befiirchten, entschieden sie
sich, Gautier zu bitten, wegzubleiben. Zwei
von ihnen wurden angewiesen, in ihr Hotel
2u gehen und ihr ohne Zeremonie die Me-
daille zu Giberreichen. Thre Rede wurde ab-
gesagt!

Konflikte iiber wissenschaftliche Zu-
schreibungen sind nicht uniiblich, aber
nur wenige arten in einem solchen Dra-

scheidende Durchbruch kam von ihr, nicht
von Lejeune!

Anhiinger von Lejeune verwerfen ihre
Forderung und argumentieren, dass es ihr
an Beweisen mangelt, um dies zu unter-
mauern. Andere jedoch stellen sich hinter
ihre Sache und vergleichen sie mit Rosalind
Franklin, der englischen Biophysikerin, die
wie viele glauben viel grofiere Anerkennung
ihres Wirkens hitte erhalten sollen fiir ihre
Arbeit an der Struktur der DNA.

Kampfgeist

Einige Tage nach den Geschehnissen in
Bordeaux besuchte ich Madame Gautier
in ihrem Pariser Appartement um die Ecke
von Moulin Rouge. Sie ist in einer streit-
lustigen Laune, vielleicht ermutigt durch
die viele Blumenstriufie von Gratulanten,
die im Hauseingang hingestellt sind. ,,Die
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eine Frau aus bescheidenen Verhiltnissen
und ohne Bezichungen in der Lage war, sich
in der hierarchischen, von Ménnern domi-
nierten Welt der Medizin im Frankreich der
1950-er Jahre zu behaupten.

Gautier wurde als finftes von sieben
Kindern in eine Bauernfamilie hineingebo-
ren. Sie besuchte eine katholische Internats-
schule in Lille und folgte 1942 den FuBstap-
fen ihrer iltesten Schwester, Paulette, die in
Paris Medizin studierte.

Paulette kam wihrend des Riickzuges
der deutschen Truppen 1944 ums Leben,
aber nicht bevor sie Marthe Ratschlige ge-
geben hatte. ,Sie sagte mir, dass wir, weil un-
ser Vater kein Arzt war und weil wir Frauen
waren, zweimal so hart arbeiten miissten wie
Minner, um erfolgreich zu sein, sagt Gau-
tier. ,Und das habe ich dann gemacht!*

Gautier wurde Arztin und 1950 gewann
sie ein angesehenes medizinisches Referen-
dariat - bei den 80 erfolgreichen Kandidaten
waren nur zwei Frauen, sie war eine davon.
1955 ging sie an die Harvard-Universitit,
um neue Techniken fiir die Behandlung
von rheumatischem Fieber und damit ver-
bundenen Herzerkrankungen bei Kindern
zu lernen. Wihrend ihrer Zeit dort bekam
sie eine Teilzeitbeschiftigung als technische
Mitarbeiterin in einem Zell-Kultur-Labor,
wo sie lernte, wie man menschliche Zellen
in einer Petrischale kultivieren kann.

Chromosomen zéhlen

Als sie nach Frankreich zuriickkehrte, war
die Stelle, die ihr versprochen war, verge-
ben, eine Kollegin hatte sie bekommen.
Deshalb nahm sie widerwillig eine schlecht
bezahlte Lehrtitigkeit bei Raymond Turpin,
dem renommierten Leiter der Kinderabtei-
lung am Trousseau-Krankenhaus in Paris,
an. Hier wurde ihr Interesse fiir menschli-
che Chromosomen geweckt.

statt Marthe!] Gautier und Raymond Turpin, CRAS, 248, 602, 1959.
Die Zuschreibung der Entdeckung etabliert sich auf diese Weise und
Marthe Gautier wird, wie sie sich selbst bezeichnet, zu der »verges-
senen Entdeckerin« der Trisomie 21. B

Zusammengefasst von Elzbieta Szczebak anhand der Quelle: https://www.
larecherche.fr/médecine-biologie-disparition/décés-de-marthe-gautier-dé-
couvreuse-de-la-trisomie-21
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