Anuario de Estudios Centroamericanos, Universidad de Costa Rica, 40: 425-428, 2014
ISSN: 0377-7316

Viaje hacia el silencio. La historia de una familia costarricense
con sordera. Pedro Ledn Azofeifa. San José: Editorial Universidad
de Costa Rica, 2012. 154 paginas

José Maria Gutiérrez

Mads de 100 personas provenientes de la familia Monge y residentes principal-
mente de Cartago presentan un trastorno de la audicién, un tipo de sordera que se ha
llamado “sordera de los Monge”. Se trata de un trastorno hereditario dominante, es
decir que con solo una de las dos copias del gen que esté afectada la sordera se mani-
fiesta, y cuya penetrancia es completa, lo que significa que todas las personas con el
dafio genético desarrollan, tarde o temprano, la pérdida auditiva. Esta condicién afec-
ta por igual a hombres y mujeres, puesto que el gen afectado estd en un autosoma y no
en los cromosomas sexuales. La sordera es de tipo ‘post-lingtiistico’, o sea, la persona
oye bien durante los primeros afios de vida, aprende a hablar y luego va perdiendo la
audicién a partir de la preadolescencia. Al ser de este tipo, las personas que la padecen
aprenden a hablar y, al perder la audicién, se comunican mediante la lectura labial.

Esta sordera, y las personas que la padecen, son el eje central del libro Via-
je hacia el silencio. La historia de una familia costarricense con sordera, del Dr. Pedro
Leén Azofeifa, profesor catedrdtico de la Facultad de Medicina e investigador
del Centro de Investigacion en Biologia Celular y Molecular (CIBCM), ambos de la
Universidad de Costa Rica (UCR). Cabe mencionar que no es usual, por lo menos en el
caso de la literatura cientifica costarricense, que investigadores escriban libros sobre
su tema de especialidad desde una perspectiva amplia y dirigida a un publico lector
general. Esto es comtin en la ciencia anglosajona (Carl Sagan, Stephen Jay Gould e
Isaac Asimov son ejemplos notables), pero ciertamente muy escaso en el dmbito lati-
noamericano. Por eso, y por otras razones, esta obra es bienvenida.

Viaje hacia el silencio... es un libro cuyo titulo podria ser también “un
viaje de muchos viajes”, pues en €l se entrelazan diversos dmbitos de andlisis
alrededor de este problema de salud. El primer viaje tiene que ver con ir del
desconocimiento al conocimiento a través de la investigacién cientifica. El libro
narra una saga que se inicia cuando Grace Jara, una estudiante de posgrado de la
UCR, expuso, en un simposio de Educacién Especial, la presencia de varias familias
en Cartago con una sordera post-lingiiistica. La profesora Susana Roberts se interesé
en el asunto y contacté a Pedro Leén, recién regresado de su posgrado y profesor
del Departamento de Fisiologia de la Escuela de Medicina. De esta forma, se planted
un proyecto al Consejo Nacional para Investigaciones Cientificas y Tecnoldgicas
(CONICIT), en el que se vincul6 a estudiantes, médicos y otros profesionales como
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José Raul Sénchez, Roger Vanegas, José Bonilla, Marielos Villalobos, Ana Lorena
Howell y Carmen Vargas, junto al genealogista Eduardo Fournier, asi como a otras
personas que se fueron luego incorporando. Pronto se confirmé que la sordera era
un trastorno hereditario, dominante, ligado a autosomas, caracterizado por pérdida
inicial de audicién a tonos graves que se extendia luego a todo el espectro de tonos.

Estos esfuerzos iniciales se vieron fortalecidos con la creacién del CIBCM, en
cuya gestacion participaron Rodrigo Gdmez, Gabriel Macaya y Pedro Leén. Los exa-
menes clinicos y de laboratorio no revelaron mayores alteraciones, tampoco el cario-
tipo ni el bandeo cromosémico. Las audiometrias y otros andlisis indicaron que no se
trataba de un trastorno en la parte mecdnica del oido medio ni a nivel de conduccién
del nervio auditivo, sino un trastorno neurosensorial.

Se inici6 asi un enorme esfuerzo por localizar la mutacién a nivel genético, lo
cual se describe en detalle en el Capitulo 3. Paulatinamente, se incorporaron nuevas
metodologias moleculares para responder a la pregunta. Aqui entra en la historia la
cooperacién con Mary Claire King y sus estudiantes y colaboradores, inicialmente
de la Universidad de California y luego de la Universidad de Washington en Seattle.
Luego se incorporé Henriette Raventds, académica de la UCR, quien jugé un papel
central en los desarrollos posteriores. El libro describe los fundamentos de las meto-
dologias empleadas, lo cual permite conocer la evolucién de estas técnicas molecu-
lares a lo largo de varias décadas. Los estudios de ligacion indicaron que el gen se
ubicaba en el cromosoma 5q31-32. Asi, se fue reduciendo la “regién minima critica”,
y con estudios de secuenciacién, con la participacién de Eric Lynch y el resto del
equipo, se determiné que el gen dafiado es el gen diaphanous. Este gen, codificado por
una protefna que estd intimamente ligada al citoesqueleto de actina, se une a la pro-
tefna Rho y en el 6rgano de Corti afecta a las células ciliadas que tienen estereocilios
de actina, los cuales detectan las ondas sonoras para generar el mensaje bioeléctrico
que viaja por el nervio auditivo.

Este viaje ensefia la relevancia del trabajo interdisciplinario, de las redes inter-
nacionales de investigacién, de tener preguntas claras y trabajar con agendas a largo
plazo, y ademds de que la comprensién de problemas pasa necesariamente por la in-
vestigacion bdsica. También muestra la intima interrelacién entre el desarrollo de las
ideas cientificas y de las tecnologias que permiten testar esas ideas.

El segundo viaje se presenta en el Capitulo 2. Se trata de un viaje fantdstico
que muestra la maravilla de la audicién: de cémo la onda de sonido se concentra
en el oido externo y hace vibrar el timpano, y de cdmo esa energia mecdnica viaja
a través de un sistema de huesecillos hasta la ciclea, donde es detectada en el
6rgano de Corti por las células ciliadas a través de sus estereocilios; a su vez,
de cémo esto genera flujos de iones y la estimulacién de las fibras aferentes del
nervio auditivo, y de cémo viajan los potenciales de accién hacia conglomerados
de neuronas en el sistema nervioso central hasta llegar al tdlamo, desde donde
contindan a la corteza auditiva primaria en la regién temporal y de ahi a otros
centros cerebrales, para luego continuar hacia la corteza cerebral, de donde salen
neuronas motoras que regulan los musculos de la garganta, el diafragma y la
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laringe. Sin duda, constituye un capitulo de gran deleite para quienes disfrutan de
la fisiologia, y un estimulo para las/los jévenes amantes de la ciencia.

Un tercer viaje es el que se hace hacia el pasado, cuando en 1604 llega a Cos-
ta Rica, proveniente de un pueblito cercano a Jerez de la Frontera en Andalucia, el
espafiol Felipe Monje Merino, quien después de viajar al Perd, se queda a residir en
Cartago. Se desconoce cudndo apareci6 la sordera, o si Felipe Monje ya la tenfa al venir
de Espafia, pero a través de andlisis genealdgicos y de testamentos se sabe que seis
generaciones después, Félix José Monge, nacido en 1754, y su hermano José Fermin de
la Trinidad Monge, nacido en 1763, presentaron una sordera post-lingtiistica, la cual
se ha heredado a sus descendientes hasta nuestros dias. En el primer capitulo, el libro
retrata al Cartago colonial, una remota ciudad en la periferia de la Capitania General
de Guatemala, caracterizada por una economia agricola de subsistencia, por esfuerzos
infructuosos por vincularse a redes comerciales y por la pobreza. ;En qué condiciones
vivirfan las personas que tenfan esta sordera? ;Cémo era su subsistencia? ;Qué apoyo
recibirfan de sus familiares y vecinos? ;A qué tipos de discriminacién se exponian?

Finalmente, la obra lleva al lector a otro viaje de profundo drama humano. Se
trata del viaje que le permite acercarse a las personas que tienen este tipo de sordera.
Una virtud de este proyecto de largo aliento fue la cercania con las personas que pre-
sentan la sordera a través de multiples actividades, hasta concluir con la presentacion
de los resultados de las investigaciones, con la identificacién del gen afectado y con
diversas intervenciones a lo largo del camino dirigidas a fomentar una mejor calidad
de vida para estas personas. La incorporacién de investigadores en ciencias sociales,
como la sociéloga Ana Victoria Quesada, y de profesionales en educacién especial,
permiti6 estudiar la realidad de la vida cotidiana de las personas afectadas, asi como
el impacto que esta sordera tiene en los procesos educativos, en su relacién con los veci-
nos y familiares, y en su incorporacién al mercado laboral; es decir, el drama cotidiano
de estas personas. La conveniencia y la necesidad de combinar la ciencia natural con la
ciencia social queda claramente de manifiesto en esta obra y nos hace reflexionar sobre
el absurdo de fijar barreras artificiales entre disciplinas. Se debe fomentar el respeto
epistemoldgico y estudiar la realidad desde una perspectiva holistica, para compren-
derla mejor y para ofrecer soluciones mds integrales a multiples problematicas.

En el dltimo capitulo, el libro realiza un viaje hacia el futuro de la ciencia, de
la medicina, del desarrollo pleno de las personas con discapacidad, de la ética y de la
bioética. Un viaje, en suma, que se pregunta por cémo la ciencia podria y deberia con-
tribuir a la construccién de una convivencia social centrada en los derechos humanos,
de mayor equidad, donde la dignidad de las personas, en relacién armoniosa con el
entorno natural en el que se desenvuelven, sea el objetivo que guie a los seres huma-
nos en su breve transito por este planeta.

De esta manera, bienvenida sea la obra del Dr. Pedro Ledn, y que esta cons-
tituya un estimulo para que se desarrollen nuevos trabajos en esta linea de llevar la
ciencia a un auditorio que trascienda la frontera de lo especializado, permitiendo que
la actividad cientifica sea una fuente de gozo dirigida a mejorar la calidad de vida en
un sentido amplio.
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