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RESUMEN

En la historia de la humanidad las enfermedades genéticas, a pesar de ser
consideradas como raras, han sido motivo de inspiracion en diferentes
manifestaciones artisticas. La acondroplasia fue reflejada en obras de arte
incluso antes de que fuera descubierta por la ciencia, por lo que su vinculacion
con el arte contribuye a la profundizacion de su estudio. Con el objetivo de
identificar la acondroplasia como forma de expresion artistica para su utilizacion
en tres asignaturas del departamento de Genética Médica, se realizo un estudio
cualitativo descriptivo, se enfatizé en la descripcidon de la enfermedad genética,
en la historia y en las obras de arte que la reflejaron. Se efectuaron las
bdsquedas en idioma inglés y espafiol, priorizando articulos de los ultimos 5
afos. Los buscadores utilizados fueron, Google Académico, Redalyc, Scielo y
Dialnet. Esta investigacion favoreci6 a la formacion cientifica y humanista de los
profesores y estudiantes, asi como a su preparacion integral y motivacion con
relacion a estos temas. Ademas, aportd informacién complementaria para su
utilizacién en las asignaturas y permitié el cumplimiento de la estrategia curricular
tecnologias de la informacion y las comunicaciones e investigacion meédica ya
que se elaboraron recursos educativos digitales que fueron incluidos en el aula

virtual de la Escuela Latinoamericana de Medicina.
Palabras claves: expresion artistica, obras de arte, acondroplasia, baja talla.

INTRODUCCION:

En la historia de la humanidad, especificamente las enfermedades genéticas, a
pesar de ser consideradas como raras, han sido motivo de inspiracion en
diferentes manifestaciones artisticas. La pintura "Ritratto di fanciullo con
disegno” del autor Giovanny Fransesco Caroto, que representa un nifio con
Sindrome Angelmany, (1) "La Monstrua vestida" y "La Monstrua desnuda", del
autor Juan Carrefio de Miranda, que representa la enfermedad de Prader Willi,
son ejemplos de la gran diversidad de autores que han abordado artisticamente
estos temas. (2) Si bien un niumero considerable de enfermedades de causas
genética, y trastornos de la morfogénesis, atentan contra la duracién y calidad

de la vida, muchas personas que se han destacado durante el desarrollo de la



humanidad han sufrido alguna de estas afecciones. Otros, mas préximos en el

tiempo, hacen frente a sus padecimientos. (3)

En la universidad médica la preparacion integral de los estudiantes se realiza a
través del trabajo educativo, este cobra una extraordinaria importancia ya que
tiene como objetivo la preparacion cientifica y técnica, asi como la formacion de
un sistema de valores que se encuentran en correspondencia con principios

morales y éticos contemplados en el perfil humanista del modelo del profesional.

(4)

Investigar sobre la acondroplasia como forma de expresidon artistica pudiera
contribuir a la profundizacion del estudio de las enfermedades genéticas y al
incremento del acervo cultural de los profesores y estudiantes, despertando el
interés por estos temas. En muchos de los paises donde residen los estudiantes
que actualmente estudian en la ELAM, no existe la Genética Clinica como
especialidad médica al servicio de todos; por lo que es la asignatura Genética
Médica y los cursos optativos relacionados con el tema los mas apropiados para
aduenfarse de los conocimientos sobre genética, arte y medicina. Sin embargo,
estos contenidos no se encuentran relacionados en textos bésicos de la
especialidad y sumado a lo dificil que puede ser su comprensién, se plantea el
siguiente problema: ¢Como contribuir a la preparacion cientifica de los
estudiantes sobre la acondroplasia como forma de expresion artistica?
OBJETIVO:
Identificar la acondroplasia como forma de expresion artistica para su utilizacion

en tres asignaturas del departamento de Genética Médica.

METODOLOGIA:

Se realizd un estudio cualitativo descriptivo acerca de la acondroplasia como
forma de expresion artistica, enfatizandose en la descripcion de la enfermedad
genética, en la historia y en las obras de arte que la reflejaron. Para realizar la
busqueda bibliografica se utilizaron los descriptores: expresion artistica, obras
de arte, acondroplasia y baja talla. Se analizaron bibliografias en idioma inglés y
espanfol, priorizando articulos de los ultimos 5 afios. Los buscadores utilizados

fueron, Google Académico, Redalyc.org, Scielo y Dialnet. Se obtuvieron 12



resultados. Se elaboraron recursos educativos digitales con la informacion
obtenida, para emplearlos en la docencia de tres asignaturas del departamento
Genética Médica (una curricular y dos optativas). Estos recursos fueron incluidos
en el aula virtual de la Escuela Latinoamericana de Medicina (Elam), en los
cursos correspondientes a las asignaturas que lo utilizaran.

DESARROLLO

1. Labajatallaen lahistoria:
En la historia se ha conocido que entre los apelativos que recibian los hombres
de placer estaban los de sabandijas, seres otros, bufones, musarafas del Arca
de Noé, prodigios o monstruos. (5) El personaje del bufén era de viva inteligencia
y mordaz ingenio; mientras que el de los enanos era ser amigos de los animales
y compaferos ideales de los infantes, aunque en ocasiones, también maestros
en agudezas y desplantes. Esa familiaridad que venia determinada desde la
infancia es el origen de la indulgencia con que eran tratados y su importancia en
la vida de palacio, pues asistian en lugares destacados a las ceremonias oficiales
y estaban presentes en las comidas del rey. Esa es también la razén por la que
Velazquez los retratd, como si fueran familiares de aquel ya que, como pintor de

camara, solo podia pintar al rey y a sus proximos. (6)
2. Causas de la bajatalla:

Desde el punto de vista médico, la baja talla esta condicionada por mdultiples
mecanismos genéticos gque interaccionan con factores ambientales y puede ser
un signo de diferentes enfermedades; sin embargo, en la mayoria de los casos,
es simplemente la expresion de uno de los extremos de la distribucién normal de

la talla y del ritmo madurativo del ser humano. (7)

La baja talla idiopéatica abarca a los nifios que presentan un crecimiento por
debajo de dos DE (desviaciones estandar), de los valores de la talla media
correspondiente a los nifios de su poblacion de similar edad y sexo, en los que
se han descartado las causas conocidas de baja talla. (8) Esta es una variante
normal del crecimiento y supone el 80% de los casos. El restante 20% de los
casos es debido a enfermedades, pudiendo ser la talla proporcionada o

desproporcionada. (Anexo 1)



Acondroplasia (displasia esquelética):

La acondroplasia es la causa mas frecuente de baja talla, se trata de una
alteraciéon Osea de origen monogénico caracterizada por el acortamiento
simétrico de todos los huesos largos, siendo normal la longitud de la columna
vertebral, lo que provoca un crecimiento disarménico del cuerpo. Se puede
heredar como un rasgo autosémico dominante. Sin embargo, la mayoria de los
casos aparecen como mutaciones espontaneas, por la sustitucion de un
aminoacido por otro en un receptor del factor de crecimiento fobrobléstico tipo 3.

Su incidencia se estima en 1: 20.000 nacidos vivos. (9)

Las manifestaciones clinicas clasicas incluyen: macrocefalia con frente
prominente; raiz nasal deprimida, con achatamiento; acortamiento de miembros
por falta de desarrollo de las epifisis de hiumero y fémur (los antebrazos son
mas largos que los brazos), genu varum, que origina unas extremidades
inferiores arqueadas, incapacidad de extender completamente el codo,
configuracion de la mano “en tridente” (separacién entre los dedos corazén y
anular) e hiperlordosis lumbar, junto con pies cortos, anchos y planos. (9) Todo

ello, con desarrollo intelectual normal.
3. Laacondroplasiaen el arte:

Si la medicina es un poderoso medio de intervencién del hombre con respecto a
su naturaleza vulnerable, el arte es también un valioso instrumento que el
hombre ha podido encontrar para expresar su propia condicién. Personas con
acondroplasia han sido representadas en obras de las civilizaciones mas
antiguas como por ejemplo en: Egipto, China, Grecia, Roma o las culturas

precolombinas. (6)
Cultura Egipcia:

Un ejemplo de la representacion de la baja talla en la cultura egipcia es la
escultura del “enano Khnumhotep” (Anexo 2), de la V dinastia egipcia (hacia
2.500 a.C., se encuentra en el museo egipcio de El Cairo), que era un funcionario
real (encargado de guardarropa) y que padecia muy probablemente de
acondroplasia. Enfermedad que histéricamente aparece como la primera y mas

frecuente representada en la Historia del Arte. (10)



Cultura en Grecia:

En la civilizacién Grecolatina, a pesar de que en su esplendor el arte discurre por
la via de la armonia y la proporcion canoénicas, no faltan las imagenes en
cerdmica de personas que padecian alguna enfermedad. Asi se observa en el
“Aribalo” de Peytel, donde se puede apreciar un enano acondroplasico con los
rasgos tipicos (macrocefalia, micromelia y deformidad de las piernas en varo)
que sostiene una liebre; es el criado del médico y la liebre es el pago de la visita
(Anexo 3). (10)

Cultura precolombina:

El enanismo acondroplasico también se reflej6 en una de las ceramicas de la
cultura Tumaco-La Tolita (colombiana): un silbato, que representa en el tronco y
la cabeza a un personaje con macrocefalia, su frente abombada, la nariz corta
en silla de montar y los brazos cortos, con un tocado tipo corona de cinco puntas.
(Anexo 4). (11)

La baja talla en obras de Diego Veldzquez:

Uno de los artistas que reflej6 la baja talla en sus obras fue Diego Velazquez. De
acuerdo con Riello, Rosenkranz y Justi, segun lo citado por Gonzalez. (6) resulta
importante el reconocimiento de la grandeza moral del pintor sobre el modo de
tratar al “distinto”, donde hay mucha alma, en carne viva. Es por ello que pinta a
los enanos junto a aquellos seres (los nifios), que no van a evidenciar su escasa
estatura. Velazquez trata a sus personajes con una total falta de afectacion y
gran naturalidad. El factor técnico mas importante es el claroscuro, que consigue
con unos simples puntos y lineas de marrén tenue situadas con dispersion por
el rostro, haciendo desaparecer la planitud, y unas franjas de luz o sombra detras

de la figura, para separarla del fondo.

Un ejemplo de acondroplasia es el encarnado por Maribarbola (Anexo 5). Se
representa en “Las meninas”, como la bautiz6 Madrazo en su catalogo. Este
cuadro se pintd en 1656. Es una obra importante, no solo por razones pictoricas,
sino historiograficas del arte; Veldzquez incluye, por primera vez, junto a las
figuras de la casa real a dos enanos, que ocupan un lugar preeminente en la

composicion y que podrian distraer la mirada hacia la infanta, figura capital del
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lienzo, si no fuera porque establecen un contrapunto con la delicada belleza de
aquella. Se representa a Maria Barbara Asquin, nombre de la enana de origen
aleméan, que entro en el palacio en 1651 al morir la condesa de Villerbal, su
anterior sefiora. A pesar de que existen contradicciones en cuanto al diagnostico
del tipo de enfermedad que presenta este personaje, las autoras del trabajo
coinciden con lo planteado por el autor antes citado en que se trata de un
enanismo acondroplasico, ya que presenta todos los signos fisicos de la

enfermedad.

4. Vinculacién de la baja talla como forma de expresion artistica con la

docencia de tres asignaturas del Departamento Genética Médica :

La baja talla es un fenotipo abordado en tres asignaturas del Departamento
Genética Médica. Especificamente en el Tema 3: Transmision de caracteres
expresados a partir de simples mutaciones, de la asignatura Genética Médica,
se estudian las enfermedades monogénicas. Entre ellas, la acondroplasia, es
objeto de investigacion en el primer seminario: Bases bioquimicas de la
expresion de las enfermedades genéticas. En esta actividad docente, a partir de
las caracteristicas genéticas y clinicas de la enfermedad, se identifican los
fendmenos que dificultan el andlisis de la segregacién mendeliana. Ademas, el
hipotiroidismo congénito (cretinismo) también se menciona en este tema como
ejemplo de enfermedad monogénica. Posteriormente, son abordadas en el tema

8: Prevencioén de las enfermedades genéticas.

Estas enfermedades son también estudiadas en los cursos optativos: “Las
enfermedades monogénicas y su prevencion” y “Las enfermedades genéticas y
su relacion con la historia y el arte”, por lo que resulta de gran interés vincular la
docencia de estas asignaturas con el arte. Razon por la que se elaboraron
recursos educativos digitales (Anexo 6) que seran ubicados en el aula virtual de
la Elam, para su utlizacion en las actividades docentes. Estos aportan
informacion complementaria para profundizar en el estudio de las enfermedades
genéticas abordadas que cursan con baja talla. También permite el cumplimiento
de la estrategia curricular; tecnologias de la informacién y las comunicaciones e

investigacion médica.



Las autoras de esta obra consideran que con la presente investigacion se
contribuye al mejoramiento cientifico y humanista de los involucrados en el
proceso docente-educativo. Con lainclusion del arte en las actividades docentes,
los estudiantes pueden comprender mejor las caracteristicas clinicas de la
enfermedad y motivarse en la busqueda del conocimiento de las causas
genéticas especificas. Por consiguiente, se coincide con Yeniseys Yy
colaboradores. (12) que hacen notar la insuficiente bibliografia disponible que

vinculen la historia, arte y medicina (enfermedades genéticas).
CONCLUSIONES:

La acondroplasia es una enfermedad que se refleja en el arte de diferentes
épocas de la humanidad. La utilizacion de las obras artisticas en la docencia de
tres asignaturas del departamento de Genética Médica de la Escuela
Latinoamericana de Medicina, contribuye a la formacién cientifica y humanista
de los profesores y estudiantes; asi como al desarrollo del trabajo con la
estrategia curricular tecnologias de la informacién y las comunicaciones e

investigaciéon médica, lo que favorece a la formacion integral de los estudiantes.
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Anexos:

Anexo 1: Tipos y causas de talla baja.

TALLA BAJA
Patologica (20%) Idiopatica {(809%:)
Desproporcionada Proporcionada
- Displasias Prenatal Postnatal.
esgueléticas Retraso crecimiento Malnutricion
- Raquitismo intrauterino: Enfermedades Crénicas:
= F. Maternos. - Gastrointestinales
- P. placentaria. - Cardiovasculares
- Infecciones. - infecciosas
« Teratdgenos. - Renales
Sdr dismdarficos. - Hematolagicas
Trast. cromosomicos - Metabdlicas
- latrogenia
- Trast. Endocrinos
Carencias afectivas

Anexo 2: Escultura del “enano Khnumhotep”

Anexo 3: “Aribalo” de Peytel, en el que se evidencia un acondroplasico
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Anexo 5: Obra "Las Meninas™ a la izquierda y la representacion de Maribarbola

a la derecha.
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