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chercher, soigner, défendre

Jérome Lejeune et la découverte de la trisomie 21

La découverte de la trisomie 21 par le Pr Jérome Lejeune a fait ’objet d’une polémique croissante
depuis une quinzaine d’années : Jérome Lejeune aurait été un « usurpateur »' et sa collegue
Marthe Gautier, une « découvreuse oubliée »*. La présente note vise a questionner le fondement
de ces allégations non documentées et a y répondre.

Une avancée majeure en génétique humaine

En 1958, une équipe de recherche de l’hd- i Cette découverte, publiée le 26 janvier® puis le 16 mars* 1959 dans
pital Trousseau identifie pour la premiére | les Comptes rendus de |’Académie des sciences, a marqué une étape
fois que le « mongolisme » est causé par la fondatrice dans le développement de la cytogénétique humaine. Elle
présence d’un chromosome 21 surnuméraire. : a valu au Pr Lejeune une renommeée internationale. Celui-ci consacra
Ce syndrome est alors renommé « trisomie 21 ». Il | le reste de sa vie a soigner les patients, a poursuivre ses recherches
s’agit de la premiére anomalie chromosomique dans U’espoir de corriger leur déficience intellectuelle, et a s’engager
liée a une maladie humaine jamais décrite. i pour le respect de la dignité et de la vie de tous.

Dynamique d’équipe et publication commune

La découverte de la trisomie 21 fut le fruit d’une collaboration entre :

Raymond Turpin, généticien et chef de service a I’hdpital Trousseau, qui avait postulé
. en 1937 que le mongolisme était le résultat d’une anomalie chromosomique®;

EN nLes

Jérome Lejeune, médecin et chercheur au CNRS, recruté en 1952 En 1952, J.Lejeune écait chiargé de veeherche au
par Raymond Turpin pour avancer dans ces recherches ; CNRS €t nown « stagiaire » comme on L'en aecuse

E Marthe Gautier, médecin cardiologue arrivée en 1956 dans leur laboratoire ou elle apporta une nouvelle technique
A & deculture cellulaire qu’elle avait apprise a Boston, qui leur permit de pousser plus loin leurs investigations génétiques.

Les articles du 26 janvier et du 16 mars 1959 portent la triple signature : Lejeune, Gautier, Turpin. Cet ordre usuel indique que
le premier est le découvreur principal, que le dernier est le responsable de ’équipe et qu’entre les deux figurent les contribu-
teurs a la découverte. Personne n’est oublié.

Une controverse posthume

En mars 2009, le Dr Gautier déclare qu’elle fut la premiere a décompter 47 chromosomes, qu’elle le fit toute seule et que le
Dr Lejeune, « nouveau venu » et qualifié par elle de « stagiaire », lui aurait volé la découverte®. En 2014, ces affirmations ont
suscité un avis du comité d’éthique de l’'INSERM, non documenté, affirmant que la part de Jérome Lejeune « a peu de chance
d’avoir été prépondérante » mais rappelant cependant que « la recherche est collective »'. Depuis, la presse a largement
diffusé le récit partisan de Marthe Gautier, y voyant une nouvelle preuve de « [’effet Matilda » (du nom d’une militante qui
avait dénoncé |’accaparation par les hommes de la propriété intellectuelle des femmes).

s EE=T=E Ces accusations contredisent pourtant les éléments documentés par des témoins de ’époque, les
T x5 ik . . epe A . . .
oot e, archives scientifiques, la correspondance entre Jérome Lejeune, Marthe Gautier et Raymond Turpin,
e e et(le carnet de laboratoire de Jérdbme Lejeune, qui présentent un ensemble historique de grande impor-
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Ja) | @i tance pour eclairer cette polémique. A Uinverse aucune source ne vient étayer la position de Marthe
R . .. Gautier. Afin d’éclairer les faits, voici un comparatif entre les affirmations de Marthe Gautier et les
Ze ~= =~  données objectives.




Les documents d’archives, tenus au jour le jour et sans intention de publicité, prouvent que c’est bien Jérdme Lejeune qui a
initié en 1952 puis mené jusqu’en 1958, le travail de recherche et d’analyse permettant d’établir un lien entre le mongolisme
et un chromosome 21 surnuméraire. La contribution de Marthe Gautier réside dans l’apport de la technique américaine
permettant d’obtenir des caryotypes. Cette contribution était nécessaire mais non suffisante, car Marthe Gautier, (cardiologue
et non généticienne), ne pouvait pas déduire par la seule connaissance de cette technique que le mongolisme était une maladie
d’origine chromosomique. Dans ses articles, Marthe Gautier parle d’ailleurs exclusivement de la technique mais jamais de
recherches personnelles sur le mongolisme.

Allégations Eléments factuels documentés

Marthe Gautier > Dans le carnet d’analyse du laboratoire, c’est Jérome Lejeune qui indique pour la
aurait observé la i premiére fois le 22 mai 1958 : « 1 chromosome surnuméraire », puis le 13 juin 1958
premiére « seule avec i  «aurait un chromosome supplémentaire ».

[ses]laborantines » 5 Une photo du 7 mars 1959 est annotée toujours de sa main : «@» soulignée de
un chromosome i plusieurs traits.

surnumeéraire et aurait
donc identifié seule la
trisomie 21.

> Dans son journal personnel, il écrit le 4 mars 1959 : « Qu’il est donc difficile de savoir si oui
ou non, nous avons trouvé quelque chose de solide ! Ni [R. Turpin] ni moi n’en doutons et
pourtant, nous ne pouvons le croire tout a fait. Pour lui, je le comprends, car je suis le seul a
avoir compté et recompté les dits chromosomes. »

> Un généticien américain, Kurt Hirschhorn, en visite dans le laboratoire fin mai 1958,
témoigne qu’il voit avec étonnement ce petit chromosome surnuméraire que lui montre
Jérdbme Lejeune au microscope.

> Pendant les 3 mois suivants (septembre-novembre 58) ou Lejeune donne des cours
de génétique aux Etats-Unis, Raymond Turpin écrit & Jéréme Lejeune, le 27 octobre 1958 :
« Deux visiteurs venus me trouver... ont été émerveillés par vos préparations
chromosomiques. Mlle Gautier et Mme Massé en sont toujours a 46 ». En ’absence de
Jéroéme Lejeune, Marthe Gautier ne parvient pas a trouver 47 chromosomes.
Marthe Gautier ditque i > Aucune photo n’est publiée dans Uarticle princeps sur la découverte de la trisomie 21
Jérdme Lejeune publie | (janvier 1959). Marthe Gautier aurait pu donc tout a fait publier la découverte en [’absence
grace aux photos qu’il de la photo.
a « comme :
séquestrées ».

Marthe Gautier dit > Jérdme Lejeune est déja chargé de recherche au CNRS, expert a 'ONU, il intervient a des
gu’elle connaissait i congres internationaux de génétique et enseigne la génétique en Californie (3 mois).

a peine J. Lejeune, i > Les généticiens américains en voyage en Europe font un détour en France pour le

avant la découverte, . rencontrer. Il publie 24 articles avant 1957.

« stagiaire » a la car-
riere « jusque-la assez
peu brillante ».

> Marthe Gautier lui écrit des juin 1957 en ["appelant « cher ami ». Leur correspondance
pendant son absence aux Etats-Unis & ’été 1958 (donc aprés la découverte du 47¢m
chromosome) montre une collaboration bienveillante.

................................................. Y

Marthe Gautier dit > Dans ses interventions, Jérome Lejeune cite toujours Raymond Turpin et Marthe Gautier.
que Jérome Lejeune i Notamment dans ses Titres et travaux et sa legon inaugurale de 1965° : « Ma chére Marthe

« se présentecomme |  Gautier, vous étiez la seule d’entre nous & connaitre les techniques de cultures cellulaires.

le seul découvreur Ensemble nous avons commencé a lire le caryotype humain. Si je rappelle ces premiéres années
et finit par s’en i de tatonnements, en 1957 et 1958, c’est pour dire que ces deux années d’échecs et de
convaincre ». :  demi-succés n’ont été couronnées enfin que grace & votre habileté et & votre ténacité ».
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