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Resumen

El reciente descubrimiento del gen FOXP2 ha
ofrecido la primera evidencia clara de la base genética
del lenguaje, mostrando una correlacion inequivoca
desde la perspectiva genética entre una version muta-
da de FOXP2 y los trastornos lingiiisticos de diferente
tipo sufridos por una familia inglesa, conocida como
KE. El objetivo central del presente trabajo es discu-
tir diferentes aspectos relacionados con tal descubri-
miento; especialmente, la discusion del significado de
FOXP2 con respecto al lenguaje y al desarrollo del
lenguaje.
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1. Introduccion

Abstract

The recent discovery of the FOXP2 gene has pro-
vided us with the first clear evidence of the genetic
basis of language. Such a discovery has shown an
unmistakable genetic correlation between a mutated
version of FOXP2 and several linguistic impairments
suffered by an English family, named KE. The main
objective of this article is to discuss a number of to-
pics concerning the aforementioned discovery. More
specifically, the paper aims at discussing the signifi-
cance of FOX2 with regard to language and language
development.

KEY "WORDS: FOXP2, language, cognitive
genetics, Specific Language Impairment, Minimalist
Program.

Considérese la siguiente reflexion de Karmiloff-Smith (1992: 17):

(Se ha parado a pensar alguna vez en la gran cantidad de psicologos infantiles que son
reacios a atribuir predisposiciones innatas al ser humano? Estos psicologos, en cambio, no
dudarian en hacerlo con respecto a la hormiga, la arafia, la abeja o el chimpancé. ;Por qué
iba la Naturaleza a dotar a todas esas especies, excepto a la humana, de predisposiciones

especificas?

Estas palabras caracterizan criticamente el modelo explicativo sobre el ser humano que do-
mind durante buena parte del siglo XX, denominado a veces como Modelo Estandar de las
Ciencias Sociales (Pinker 1994). Ese modelo se caracterizé por una tajante oposicion entre
naturaleza o biologia y cultura, derivando de ella un contraste fundamental entre animales
humanos y no humanos: segin tal modelo, “Mientras que los animales se hallan rigida-
mente sometidos a su constitucion biologica, el comportamiento humano estd determinado
por la cultura, un sistema auténomo de simbolos y valores” (Pinker 1994: 447). Por esa
razon se retomo con tanta fuerza en el siglo XX la idea del ser humano como una ‘tabla
rasa’, negando cualquier atisbo de ‘naturaleza’ humana (cfr. Pinker 2002, Mosterin 2006
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o Ridley 2003). En suma, la imagen tradicional sobre el ser humano era, segin Gould y
Marler (1987), la manifestacion de aquello a lo que es posible acceder cuando una especie
se libera del estricto control de los instintos, alcanzando asi una capacidad casi ilimitada
de aprendizaje.

Sin embargo, los resultados obtenidos en muy diferentes dominios (biologia, psicolo-
gia del desarrollo, ciencia cognitiva o lingiiistica, entre otros) provocaron que esa imagen
tradicional sobre el ser humano comenzara a ser seriamente cuestionada, siendo finalmente
reemplazada por otra que, entre otros aspectos, no enfrenta instinto y aprendizaje, sino que
considera que ambos aspectos son complementarios: “El aprendizaje no es la antitesis del
caracter innato sino uno de sus productos més importantes” (Marcus 2003: 31)".

Pero, ademads, cuestiones técnicas al margen, la perspectiva tradicional sobre el ser
humano chocaba claramente con el sentido comun. Segun tal perspectiva, nuestra especie
era completamente diferente en su naturaleza con respecto al resto de animales, una especie
de isla situada en mitad del reino animal, isla puramente cultural, libre de cualquier factor
instintivo, pero ubicada en el seno de una naturaleza llena de predisposiciones especificas de
especie. Tal postura se antoja extrafia: jpor qué ibamos a ser tan radicalmente diferentes si
al fin y al cabo formamos parte de la misma naturaleza que el resto de animales y derivamos
de los mismos principios que los que rigen para el resto de especies?

Esa misma postura de extrafieza se puede aplicar a la consideracion tradicional del
lenguaje, contemplado durante mucho tiempo como paradigma de creacidén puramente cul-
tural, libre de cualquier factor innato. Como seflala Anderson (2004), mientras se aceptd
y acepta con toda naturalidad que la comunicacion animal depende de la biologia de cada
especie, eso mismo se negd (y se sigue negando) con respecto al lenguaje humano. Pero,
de nuevo, ;por qué iba a ser el lenguaje el unico sistema comunicativo libre de cualquier
tipo de control bioldgico? De hecho, en los ultimos decenios, se han descubierto numerosas
evidencias sobre el caracter biologico del lenguaje (cfr. Lorenzo y Longa 2003a: cap. 2),
que han llevado a repensar profundamente ese estatus puramente cultural.

Sin embargo, en el conjunto de tales evidencias, faltaba la que suele considerarse como
la ‘pieza esencial’, la que supuestamente mostraria de manera inequivoca el caracter innato
del lenguaje (o de cualquier otro rasgo): la evidencia genética. He aludido a ella como la
‘pieza esencial’ (concepcion que no comparto por razones que se expondrén en 4.13) porque
tanto defensores como detractores del caracter innato del lenguaje han identificado (e iden-
tifican) de manera estricta las nociones de genético e innato, siguiendo la tendencia usual al
respecto, consistente en que un rasgo se considera innato solamente si se puede mostrar su
correlacion con el nivel genético. De este modo, los innatistas sostienen decididamente el
caracter genético del lenguaje, cuyos principios o propiedades universales estan “codificadas
en los genes de los nifios” segin Smith (1999: 233) y, consecuentemente, forman parte del
blueprint para el lenguaje o del “human genetic endowment” en palabras de Guasti (2002:
271), por citar dos opiniones perfectamente representativas. Con similar rotundidad, pero

1 Para tal complementariedad existe, entre otras razones, una muy poderosa de indole evolutiva, sefialada por
Dawkins (1989: 74) entre otros muchos autores: “Uno de los medios que tienen los genes para resolver el proble-
ma relativo a las predicciones en medios ambientales impredecibles es construir una capacidad de aprendizaje”.
Desde esa perspectiva, la posesion, adquirida evolutivamente, de un alto nimero de capacidades especificas de
aprendizaje aumenta de manera acusada el grado de fitness (eficacia bioldgica) de los organismos.
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en la direccion contraria, los detractores del innatismo negaban la viabilidad de una base
genética para el lenguaje (cfr. Elman et alii 1996).

Si bien existian previamente indicios fundados sobre la influencia de factores genéticos
en varios tipos de trastornos lingiiisticos (cfr. Bishop 2001, Rice ed. 1996, Tomblin 1997,
van der Lely y Stollwerck 1996, y la revisién panoramica de Stromswold 2001), en 2001
se ha descubierto la primera evidencia clara de la base genética del lenguaje, mediante
el hallazgo del gen FOXP2*. Precisamente, la presentacion, clarificacion y discusion, en
forma de revisién critica, de diferentes aspectos implicados en tal descubrimiento, es el
objetivo central del presente trabajo: en especial, la valoracion de su significado y su po-
sible relevancia para el ambito lingiiistico, cuestiones donde existen interpretaciones muy
dispares.

La estructuracion del articulo es la siguiente: tras esta introduccion, el apartado 2 pre-
senta los principales aspectos relacionados con el descubrimiento de FOXP2, que apuntan a
que existe una clara correlacion desde la perspectiva genética y molecular entre una version
mutada de FOXP2 y los trastornos lingiiisticos de varios miembros de una familia inglesa.
Por su parte, €l apartado 3 sostiene que aunque la correlacion mencionada no ofrece lugar
a la duda, debe imperar la precaucion al establecer la relacion entre la version normal (esto
es, no mutada) de ese gen y el lenguaje. De este modo, no es posible considerar a FOXP?2
como ‘el gen del lenguaje’ o ‘el gen de la gramatica’, por razones que van mucho maés alla
del hecho obvio de que los genes Unicamente codifican proteinas, pero no pueden recoger
en su seno principios funcionales de ningun tipo. En concreto, las dos razones que pro-
pondré son, por un lado, la inexistencia general de una relacion directa entre gen y rasgo
fenotipico y, por otro, el estatus de gen regulador de FOXP2. Tras la llamada de precaucion
que efectua el apartado 3, el 4 tratara de clarificar el significado de FOXP2, asi como su
relevancia para el lenguaje, que ciertamente existe, a pesar de las cautelas requeridas. De
todos modos, el apartado relativiza la relevancia que se deberia conceder a ese gen como
factor probatorio del cardcter innato del lenguaje, defendiendo que no se le debe otorgar
el estatus de ‘evidencia definitiva’ de tal carcter innato. La razon de ello consiste en que,
frente a la equiparacion tan extendida entre lo innato y lo genético, derivada del predominio
del neo-darwinismo, diferentes aproximaciones biologicas y también lingliisticas (como el
Programa Minimalista) defienden que tal equiparacion no es sostenible, de modo que la no-
cion de innato no puede definirse exclusivamente mediante factores genéticos. A efectos de
mayor claridad y sistematicidad, la organizacion del apartado descansa en el planteamiento
de diferentes preguntas y en las respuestas ofrecidas a ellas.

2. El descubrimiento de FOXP2: aspectos implicados

Por desconocidos que sean los detalles (y, como se expondra, bastantes de ellos lo son),
el estudio de los trastornos de la familia inglesa conocida como KE ha ofrecido una clara
prueba de la base genética del lenguaje. El comienzo de esta historia es bien conocido:
en el afio 1990, dos breves trabajos (Gopnik 1990 y Hurst et alii 1990) exponian ante la
comunidad cientifica el caso de esa familia, algunos de cuyos miembros estaban afecta-

2 Dada la denominacion comun de ese gen y de su proteina (FOXP2 en ambos casos), el articulo adopta la
convencién de referirse al gen mediante la grafia cursiva, y a la proteina con la grafia normal, no cursiva.
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dos por un subtipo concreto de Specific Language Impairment (en adelante, SLI)® que se
plasmaba en variados trastornos lingiiisticos. Al tiempo, los dos trabajos citados proponian
el origen genético de tales trastornos, hipétesis que se veria plenamente corroborada afios
después®.

Los trastornos lingiiisticos, que afectaban a 16 de los 31 miembros estudiados de KE,
pertenecientes a 3 diferentes generaciones, son basicamente de tres tipos®, si bien el tercero
reune aspectos muy heterogéneos (cfr. 4.5. sobre supuestos déficits cognitivos asociados en
los miembros afectados de KE):

A. Problemas motores (oro-faciales) o dispraxia del desarrollo del sistema oro-facial.
Estos problemas estan relacionados con dificultades en la articulacion: los afectados
sufren un déficit severo a la hora de seleccionar y secuenciar los movimientos oro-
faciales requeridos para articular.

B. Problemas gramaticales: los afectados carecen de reglas productivas de formacion
de palabras: “They may, for example, produce correct plurals for known words, but
they lack a general rule for producing plurals”, por lo cual “must learn each word as
a separate lexical item” (Gopnik 1990: 715). Desde una perspectiva mas amplia, son
incapaces de satisfacer los requisitos dictados por todo tipo de concordancias (uso
inadecuado de marcadores de plural, tiempo, nimero, asi como de pronombres, etc.),
de modo que parecen estar afectadas las partes de la gramatica donde se usan rasgos
morfologicos. Sin embargo, las distinciones semanticas o pragmaticas no muestran
anomalias de ningln tipo: por ejemplo, tienen problemas en usar la flexiéon temporal,
pero la propia nocién de referencia temporal (presente, pasado) es correcta, ya que
usan y entienden perfectamente, por ejemplo, adverbios temporales (cfr. Gopnik y
Crago 1991 para los detalles sobre tales problemas gramaticales).

C. En un tercer grupo se pueden agrupar otros problemas lingiiisticos de tipo muy hete-
rogéneo, que abarcan aspectos como juicios de gramaticalidad, procesamiento (pro-
blemas en la comprensién de estructuras sintacticas complejas), tareas de decision
léxica (como diferenciar palabras reales de no palabras) o de repeticién, asi como
comprension de lectura o incluso problemas de escritura.

A partir del andlisis del arbol genealdgico familiar (cfr. por ejemplo Gopnik 1990: 715,

Gopnik et alii 1997: 126, o Lai et alii 2001: 519), tanto Gopnik (1990) como Hurst et alii

3 La categoria genérica de SLI abarca un conjunto muy heterogéneo de casos (cfr. Leonard 1998), por lo cual
su definicién global no es sencilla ni precisa. El SLI se produce en nifios con problemas lingiiisticos pero que -al
tiempo presentan un desarrollo cognitivo normal, de manera que, al menos aparentemente, no existe una causa no
lingiiistica (de cualquier tipo, como puede ser autismo, retraso mental, déficits cognitivos, malformacion cerebral,
disfuncién neuroldgica o problemas severos de audicién) que pueda erigirse en responsable de tales problemas
lingiiisticos.

4 La diferencia entre ambos trabajos residia en el dominio al cual cada uno de ellos atribuia los trastornos:
mientras estos se caracterizaban mayormente segin Hurst et alii (1990) por profundas dificultades articulatorias
(dispraxia verbal de desarrolio), en opinién de Gopnik (1990) se debian basicamente a un déficit en la gramatica
subyacente.

5 Vargha-Khadem et alii (1995), aceptando que el caso de esa familia se debe a un defecto genético, sefialan
que practicamente todos los afectados de esa familia muestran otros problemas asociados muy variados, como
apraxia, esquizofrenia o dislexia, entre otros, por lo que vinculan el caso de la familia KE con aspectos no gra-
maticales. Sin embargo, ninguno de tales problemas se manifiesta en todos los individuos afectados, por lo cual
dificilmente se podrian atribuir los trastornos lingiiisticos a alguno de ellos.
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(1990) avanzaron la hipdtesis, como ya he sefialado, de que el tipo de SLI padecido por la
familia KE estaba causado por un problema genético, ya que la distribucién que revelaba
tal andlisis era claramente consistente con una pauta de herencia mendeliana. Segtin ambos
trabajos, los problemas estaban provocados por un defecto en la transmisién de un tnico
gen (mas exactamente, de un alelo, que es cada una de las dos copias de un gen) de tipo
dominante: ya que los trastornos lingiiisticos de los afectados se manifestaban en bloque,
y no en grados diferentes, esto sugeria que tales trastornos eran originados por un defecto
en un unico alelo. Por otro lado, Hurst et alii (1990) fueron incluso mas alla que Gopnik,
al sugerir que el tipo de herencia implicada era, ademas de dominante, autosémica, esto
es, ligada a un cromosoma no implicado en la determinacién del sexo (cfr. 4.1. para un
tratamiento mas detallado).

Dos hallazgos sucesivos confirmaron plenamente la hipdtesis del origen genético de los
trastornos de KE. En 1998, un grupo de genetistas publica (Fisher et alii 1998) los resulta-
dos de una busqueda efectuada en el material genético de 27 miembros de la familia KE,
detectando en los afectados una region, denominada como SPCH1 (banda 7q31), compuesta
por unos 70 genes aproximadamente y localizada en el brazo largo del cromosoma 7 (efec-
tivamente, autosémico), cuya composicion era diferente tanto de las de los miembros no
afectados de la familia como de la del resto de la poblacion.

Tal hallazgo fue concretado definitivamente tres afios después; en 2001, ese mismo
grupo de genetistas publica (Lai et alii 2001) el descubrimiento de la causa del trastorno
en un gen de esa region, FOXP2 (forkhead box 2), que codifica una proteina perteneciente
a la clase forkhead de factores de transcripcion (cfr. infra), una de cuyas dos copias estaba
alterada por una mutacién. Por tanto, ese gen se convertia asi en el primero especificamente
vinculado o correlacionado con el lenguaje. Obviamente, para proponer tal conclusion, Lai
et alii (2001) descartaron otras posibles opciones mediante exhaustivos analisis genéticos:
por ejemplo, una coincidencia meramente casual, o un polimorfismo natural (existencia
natural de dos alelos diferentes entre sf) para ese gen. Los analisis determinaron de manera
concluyente que en todos los miembros afectados de KE, pero en ninguno de los miembros
no afectados de esa familia, asi como en ninguno de los 364 cromosomas de tipo caucasico
analizados de personas sin vinculacién alguna con KE, una mutacién en el exén 14 de uno
de los alelos provocé que una base nitrogenada (uno de los componentes de los nucleétidos)
de guanina fuera sustituida por otra de adenina. A su vez, el cambio de nucleodtidos origind
una sustitucién de aminoacidos: la arginina era reemplazada por la histidina en la tercera
hélice del gen (cfr. Lai et alii 2001: 520-521)%.

Por otro lado, en la localizacion de la base genética del trastorno de KE fue importante
el hallazgo fortuito de un individuo joven, CS, y sin ninguna vinculacién con KE, pero que

6  Los exones son las secuencias de nucledtidos de un gen verdaderamente codificantes, esto es, que estan im-
plicadas en la fabricacion de una proteina. Los exones de un mismo gen se encuentran separados entre si por los
intronies, secuencias que no tienen valor codificante (por tanto, no estan implicados en la fabricacién de proteinas)
y cuya funcidn, si tienen alguna, se desconoce. Por ello, es necesario separar los intrones para unir los exones o
segmentos codificantes: esta tarea, efectuada por pequeifias secuencias de RNA, se denomina splicing, y de ella
resulta una cadena de RNA plenamente codificante, e} RNA mensajero, sobre la cual se aplica, cuando abandona
el nucleo celular y se va al citoplasma o periferia, la descodificacion del material genético (esto proceso se llama
traduccion, o paso desde el RNA mensajero a las proteinas), que relaciona cada triplete e bases (trios o codones)
con un aminoacido de entre un conjunto de unos 20. De este proceso deriva una proteina.
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presentaba trastornos muy similares a los padecidos por los afectados de esa familia (cft.
Lai et alii 2000). En concreto, en CS se detectd una translocacion’ entre los cromosomas
5y 7. Puesto que el punto de ruptura del cromosoma 7 se producia en la misma zona
donde se localizaba la anomalia de KE, esto condujo a la sospecha de que los problemas
de KE y de CS estaban motivados por una anomalia del mismo gen. Posteriormente se
comprobd que la translocacién se localizaba en el intron existente entre los exones 3b y
4 de FOXP2.

Por tanto, los trastornos de KE (y CS) acaecen en individuos heterocigdticos para ese
gen, personas que poseen dos copias o alelos diferentes de FOXP2, derivando la diferen-
cia entre alelos precisamente de la mutacidn (o de la translocacion en CS). De ese modo,
se precisan dos copias iguales y funcionalmente correctas del gen para no presentar los
trastornos lingiiisticos asociados a KE. La conclusion de Lai et alii (2001) consiste en
que el cambio de aminoacidos rompe las propiedades de FOXP2 y altera la funcién de la
proteina correspondiente FOXP2, con 1o que el caracter funcionalmente anémalo del alelo
mutado produce durante la embriogénesis un “abnormal development of neural structures
that are important for speech and language” (Lai et alii 2001: 522). De ahi que “FOXP2
is involved in the developmental process that culminates in speech and language” (Lai et
alii 2001: 519). _

Posteriores estudios, muy bien sintetizados en Benitez Burraco (2005a, 2005b), reve-
laron que FOXP2 se expresa en varias zonas del cerebro durante la embriogénesis; los
niveles mas altos de expresion del gen se localizan en la capa VI del cortex, pero sobre
todo en estructuras subcorticales, situadas en la base (parte mas profunda) del cerebro, en
las inmediaciones o por debajo del cuerpo calloso, haz de fibras que interconecta los dos
hemisferios por su parte inferior, en el fondo de la cisura longitudinal media. En concreto,
las estructuras subcorticales donde se expresa FOXP2 son las siguientes (la informacion
anatomica y fisioldgica sobre tales estructuras estd tomada de Abrahams 2002):

* Especialmente, en los nicleos basales, también conocidos como ganglios basales®,
grupos de células nerviosas (existiendo un juego de nicleos en cada hemisferio)
cuyas funciones, aunque dificiles de conocer dado que tales nucleos se sitian en la
parte mas inaccesible por profunda de los hemisferios cerebrales, tienen que ver en
buena medida con el control del movimiento; en concreto, con el procesamiento de
acciones secuenciales implicadas en tareas motoras, de modo que ayudan a realizar
movimientos correctos e inhiben los incorrectos. Dentro de los nutcleos basales,
FOXP?2 se expresa de manera especial en la cabeza y cola del nacleo caudado, en el
putamen y en la parte interna del globo palido.

» Talamo: consta de dos mitades, una en cada hemisferio, y se sitia muy cerca de
los nucleos basales, en el nicleo central del encéfalo o diencéfalo, del que ocupa
un 80%. Es un centro muy importante de transmisién y asociaciéon del encéfalo,
va que recibe los impulsos sénsoriales de todos los sentidos salvo el olfato y dirige

7  También denominada transposicidn, es una mutaciéon cromosémica que supone un cambio de posicion de un
fragmento de cromosoma. Dado que en este caso estin implicados dos cromosomas diferentes, la translocacion es
de tipo intercromosomico. i

8  En Abrahams (2002: 24, 28-29) y Netter (1996: 104) se ofrecen laminas con muy ilustrativas visiones de los
nticleos basales y del talamo, asi como su ubicacién exacta en el cerebro.
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esa informacion a las areas pertinentes de la corteza cerebral. Su estructura es muy
compleja: tiene mas de 25 niicleos diferentes, conectado cada uno de ellos con una
region diferente del cortex. Ademas, esta implicado, entre otras tareas, en el control
del movimiento, transmitiendo informacién al respecto desde el cerebelo y los nu-
cleos basales a las areas motoras del cortex, asi como en la memoria, la emocién o
el mantenimiento de la consciencia.

* Cerebelo: es fundamental para el control subconsciente del movimiento (coordina-

cién del movimiento y mantenimiento del equilibrio).

Sin embargo, la expresién de FOXP2 no se limita al sistema nervioso central, sino que
esta también implicado en la embriogénesis de otros érganos, como los pulmones, el in-
testino y el corazdn, e incluso se expresa en diferentes tejidos del organismo adulto. Como
ultimo dato destacable, el referido gen no es exclusivamente humano, sino que existe en
numerosas especies (ni siquiera restringidas a los mamiferos) de una manera muy similar,
como mas adelante se trataré.

Tras la exposicion de estos aspectos generales, pasamos a abordar una cuestiéon mas
interesante, pero mds compleja y oscura, como es el significado del hallazgo de FOXP2
y la determinacién de su relevancia con respecto al lenguaje. Pero para poder valorar esa
cuestion adecuadamente (lo cual se efectuara en el apartado 4), de entrada hay que evitar
establecer una relacion directa entre genes y caracteres o rasgos fenotipicos. El siguiente
apartado ofrece las dos principales razones que a mi juicio conducen a la necesidad de sos-
tener la naturaleza muy indirecta de la relacion.

3. Dos razones para la cautela sobre la relacién entre FOXP2 y el lenguaje

El Editorial de Nature Neuroscience (2001: 1049) sefialaba con rotundidad que la iden-
tificacion de FOXP2 puede considerarse el primer gran triunfo de la genética cognitiva: los
datos parecen claros y bien definidos, el déficit parece especifico del lenguaje v, frente a
asociaciones débiles que son las usuales en estudios genéticos del comportamiento, FOXP?2
muestra una pauta mendeliana fuerte de herencia. Sin embargo, el citado Editorial continua-
ba sefialando que, a pesar de todo ello, el entusiasmo ante el hallazgo “should be tempered
with caution”, porque el vacio explicativo existente entre mutacion y fenotipo es mucho mas
amplio en genética cognitiva que en cualquier otra area de la biologia. En otras palabras,
aunque en la familia KE se descubri6 una correlacion exacta entre la version defectuosa
del gen (nivel del genotipo) y los trastornos lingiifsticos (motores, gramaticales, y de otros
tipos) de los individuos afectados (nivel del fenotipo), a partir de tal correlacion no se puede
extraer una relacion directa entre gen y caracter, esto es, entre la version normal, no mutada,
del gen, y el lenguaje. Y las razones para ello van mucho mas alld de la obvia consistente
en que los genes unicamente codifican proteinas, pero no pueden recoger ningun tipo de
principio funcional®. En el resto del apartado ofreceré las dos principales razones por las
que la relacion entre FOXP2 y el lenguaje debe tratarse con mucha precaucion, evitando
establecer una asociacion directa entre ambos. La primera razén, genérica, consiste en que

9  Como sefala Bateson (2001: 157), “Genes store information coding for the amino acid sequences of proteins;
that is all. They do not code for parts of the nervous system and they certainly do not code for particular behavior
patterns”.
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el trazado entre gen y rasgo no es directo, sino todo lo contrario, muy indirecto. Pero en
segundo lugar, esa relacion entre gen y rasgo, de por si muy indirecta, lo es todavia mas en
el caso que nos ocupa, dado que FOXP2 no es un gen normal, sino uno de tipo regulador.
Paso a desarrollar ambos aspectos.

3.1. La naturaleza de la relacién entre gen y rasgo es muy indirecta

En primer lugar, como sefialaba, la relacion entre gen y rasgo dista mucho de ser directa,
y esto no sélo se aplica a los aspectos relativos al comportamiento, sino también al plano
fisioldgico. A pesar de ello, el supuesto vinculo directo entre un gen y un caracter es la
concepcidon mas extendida. Tal concepcidn tiene su origen en la genética clasica de corte
mendeliano y morganiano, concebida como el andlisis de unidades discretas actuando so- -
bre rasgos fenotipicos concretos, y supone tomar un gen como un agente causal simple; de
aqui deriva precisamente el supuesto trazado directo entre un gen y un carécter, asumiendo,
como exponen criticamente Jablonka y Lamb (2005: 56), la siguiente cadena causal: (1) una
mutacion en el DNA provoca un cambio en el RNA mensajero; (2) a su vez, esto produce
la alteracion de una proteina, y (3) tal alteracion origina un cambio de fenotipo. Esta con-
cepcion del gen como agente causal simple conduce a considerar desde la dptica popular,
pero también desde ciertos ambitos cientificos, que un gen concreto es el responsable directo
y unico de un fenotipo concreto: por ejemplo, un gen para la esquizofrenia, un gen para la
obesidad, un gen para cierto tipo de alcoholismo, o un gen para el lenguaje. Las siguientes
palabras de Jablonka y Lamb (2005: 6) caracterizan en términos tajantes la inviabilidad de
esa concepcion:

Although many psychiatrists, biochemists, and other scientists who are not geneticists (yet
express themselves with remarkable facility on genetic issues) still use the language of
genes as simple causal agents, and promise their audience rapid solutions to all sorts of
problems, they are no more than propagandists whose knowledge or motives must be sus-
pect. The geneticists themselves now think and talk (most of the time) in terms of genetic
networks composed of tens or hundreds of genes and gene products, which interact with
each other and together affect the development of a particular trait [cursivas: EJ y MJL].

En cualquier trabajo escrito por genetistas se puede comprobar que estos evitan muy mucho
expresarse en los términos denunciados por las dos autores citadas, va que conocen perfec-
tamente que no existe esa relacion causal directa: los genetistas aludéen a una correlacion
entre la existencia de una secuencia dada de DNA y la presencia de un rasgo o fenotipo
determinado, pero no a una causacion directa de ese fenotipo por parte de la secuencia:
descubrir que una secuencia de DNA mutada afecta a un rasgo no implica que esa secuencia
de DNA en su version funcionalmente correcta origine por si misma ese rasgo'’. Y esto,
que rige para el plano fisiolégico, debe aplicarse atin en mayor medida al mental: como
seflala Marcus (2003), aunque algunos trastornos mentales pueden ser vinculados a genes

10 Esto se aprecia bien en el trabajo de Lai et alii (2001); como he sefialado en el apartado 2, estos autores
afirman la existencia de una correlacion entre una secuencia de DNA y unos trastornos lingiiisticos, lo cual les
conduce a afirmar que FOXP2 esta envuelto en el proceso de desarrollo que culmina en el lenguaje, pero en ningtin
momento sostienien que ese gen en su version correcta sea el gen responsable del lenguaje.
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concretos, esto no significa de ninguna manera que haya un vinculo causal simple y directo
entre gen y conducta, sino que “se considera mas bien que el gen responsable es el eslabon
roto de una cadena compleja, no algo que se baste a si mismo para la serie completa de epi-
sodios neuronales que dara origen a una conducta particular” (Marcus 2003: 81). Por ello,
en la misma medida tampoco el lenguaje podria estar controlado por un Unico gen, con una
relacion causal simple y directa con respecto a ese rasgo cognitivo.

De hecho, el desarrollo de cualquier rasgo no solamente depende de interacciones entre
los genes, sino de una vastisima red compleja de interacciones entre los genes, sus productos
y el entorno, lo cual causa que los efectos de los genes sobre el fenotipo sean de naturaleza
muy indirecta. Ese caracter muy indirecto de la relacion fue ya conocido o sospechado por
genetistas y embridlogos desde hace mucho tiempo. En lo que conozco, uno de los plantea-
mientos mas claros al respecto fue formulado por el embridlogo y genetista britanico Conrad
Waddington en los afios 50 (cfr. Waddington 1957). Las dos figuras que aparecen abajo son
excelentes y muy claros exponentes de su posicion, siendo atin perfectamente validas a pesar
de su medio siglo de antigiiedad.
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Figura 1. Paisaje epigenético
[Tomada de Waddington 1957, pag. 29. Reproducida con el permiso de Taylor y Francis
Books]
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La figura 1 es un paisaje o relieve epigenético que representa los procesos de desarrollo
de un organismo. El paisaje consta de una serie de colinas y valles que desciende desde
una meseta situada en la parte mas alta. La meseta representa el cigoto, el huevo, mientras
que cada uno de los valles flanqueados por colinas supone un camino o trayectoria de
desarrollo para la pelota situada en la meseta (un camino, por tanto, canalizado), repre-
sentando cada uno de ellos un estado final especifico, como un corazén, un ojo, un rifion,
un cerebro, etc.
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FIGURA 2. Representacion de las interacciones subyacentes al paisaje
[Tomada de Waddington 1957, pag. 36. Reproducida con el permiso de Taylor y Francis
Books]

La figura 2, la mas interesante para mi propdsito, representa los procesos e interacciones
subyacentes al paisaje (esto es, al desarrollo). Segun Waddington (1957: 34-35), “It is im-
portant to realise that the comparatively simple orderliness of the epigenetic landscape [...]
is a property of a higher order dependent on an underlying network of interactions which
is vastly more complicated”. Como se puede apreciar en la figura, el paisaje epigenético
debe su forma concreta a las tensiones producidas por una vasta red de cuerdas que salen
de una especie de clavijas ancladas en el suelo de la base. Tales clavijas son los genes,
mientras que las cuerdas simbolizan los productos (en tanto que tendencias quimicas) de
los genes. Por ello, la figura muestra la complejidad de los sistemas genéticos envueltos en
el desarrollo; en otras palabras, los genes no causan directamente los rasgos: con respecto
a cualquier valle de la figura 1, la historia de desarrollo de ese rasgo concreto depende de
la interacciéon de muchos genes y de sus productos, habiendo que afiadir a ello ademas las
interacciones de ambos tipos de elementos con el propio entorno. La figura sugiere, asi, la
necesidad de pensar en redes complejas, en vez de en genes unicos, como causantes de los
rasgos, y ademas que la relacion entre genes y resultados fenotipicos es muy indirecta. Si
trasladamos tal concepcion a FOXP2, comprenderemos que las denominaciones del estilo de
‘el gen del lenguaje’ no son sostenibles en ningun sentido serio: la relaciéon es mucho mas
complicada o tortuosa e indirecta'.

Il Ademas, debe tenerse en cuenta, como sefialan Jablonka y Lamb (2005: 66-67), que otro factor complica alin
mas la relacion entre gen y rasgo: durante mucho tiempo se asumié que cada gen codificaba una Unica proteina,
pero a fines de la década de 1970 se descubrid que la relacion no era tan simple: una misma secuencia de DNA
puede originar varias proteinas alternativas, dependiendo la formacion de una proteina u otra de diferentes factores
internos o cxternos. Tal proceso, ain no entendido, se denomina splicing alternativo (cfr. nota 6). Y a veces el
numero de proteinas alternativas puede ser muy grande: por ejemplo, el gen ¢Slo, activo en las células del oido
interno del pollo, tiene nada menos que 576 variantes alternativas de splicing.
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3.2. Condicion de gen regulador de FOXP2

Pasamos a la segunda razon por la que es necesaria la precaucion a la hora de establecer
un trazado o vinculo directo entre FOXP2 y el lenguaje. Si, como se comprobd en 3.1, el
trazado entre gen y caracter es en si mismo muy indirecto, en el caso que nos ocupa lo es
todavia mds, porque FOXP2 es un gen de tipo regulador, o ‘factor de transcripcion’.

Para apreciar este estatus asi como sus importantes implicaciones, es muy Util considerar
la explicacion ofrecida en Marcus (2003: 64 y ss.) o Marcus y Fisher (2003: 259) sobre qué
es un gen. Cada gen se puede dividir en dos partes constituyentes: una region codificadora y
una region reguladora. La regién codificadora dispone de la plantilla con la que se fabricard
una proteina a partir de una secuencia dada de aminoacidos, mientras que la segunda indica
cuando debe activarse o expresarse esa plantilla. Por tanto, las dos regiones, consideradas
en conjunto, actiian como una especie de condicién binaria de tipo “Si X, ENTONCES Y”, esto
es, si se cumplen ciertas condiciones, se codifica la proteina correspondiente.

Teniendo presente tal descripcion, volvamos a FOXP2. Este gen pertenece a un grupo de
genes que codifican proteinas de tipo FOX, y este grupo, a su vez, se incluye en uno mucho
mayor, genes reguladores o factores de transcripciéon (denominados genes maestros por
Jacob 1997), cuya mision es controlar la expresién de muchos genes. Mas especificamente,
los factores de transcripcién son proteinas reguladoras que interactian con las regiones
reguladoras de los genes, activando o reprimiendo tales regiones reguladoras. Por tanto,
indican cuando deben expresarse o activarse los genes.

La gran trascendencia de los factores de transcripcién como el codificado por FOXP?2
se apreciard mejor si se considera que casi todas las células del organismo disponen de una
copia completa del genoma. A pesar de ello, las células se van especializando morfoldgica y
funcionalmente durante el desarrollo: células nerviosas, células del corazén, del higado, del
sistema circulatorio, etc. Pero dado que casi todas contienen la misma informacion genética,
lo que provoca la especializacién no son los genes de los que cada célula tenga copia, que
son los mismos, sino cudles de ellos se activan o reprimen en qué momentos del desarrollo
(cfr. Jablonka y Lamb 2005: 113 y Marcus 2003: 65-66). Pues bien, las proteinas regula-
doras o factores de transcripcion que controlan la expresion génica tienen un papel central
en el proceso de especializacion celular, al causar que las células vayan diversificando sus
caracteristicas mediante la expresién de ciertos genes en estadios especificos del desarro-
llo'2. Por esa razon, sefiala Marcus (2003: 66) que, gracias a esos factores de transcripcion
o proteinas reguladoras,

la naturaleza es capaz de vincular todo el sistema genético, permitiendo que bandas por
lo demas descontroladas de genes actuando como agentes libres se reunan en armonia ex-
quisita. En vez de actuar absolutamente aislados, la mayoria de los genes proceden como
elementos de redes complejas en las que la expresién de un gen es una condicidn previa
para la expresion del gen siguiente. El EnToNCES de un gen puede satisfacer el si de otro e
inducirle asi a activarse. De esta manera, un gen individual que esté al principio de una red

12 A su vez, la posibilidad de que un gen llegue o no a expresarse deriva en numerosas ocasiones de factores
epigenéticos, a los que Marcus (2003) no alude, dada su Optica puramente genética. Cfr. Jablonka y Lamb (2005:
cap. 4) al respecto de la influencia de los sistemas de herencia epigenéticos, como los sisternas de marcado de
cromatina (por ejemplo, la metilaciéon del DNA), sobre la activacion génica.
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compleja puede desencadenar una cascada de cientos de otros SI-ENTONCES que conduzcan,
por ejemplo, al desarrollo de un ojo o un miembro.

De tal proceso deriva, pues, la organizacion jerarquica, en cascadas o redes, de los genes. Y
por esa razon se entendera que los genes factores de transcripcion al que pertenece FOXP2
disponen de un gran poder en el desarrollo del organismo.

Aungue, como se abordard mas tarde (cfr. 4.4.), no se conoce la funcidn exacta de
FOXP2 ni la de su proteina, Marcus y Fisher (2003: 259-261) formulan una analogia con
otro gen factor de transcripcién mejor conocido, P4X6, también denominado eyeless, que
podria arrojar luz sobre el cometido de FOXP2. El gen PAX6 tiene un papel central en el
desarrollo del ojo; por ejemplo, si se expresa de manera artificial (inducida en laboratorio)
en una antena, un ala o una pata de la mosca de la fruta, este organismo desarrolla un ojo
en esas ubicaciones tan sorprendentes. Pero esto no significa que P4X6 construya el ojo,
sino que su misién es activar otros muchos genes que son quienes realmente lo construyen.
Sampedro (2002: 124) explica tal relevancia:

Que el fallo en un gen estropee ¢l ojo sélo quiere decir que ése es uno de los muchos genes
que intervienen en el desarrollo del ojo. Pero si la activacidn incorrecta del mismo gen
genera un ojo en un lugar extrafio, lo mas probable es que ese gen sea el regulador esencial
del proceso: un gen que regula a decenas, si no a centenares, de otros genes necesarios
para la formacién del ojo. Y efectivamente asi es. La proteina fabricada por el gen eyeless
(la proteina eyeless) tiene la propiedad de pegarse a muchos otros genes implicados en
el desarrollo del ojo, y de activarlos en consecuencia: son los genes downstream del gen
eyeless.

Tal como sugieren Marcus y Fisher (2003), la situacion descrita para PAX6 podria ser muy
similar a la producida con FOXPZ2, cuya misma naturaleza de factor de transcripcion tam-
bién apunta a que este gen ocupa una posicion jerarquicamente muy alta, “its power coming
from the consequences it has for a cascade (or cascades) of other genes” (Marcus y Fisher
2003: 261).

Por tanto, como sefialaba al principio de este subapartado, el estatus de gen regulador
de FOXP2 motiva que la relacion entre gen y rasgo (en este caso, el lenguaje) sea todavia
mas indirecta.

Las dos razones expuestas sobre la imposibilidad de asumir un trazado directo entre
FOXP2 y el lenguaje permitiran tratar de valorar en su justa medida cudl puede ser el
significado del descubrimiento de ese gen para el lenguaje. A ello se dedica el siguiente
apartado.

4. Sobre la relevancia del descubrimiento de FOXP2 para el lenguaje y el tipo de
relacion que se puede establecer entre ambos

Aunque, como expuso ¢l apartado 2, existe una correlacién muy clara entre la version
andémala de FOXP2 y los trastornos lingiiisticos que conforman el subtipo de SLI padecido
por la familia KE, el apartado 3 llam¢ a la cautela a la hora de establecer versiones extremas
de la imagen de espejo, es decir, de la relaciéon existente entre la version funcionalmente
correcta del gen y el lenguaje, relacién que no puede consistir en un trazado directo. El
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presente apartado intenta clarificar en la medida de lo posible, segin el conocimiento actual,
qué tipo de relacion se podria postular entre ese gen y el lenguaje, y cudl es su relevancia,
que ciertamente existe, para ese rasgo cognitivo. Con el objetivo de ofrecer una presentacion
lo més clara posible, la aproximacién se basara en la formulacién de diferentes preguntas y
en las respuestas asociadas a ellas.

4.1. ;Por qué Gopnik (1990) y Hurst et alii (1990) apuntaron la hipétesis, posterior-
mente confirmada de manera plena, de que los trastornos de la familia KE eran
de origen genético?

Bésicamente, por el modo de transmision, que apuntaba a un claro patron de herencia,
aspecto deducido a partir del analisis de la genealogia familiar. Tal genealogia desvelaba
que la distribucién entre afectados y no afectados de la familia era plenamente consistente
con un trastorno hereditario, que mostraba un patrén fuerte de herencia de tipo mendeliano,
con un unico gen implicado. Téngase en cuenta que la genética mendeliana se basa en el
andlisis de diferencias visibles, fenotipicas. Si no existieran diferencias observables, tal tipo
de genética dificilmente podria deducir ninglin aspecto sobre herencia o constitucion genéti-
-ca. Por esta razdn, sefiald Jacob (1970: 214) en su extraordinaria historia de la herencia que
la genética clasica (mendeliana) usaba el ‘método de la caja negra’, lo que significa gue “no
intenta abrir la caja para desmontar sus engranajes; se contenta con examinar la superficie
para deducir el contenido [...] En cuanto a los engranajes intermedios que van del gen al
caracter, la genética los ignora totalmente”. Por tanto, la deduccion por parte de Gopnik
(1990) v Hurst et alii (1990) de que el defecto de la familia KE tenia un origen genético
fue factible dada la existencia de una clara pauta de herencia vinculada a un defecto en un
unico gen que mostraba efectos fenotipicos claros.

La posibilidad de que los problemas pudieran estar motivados por un Gnico gen deriva
de que los trastornos lingiiisticos de los miembros afectados de KE no ocurrian en grados
diferentes, sino en bloque, como un ‘todo o nada’. Y que ese gen Unico pudiera ser de tipo
autosomico dominante fue deducido a partir de la confrontacién de la distribucion entre
miembros afectados y no afectados de KE con los diferentes patrones de herencia mendelia-
na. Desde esta perspectiva, existen cuatro patrones basicos de herencia referidos a un unico
gen (en realidad cinco, si se incluye la herencia materna mitocondrial, pero tal posibilidad
obviamente no se aplica aqui):

A. Alelo autosémico dominante'®; presente en un cromosoma autosomico, uno de los 22
primeros pares de cromosomas no sexuales (todos salvo X e Y), esto es, no impli-
cados en la determinacion del sexo. Su condicién de dominante deriva de que solo
un progenitor debe tener un alelo anémalo para que los hijos puedan heredar el tras-
torno, aunque el gen equivalente dado por el otro progenitor sea normal, de manera
que el alelo anormal domina el resultado del par. En este patréon, cada descendiente
(vardn o hembra) tiene un 50% de posibilidades de heredar el alelo y en consecuencia
el trastorno. Esto no significa que la mitad exacta de la descendencia estara afectada,
sino sélo que para cada hijo o hija existe un 50% de opciones estadisticas de heredar

13 Debe tenerse en cuenta que la dominancia (y lo mismo se aplica a la recesividad) es una propiedad referida
a un efecto fenotipico en vez de referirse a un gen como tal.
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el trastorno. Este es precisamente el patron mostrado por KE: los atectados se acer-
can mucho al 50% (16 afectados de 31 miembros), y el trastorno afecta a hombres y
a mujeres.

B. Alelo autosomico recesivo: frente a la herencia de tipo dominante, en la recesiva
las dos copias del gen, dada cada una de ellas por uno de los progenitores, deben
ser anormales para que se herede el trastorno. Ya que la probabilidad de que cada
progenitor pase el alelo anémalo es de un 50%, la probabilidad de recibirlo de ambos
progenitores y manifestar asi los efectos es de un 25%, lo cual no es el caso de KE.
Ademas, aunque no existia en la familia ninguna pareja en la que ambos progenitores
tuvieran los trastornos, varios hijos los heredaron. ‘

C. Alelo recesivo ligado al cromosoma X: la incidencia del trastorno seria mucho mayor
en los hombres que en las mujeres. Solo lo heredarian los hijos, con una probabilidad
del 50%, mientras que las mujeres serian portadoras. Sin embargo, en la familia KE
el nimero de mujeres afectadas es incluso mayor que el de hombres (10 mujeres
frente a 6 hombres).

D. Alelo dominante ligado al cromosoma X: todas las hijas de un padre con el alelo
anémalo heredarian ese alelo y el trastorno, pero ninguno de los hijos lo heredaria.
Tal situacion no se ajusta a KE porque en la familia existe una mujer no afectada
cuyo padre tenia el trastorno.

4.2. ;Existe algun género de dudas de la relacion existente entre la version defectuosa
de FOXP2 y los trastornos lingiiisticos de KE (y CS)?

La respuesta es categdrica: no hay ninguna duda sobre esa correlacion desde una
perspectiva genética y molecular. Como expuse antes, los analisis genéticos de Lai et alii
(2001) permitieron descartar por completo otras opciones, como una mera casualidad o un
polimorfismo natural, de modo que se puede afirmar con rotundidad que la transmision por
herencia de un alelo mutado de FOXP2 provoca los trastornos (pero cfr. 4.3). En palabras
de Marcus y Fisher (2003: 259), “inheritance of a mutated copy of FOXP2 is necessary
and sufficient to cause problems”. Pero lo dicho no supone de ningin modo que la version
correcta, no mutada, del gen sea suficiente para el lenguaje: téngase en cuenta que tal afir-
macion supondria asumir que ese gen tnico es el responsable del lenguaje, asuncidén inviable
segun las razones expuestas en el apartado 3. Como escribia Pinker (1994: 326) varios afios
antes del hallazgo de FOXP2, “Del hecho de que se suponga que hay un gen que interfiere
en el desarrollo de la gramética no se sigue que haya un gen que controla la graméatica”
[cursivas: SP].

4.3. Si no existen dudas sobre la correlacion entre una version funcionalmente ané-
mala de FOXP2 y los trastornos, ;se puede deducir que FOXP2 es el responsable
directo de tales trastornos?

No se puede deducir eso, por una razédn ya indicada en el apartado 3: FOXP?2 es un gen
regulador. Dada esta naturaleza, lo esperable, como sucede con el resto de tales genes, es
que FOXP2 esté situado en la posicién jerarquicamente mas alta de una cascada genética (o,
en su defecto, en una posicién muy alta dentro de ella). Por tanto, los trastornos lingiiisticos
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no estan motivados por este gen per se, sino que derivan de los efectos anomalos de FOXP2
sobre otros genes (desconocidos actualmente) situados en cualquier posicién de esa cascada,
sobre los que FOXP2 ejerce dominio jerarquico. De ahi que sefialara en el apartado 3 que el
hecho de que FOXP2 sea un gen regulador o maestro era otra razén por la que la relacidn
entre la versién correcta de tal gen y el lenguaje no podria ser directa.

4.4. ;Cual es Ia funcién concreta de FOXP2 y de la proteina que sintetiza?

La respuesta no se conoce exactamente. Desde una perspectiva general, como apunta-
ron Lai et alii (2001), la versioén o alelo mutado de este gen provoca durante la embriogé-
nesis un desarrollo anormal de estructuras neurales implicadas en el lenguaje, vy esto invita
a pensar que FOXP2 y la proteina FOXP2 correspondiente cumplen un papel importante
en el desarrollo cerebral desde fases embrionarias tempranas. Pero si la analogia formula-
da por Marcus y Fisher (2003) entre PAX6 y FOXP2 es minimamente correcta (cfr. 3.2),
ese papel importante de FOXP2 no se debe a que este gen construya por si mismo esas
estructuras neurales, sino mas bien, en consonancia con su estatus de gen regulador, a que
moviliza a otros genes subordinados que son los que efectiian ese cometido. De hecho,
esto concuerda con el conocimiento que existe de que otros miembros de la familia for-
khead, son, entre otras funciones, reguladores decisivos de la embriogénesis. Por otro lado,
si se toma en consideracidén que los circuitos subcorticales del tadlamo y de los nucleos
basales transmiten informacién al cértex prefrontal y la reciben de éste, es factible que,
tratando de precisar algo mas la respuesta a la pregunta, tanto FOXP2 como su proteina
puedan jugar un papel en la regulacién de la organizacién de los circuitos establecidos
entre el cOrtex y esas estructuras subcorticales (cfr. Benitez Burraco 2005b: 39 y referen-
cias alli citadas).

Sin embargo, otro factor adicional oscurece una respuesta més especifica: como sefiala
este mismo autor (Benitez Burraco 2005a: 678), la regulacion de genes por parte de la
proteina FOXP2 no se efectia de manera independiente, sino mediante su integracidn
en un complejo multiproteinico conformado tanto por otras proteinas FOX de su misma
familia como por proteinas de otras familias diferentes. En conclusion, aunque la funcién
de FOXP2 se vincula con la embriogénesis cerebral (y de otros 6rganos), en la actualidad
se desconoce su funcion exacta y la de la proteina que sintetiza.

4.5. ;Hay déficits de tipo cognitivo asociados a los trastornos de la familia KE?

El apartado 2 caracterizo los trastornos sufridos por KE como pertenecientes a tres gru-
pos: motores, gramaticales, y otros también lingiiisticos pero de tipo heterogéneo. En aquel
momento sefialé que mas tarde aludiria a los supuestos problemas cognitivos asociados. De
hecho, la posible existencia de déficits cognitivos ha sido uno de los aspectos mas polémicos
y discutidos en relacion a la sintomatologia presentada por KE, habiéndose formulado muy
diferentes interpretaciones al respecto. En Vargha-Khadem ef alii (1995), trabajo que atri-
buye los trastornos de KE a factores diferentes a los puramente gramaticales, se defienden,
ademas de problemas motores (contemplados como los mas caracteristicos), otros de tipo
cognitivo general que acompafian a los trastornos de tipo lingiiistico. Este articulo ha sido
muy citado, especialmente por quienes rechazan una interpretacion puramente lingiistica de
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los déficits. Vargha-Khadem et alii (1995) sefialaron que la media de coeficiente intelectual
era mas baja en los afectados de KE que en los no afectados de la misma familia, pero de
aqui no se sigue que la media de cada afectado sea sisteméticamente mas baja que la de los
no afectados. Sin embargo, lo que ya no se suele citar tanto es que la propia Faraneh Vargha-
Khadem posteriormente rechazé muy claramente la posibilidad de que existiera correlacion
global entre trastornos lingiiisticos y cognitivos. De hecho, Vargha-Khadem es co-autora de
Lai et alii (2001), donde se puede leer lo siguiente:

Although the mean non-verbal IQ of affected members is lower than that of unaffected
members, there are affected individuals in the family who have non-verbal ability close to
the population average, despite having severe speech and language difficulties; therefore,
non-verbal deficits cannot be considered as characteristic of the disorder (Lai et alii 2001:
519) [cursivas: VML].

Por su parte, Simon Fisher, otro de los coautores de Lai ef alii (2001), se expresaba mas
recientemente en términos similares:

There has been some discussion regarding the nonverbal cognitive abilities of affected
subjects in the KE family, fueling a misconception that the disorder is best viewed as a
class of general mental retardation. [...]. In the KE family there are unaffected individuals
with low nonverbal 1Q and affected individuals with normal nonverbal IQ. It is unlikely
that the skewed profile of speech and language difficulties observed in affected individuals
can be explained by an overall domain-general reduction in cognitive ability (Fisher 2005:
115-116).

Las dos opiniones citadas son bien elocuentes: algunos afectados efectivamente presentan
una reduccién o merma cognitiva en tareas no verbales, pero otros estan en el nivel usual,
o por encima de algunos miembros no afectados de KE. Por ello, que los déficits verbales
sean mas severos y amplios que los mostrados en pruebas no verbales solo puede indicar
que tales déficits cognitivos no son parte de los trastornos. Es sintomatico a este respecto
que lo mismo sucede con el individuo CS, cuyos déficits verbales son también mas amplios
e importantes que los obtenidos en tareas cognitivas no verbales.

4.6. ;Existe un déficit central en los trastornos? Esto es, ;qué relacion se puede esta-
blecer entre los diferentes tipos de trastornos?

La respuesta a esta pregunta tampoco se conoce exactamente, si bien una de las opciones
posibles (precisamente, la que rechaza la existencia de un déficit central, del que derive el
resto) parece estar en la buena direccion. La mayor parte de autores ha tratado de relacionar
los déficits motores y gramaticales, apuntando bien a uno de ellos, bien al otro, como el
déficit nuclear, del que el otro derivaria como un efecto colateral. Tal posibilidad ya fue
avanzada en los dos trabajos que describieron el caso de KE por primera vez (cfr. nota 4):
mientras Hurst et alii (1990) consideraron los trastornos como basicamente una dispraxia
verbal, caracterizada por importantes dificultades articulatorias, Gopnik (1990) planted la
opcion contraria: “Because the deficits are apparent in all aspects of language, their roots
probably lie in the underlying grammar rather in a peripheral processing system” (Gopnik
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1990: 715). Por tanto, segun esta autora, los problemas gramaticales serian el déficit central,
derivando el resto de déficits de aquellos.

Segtim la primera postura, que considera los problemas motores como ¢l déficit central o
nuclear, la deficiente pronunciacion impediria un habla normal, por lo que los problemas no
serian tanto subyacentes (referidos al nivel gramatical) como de realizacién. Sin embargo,
esta perspectiva presenta dos objeciones serias: en primer lugar, los déficits motores, muy
acusados en la nifiez, son reversibles en alguna medida, mejorando parcialmente con la
ayuda de terapia intensiva (cfr. Fisher 2005: 114-115), pero los gramaticales son persisten-
tes, no mostrando mejoras con el tiempo. En segundo lugar, y especialmente, los afectados
también presentan problemas en los niveles de comprension de lectura y de escritura, en los
que obviamente no hay lugar para una pronunciacién deficiente. Por ambas razones, no es
razonable pensar que los déficits motores se erijan en el trastorno central de los afectados
de KE. Por otro lado, la posibilidad planteada por Gopnik (problemas gramaticales como
déficit central), se reveld posteriormente como algo restringida, ya que, como expuso el
apartado 2, los trastornos de la familia eran mas amplios: dificultades en la comprension
de estructuras sintacticas complejas o en tareas de reconocimiento 1éxico, ademas de los
propios trastornos motores, los cuales no era obvio que pudieran derivarse a partir de los
puramente gramaticales.

Por tanto, no es facil proponer un déficit nuclear claro, que pueda provocar a su vez el
resto de déficits asociados al subtipo de SLI de KE. Pero tampoco es obligado pensar en tal
posibilidad: de hecho, la opcion mas plausible, teniendo en cuenta tanto los diferentes tipos
de déficits asociados a KE como el estatus de factor de transcripcion de FOXP2, consiste
en que los aspectos andémalos a nivel motor y gramatical, asi como el resto de aspectos
(o al menos algunos de ellos), sean consecuencias diferentes del caracter funcionalmente
anomalo de un gen que se expresa en areas cerebrales (tanto corticales como subcorticales)
diferentes. Esta opcion es sugerida, por ejemplo, por el Editorial de Nature Neuroscience
(2001: 1049), de manera que, teniendo en cuenta que ese gen se expresa en varias zonas
del cerebro, los trastornos podrian reflejar precisamente efectos pleitropicos'® en variadas
regiones cerebrales (cfr. también Marcus y Fisher 2003: 261). De hecho, como se sintetiza
a partir de diferentes estudios en Marcus y Fisher (2003) y, de manera mas exhaustiva,
en Benitez Burraco (2005a, 2005b), el alelo mutado de FOXP2 provoca por un lado una
reduccion bilateral de densidad en los nucleos basales (aspecto ya sefialado en Lai et alii
2001: 519), especialmente en el nicleo caudado, lo cual mayormente podria dar cuenta de
la dispraxia oro-facial, déficits de tipo motor asociados al trastorno. Recuérdese que tales
nucleos intervienen en el control de acciones secuenciales implicadas en tareas motoras, por
lo que esas estructuras subcorticales se relacionan con aspectos como la secuenciacion de
movimientos o la elaboracion de planes de accion, aspectos que parecen estar implicados en
el lenguaje (cfr. Lieberman 2000). Por otro lado, los escaneres cerebrales de los afectados
muestran una infra-actuacion en areas corticales relacionadas con el lenguaje, como la parte
posterior del area de Broca, durante tareas relacionadas con la generacién de palabras, lo
cual podria a su vez ser la causa de (o, al menos, estar vinculado con) los aspectos grama-
ticalmente andmalos y con algunos de los trastornos heterogéneos.

14 La pleitropia consiste en que un gen unico tiene efectos fenotipicos sobre mas de un carécter (cfr. 4.11).
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Teniendo presente la condicion de gen regulador de FOXP2, lo cual supone que ocupa
una posicién jerarquicamente prominente de una cascada y ejerce dominio sobre la expre-
sion de muchos otros genes, seria esperable que la anomalia de ese gen y el carcter disfun-
cional de su proteina provocara cambios en la expresion de algunos genes de esa cascada,
lo cual podria ser la clave que explicara la existencia de los déficits motores y gramaticales
de KE: puesto que, como sefiala Benitez Burraco (2005b: 42), una cascada es més sensible
a la disfuncién de un gen situado en su cispide, la anomalia de FOXP2 podria provocar a
su vez anomalias en diferentes elementos subordinados, derivando de ello las alteraciones
tanto de tipo motor como de tipo gramatical.

4.7. ;Es FOXP2 un gen unicamente humano?

Como adelanté el apartado 2, FOXP2 no es Gnicamente humano, sino que existe en mu-
chas y muy variadas especies, tanto mamiferas como no mamiferas (por ¢jemplo, aves). En
todas ellas, este gen se expresa, en lo que respecta al cerebro, en las mismas areas basicas
que en la especie humana: nticleos basales, cerebelo, tdlamo y cortex o regiones equiva-
lentes (palio) en especies no mamiferas. En todo caso ese caracter compartido de un gen
expresado en el ser humano no es una excepcion, sino la regla usual (cft. 4.8).

En realidad, las semejanzas van maés alld: FOXP2 no solamente es compartido por dife-
rentes especies, sino que en todas ellas, especie humana incluida, existe de una forma muy
semejante. Enard ez alii (2002) compararon la versidn humana de ese gen con su equivalente
en cinco especies de mamiferos: chimpancé, gorila, orangutan, macaco rhaesus y raton. Esa
comparacién reveld una conservacién sorprendentemente alta, con cambios cuantitativa-
mente minimos: en concreto, de los 715 aminoacidos de que se compone la proteina, la
version humana sélo difiere en tres de las posiciones con respecto a la proteina equivalente
del raton. Por su parte, la version presente en chimpancés, gorilas y macacos (idéntica entre
si en esos tres casos) sOlo muestra una Unica diferencia con respecto a la version poseida
por el ratén, y dos con respecto a la versiéon humana. Finalmente, el orangutan tiene dos
diferencias en esa proteina con el ratén y tres con el ser humano.

El referido analisis revela que la proteina FOXP2 es muy antigua: que sea poseida al
tiempo por ratones y seres humanos indica inequivocamente su existencia en el antepasado
comun de ambos organismos, en el cual ya debia jugar un papel significativo; a este respec-
to, Marcus y Fisher (2003: 261) sugieren que ese papel acaso se relacionara con estructuras
neurales implicadas en el control motor. Por otro lado, tal analisis también muestra, como
se expuso en el parrafo previo, que el grado de conservacion filogenética de la proteina ha
sido muy alto: Enard et alii (2002: 869) afirman, en este sentido, que cuando se compara
con un conjunto de 1.880 pares de genes roedores-humanos, la proteina FOXP2 esta entre el
5% de las mejor conservadas. Segun esos mismos autores (Enard et alii 2002: §70), durante
los 130 millones de afios que separan al antepasado comun de humanos y chimpancés con
respecto al ratén, hubo un unico cambio de aminoacidos en la proteina. Sin embargo, desde
el momento en que los linajes de humanos y chimpancés divergieron, hace comparativa-
mente muchisimo menos tiempo (entre 4.6 y 6.2 millones de afios), hubo dos cambios de
aminoacidos en nuestro linaje (en concreto, en las posiciones 303 y 325, en el exén 7), pero
la secuencia correspondiente al chimpancé se mantuvo inalterada, asi como la del resto de
primates analizados, exceptuando un cambio producido en el orangutan.
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Los datos sefialados y otras pruebas especificas conducen a que Enard et alii (2002:
871) sugieran que el gen fue modificado por seleccion natural durante la evoluciéon humana
reciente; en concreto, en los ultimos 200.000 afios. Si se considera, como apunta el trabajo
referido, que la posibilidad de realizar movimientos oro-faciales muy precisos caracteristica
del ser humano no existe en los primates, “some human-specific features of FOXP2, perhaps
one or both of the amino-acid substitutions in the exon 7, affect a person’s ability to control
orofacial movements and thus to develop profficient spoken language”. De manera intere-
sante, ese caracter reciente de la modificacion sugerido por Enard ef alii (2002) casa tempo-
ralmente bastante bien no sélo con la aparicion de los humanos anatdmicamente modernos,
sino también con variados tipos de evidencias, tanto arqueoldgicas (como la aparicion
reciente y repentina de una tecnologia compleja asociada a la creatividad de los humanos
modernos durante la transiciéon del Paleolitico Medio al Superior, que Mellars 2002: 46-48
sistematiza en 12 cambios muy relevantes) como referidas a procesos cognitivos de variada
indole (surgimiento de objetos artisticos, ritos funerarios o, mas en general, todo tipo de
manifestaciones simbolicas), que parecen indicar también un caracter evolutivamente muy
reciente del lenguaje (cfr. Tattersall 1998, 2002 entre otras muchas referencias).

4.8. Puesto que FOXP?2 no es exclusivo de nuestra especie, ;se deberia negar cualquier
tipo de vinculo de ese gen con el lenguaje, dado que los animales no humanos
poseen este gen pero no poseen (ni pueden acceder al) lenguaje?

No es posible deducir lo que sugiere esta pregunta. Simplemente hay que leer una obra
como Jacob (1997) para percatarse de que la mayor parte de nuestros genes no son un pa-
trimonio exclusivo de nuestra especie, sino que son compartidos con otras muchas y muy
variadas especies, de manera que la mayoria de genes del cerebro y del cuerpo humano
son poseidos también por otros muchos animales, o se relacionan muy estrechamente con
genes presentes en otras especies. Como muestra Jacob (1997), casi todos los genes de un
ratén y muchos de los de la mosca de la fruta tienen equivalentes en nuestro genoma, lo que
significa que la mayor parte de genes y proteinas del ser humano son muy antiguos filogené-
ticamente. Y a veces, esa coincidencia es realmente sorprendente: expone Sampedro (2002:
125) sobre P4X6 que cuando la version humana del gen se expresa de manera inducida en
una mosca, ese gen genera 0jos donde se ha activado: no ojos humanos, sino ojos de mosca
(cft. también el comentario de Jacob 1997: 123-124 al respecto). Por tanto, seglin Sampedro,
la funcién de P4X6 no se ha alterado desde hace 600 millones de afios y, ademas, los genes
dispuestos en la cascada de ese gen regulador deben ser en gran medida los mismos en todos
los animales. La misma igualdad es también sostenida por Marcus (2003: [19) sobre el mo-
delado basico del cerebro de todos los vertebrados, que se efectia de manera esencialmente
similar. Esto mismo, como se exponia en 4.7., rige también para FOXP2.

Es obvio que los animales humanos poseemos funciones cognitivas que no existen (o
existen s6lo de manera muy incipiente o limitada) en animales no humanos, pero el conoci-
miento actual indica que esa novedad no se basa en unos genes o, mas generalmente, en una
magquinaria completamente nueva, y esto mismo se aplica también al lenguaje. En realidad,
esto es lo que sugiere el sentido comun, ya que dificilmente podria ser el lenguaje un rasgo
basado en una maquinaria neural por completo novedosa en un 100%, asuncion que supon-
dria uno de los ganchos celestes o milagros evolutivos criticados por Dennett (1995). Por
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ello, segtin Marcus y Fisher (2003: 261), si el lenguaje dispone del mismo estatus evolutivo
que el del resto de procesos, deberia combinar una mezcla de novedad evolutiva y reciclaje
evolutivo (reutilizacion de elementos previamente existentes). En este sentido, Marcus y
Fisher (2003: 261) plantean la hipétesis de que el lenguaje podria derivar, al menos parcial-
mente, de cascadas genéticas presentes en sistemas neurales de otras especies € implicadas en
aspectos como el control motor, la cogniciéon social o la representacion espacial y temporal.
Por tanto, segun lo sefialado, no sorprendera que, segun Benitez Burraco (2005b: 42), FOXP2
sea uno de los candidatos obvios a erigirse en uno de tales elementos reciclados’.

Ya que la evolucidn es, segiin la muy conocida concepcidn de Jacob (cfr. Jacob 1977)
una especie de chapucera remendona que efectiia una labor de bricolaje, tomando lo que
tiene a mano en cada momento, las nuevas estructuras, tanto fisiologicas como cognitivas,
no podrian surgir de golpe ni desde la nada como por arte de magia, sino que el proceso
evolutivo supone introducir pequefias modificaciones cuantitativas de elementos preexisten-
tes. Sin embargo, esas modificaciones, frente a la vision usual del neo-darwinismo, pueden
originar un cambio cualitativamente muy relevante, algo semejante a una transicion de fase,
usando la terminologia de las Ciencias de la Complejidad. Esto rige también para FOXP2:
recordemos que, de un total de 715 aminoacidos, sélo existen dos cambios de aminoacidos
entre la version de la proteina FOXP2 presente en el chimpancé y la poseida por el ser huma-
no. Y, al tiempo, eso mismo rige también con respecto a la diferencia entre seres humanos y
chimpancés; como es bien sabido, el genoma de ambas especies es compartido en un altisi-
mo grado, aproximadamente en un 98.5%. Por ello, no somos sino ‘el tercer chimpancé’, en
palabras de Diamond (1992). Pero ese 1.5% de diferencia provoca una mente bien diferente.
Esto ha llevado a sostener que las diferencias entre ambas especies deben ser cualitativas,
residiendo en las regiones reguladoras de los genes mas que en las puramente codificadoras.
Jacob (1997: 10) formula esta cuestion desde una optica general:

[...] organismos que presentan formas muy diferentes estan constituidos por idénticas
baterias de genes. La diversidad de formas se debe a pequefios cambios en los sistemas de
regulacion que gobiernan la expresion de estos genes. La estructura de un animal adulto
es el resultado del desarrollo del embridn que le da origen. Basta con que un gen se ex-
prese un poco antes o un poco después en el transcurso de ese desarrollo, o que se active
algo mas en tejidos minimamente diferentes, para que el producto final, el animal adulto,
sufra por ello profundas modificaciones. Esta es la razén por la que, pese a las enormes
diferencias existentes entre peces y mamiferos, tienen todos ellos casi los mismos genes,
igual que cocodrilos y focas monje [...] Pueden producirse variaciones considerables de
formas animales en diversos niveles operando simplemente en la red de los numerosos
genes reguladores que determinan el momento en que se expresa este o aquel gen'®.

15 Desde una perspectiva comparativa, trabajos recientes han mostrado que los mecanismos en los que se basan
las capacidades conceptuales y articulatorias implicadas en el lenguaje no son exclusivas de éste, y tampoco ex-
clusivamente humanas, sino compartidas en gran medida por otras especies; cfr. las revisiones de Hauser y Fitch
(2003) y especialmente, Hauser, Chomsky y Fitch (2002).

16  El aspecto sefialado por Jacob, que las diferencias entre especies deriven mayormente de cambios en los siste-
mas de regulacion de unos genes que en general son comunes, se ha visto plenamente confirmado en lo que respecta
a la diferencia entre el ser humano y el chimpancé. Por ejemplo, entre otros trabajos, muy recientemente Gilad er
alii (2006) exponen los resultados de una comparacion de datos sobre la expresion de genes en cuatro especies: ser
humano, chimpancé, orangutan y macaco rhesus. De tal comparacion concluyen que “the over-representation of
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Ademas, puesto que, como hemos visto, los genes no actuan de manera aislada sino sin-
cronizada, tarea efectuada gracias a los factores de transcripcion del estilo de FOXP2, el
efecto de afiadir un nuevo gen, como expone Marcus (2003: 154), o de usar uno previamente
existente para una nueva funcion, dispondra de efectos no meramente aditivos, sino expo-
nenciales. En resumen, por las razones expuestas, la existencia de FOXP2 en otras especies
de ninguna manera puede invalidar ni arrojar dudas sobre la correlacion o la relevancia de
este gen para el lenguaje, sino que, en palabras de Marcus y Fisher (2003: 261), es otro
ejemplo mas de modificacién de caminos previamente existentes (cfr. Fisher y Marcus 2006
para un desarrollo mas extenso de tal idea).

4.9. Estudios recientes han mostrado que, en otros subtipos de SLI, FOXP2 y su protei-
na son normales. ;Invalida este hecho la correlacion entre una version defectuosa
de FOXP2 y los trastornos del lenguaje padecidos por KE y CS?

No la invalida de ningiin modo. Recordemos que, desde una perspectiva genética y
molecular, no hay duda alguna sobre la existencia de tal correlacion en KE, por indirecto
que sea el vinculo. Efectivamente, algunos estudios que han analizado la base molecular de
otros subtipos de SLI diferentes al padecido por KE han concluido que esos otros subtipos,
que son mas comunes y genéticamente més complejos (no sometidos a un patrén fuerte de
herencia mendeliana consistente en la alteracion de un gen tUnico, como en KE) y que no
suelen ir asociados a los trastornos oro-faciales que provocan problemas articulatorios como
los sufridos por los afectados de KE, no presentan ninguna correlaciéon con una version
andémala de FOXP2, dado que las dos copias de este gen son funcionalmente correctas. A tal
conclusién llegan, por ejemplo, Newbury er alii (2002), entre otros trabajos. Estos autores
seleccionaron 43 familias con trastornos del lenguaje (un total de 210 personas) que forman
parte de la muestra del SLI Consortium, y su conclusion consiste en que “In the absence of
any mutation or association evidence to suggest otherwise, we must therefore conclude that
FOXP?2 is unlikely to play a major role in the onset of autism or SLI [en subtipos diferentes
al de KE; VML], de manera que “the role of FOXP2 in speech and language disorders does
not generalize to more common and genetically complex forms of language impairment
within our SLIC cohort” (Newbury et alii 2002: 1324)".

Pero esto no significa negar la relacion entre la version andmala de FOXP2 y los trastor-
nos de la familia inglesa (y de CS); simplemente, supone rechazar que cualquier subtipo de
SLI deba estar necesariamente motivado por un defecto en tal gen. Como escriben Newbury
et alii (2002: 1320),

The mutation identified in the KE family [...] cosegregates with the speech and language
disorder in the KE pedigree. [...] Clearly, there is strong support for the role of chromoso-

transcription factors among the genes with modified expression levels in the human lineage is consistent with the
suggestion that most differences between human and chimpanzee are largely due to changes on gene regulation”
(Gilad et alii 2006: 244). Cfr. también el comentario de Nielsen (2006) sobre el significado del trabajo citado.

17 De todos modos, a pesar de la amplitud de la muestra seleccionada para su estudio, Newbury et alii (2002:
1324) sefalan, en aras de la prudencia, que “it remains possible that FOXP2 variations may be involved in specific
and distinct forms of speech and language impairments not represented within our sample”.
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me 731 in the etiology of both autism and language disorders. However, questions remain
with regard to the relevance of FOXP2 within more common and genetically complex
forms of language impairment [...]

Por tanto, como estos autores reconocen, el caracter no anémalo de ninguna de las dos
copias del citado gen en otras formas de SLI no provoca la invalidacion de la correlacion
entre los trastornos de los miembros afectados de KE y la version mutada del gen existente
en ellos.

Recuérdese (cfr. nota 3) que el SLI recubre una categoria genérica que dista mucho de
ser un fendmeno unitario, consistiendo mas bien en una especie de cajon de sastre que inclu-
ye casos muy heterogéneos, inicamente aunados por la aparente imposibilidad de remitir los
trastornos lingiiisticos a una causa primaria de otro tipo que los explique. Teniendo esto en
cuenta, la situacion esperable es que diferentes tipos de SLI estén motivados por diferentes
problemas: como exponen Benitez Burraco (2005a: 679) o Marcus (2003: 86), algunos de
esos trastornos pueden deberse al deterioro de genes reguladores o principales, como es el
caso de KE, mientras que otros trastornos pueden derivar de cualquier otro eslabén deterio-
rado de esa cascada genética (o de otra diferente), situado en un punto jerarquicamente mas
bajo. Por tanto, no se debe suponer que cualquier tipo de trastorno lingiiistico deba estar
provocado por la misma mutacién, ni que el descubrimiento de la base molecular de un
trastorno concreto pueda aplicarse autométicamente a cualquier otro (Marcus 2003: 86).

4.10. Si efectivamente FOXP2 se correlaciona con el lenguaje, ;por qué una copia
defectuosa del gen no elimina el lenguaje completamente?

Las respuestas a algunas de las preguntas previas, asi como el apartado 3, han mostrado
que esta pregunta seria incorrecta en su misma formulacién, al asumir una relacion directa,
de tipo ‘uno-a-uno’, entre un gen y un caracter. En otras palabras, la pregunta considera
implicitamente que el lenguaje seria un rasgo monogénico puro, de modo que parte de la
existencia de un gen tinico de la gramatica o del lenguaje, cuya disfuncion deberia provocar
una pérdida completa de la capacidad lingiiistica. Pero, como se expuso previamente, esa vi-
sion, que ciertamente estd muy extendida, y que suele ser azuzada por titulares periodisticos
sensacionalistas (cfr. Pinker 1994: 325-326 para unos ejemplos elocuentes al respecto), no
tiene sustento alguno desde la perspectiva genética y molecular. Por otro lado, recordemos
también que no es FOXP2 quien causa en si mismo los problemas, dado que es un gen
regulador o maestro, sino que esos problemas mas bien derivan de los efectos anomalos de
FOXP2 sobre otros genes.

4.11. Por qué los trastornos asociados a la mutaciéon de FOXP2 se restringen al cerebro
si este gen es también decisivo para el desarrollo de otros organos?

Como adelanto el apartado 2, FOXP2 no s6lo se expresa en el cerebro, sino que al tiem-
po lo hace también en zonas no relacionadas con el sistema nervioso, como son €l corazén,
el intestino y los pulmones, durante la embriogénesis. En todo caso, esta multiplicidad de
tareas en lo que respecta a la expresion de un gen no debe considerarse como algo excepcio-
nal, sino como la situacion usual, que rige en la misma medida para la mayor parte de genes.
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Estos no se limitan a actuar sobre un Unico rasgo, sino sobre varios al tiempo, de manera
que los genes suelen tener efectos fenotipicos sobre més de un caracter: tal fenémeno es
conocido como pleitropia. También es usual el fendmeno contrario, consistente en que en el
desarrollo de un tinico rasgo suelen intervenir varios o muchos genes al tiempo: poligenis-
mo. Y, de hecho, la pleitropia no solamente se aplica a genes normales, sino también a los
de tipo regulador: muchos de ellos efectiian tareas tan diferentes como FOXP2, ni siquiera
limitadas a la embriogénesis (recuérdese que FOXP2 se expresa también en diferentes te-
Jjidos del organismo adulto). Como exponen Marcus y Fisher (2003: 261) a partir de otros
estudios, el gen P4X6 (cfr. 3.2), ademas de su papel regulador en el proceso de desarrollo
del ojo, también esta decisivamente implicado en la formacion del sistema nervioso central
y de las glandulas endocrinas, asi como en el control de variados procesos celulares, como
proliferaciéon o migracién entre otros.

Tras estas consideraciones generales, y centrandonos en la pregunta, su respuesta no se
conoce de manera exacta, aunque existen indicios que apuntan en una direccién concreta.
Tengamos en cuenta que si un gen es defectuoso, pueden existir dos diferentes consecuen-
cias con respecto a su proceso de traduccién en una proteina: ese gen anémalo podria codi-
ficar una proteina igualmente andmala, o bien podria producir una proteina funcionalmente
normal, no defectuosa, aunque en una cantidad o dosis insuficiente como para que la protei-
na efectie su cometido de manera adecuada. Lai ez alii (2001) se decantan por la segunda
opcion: basandose en los datos de su propio estudio y en otros estudios de diferentes tras-
tornos en los que estan implicados genes de la familia FOX que sugieren que esos trastornos
derivan de una haplo-insuficiencia durante la embriogénesis, Lai et alii (2001: 522) afirman
que “FOXP?2 haplo-insufficiency in the brain at a key stage of embryogenesis leads to ab-
normal development of neural structures that are important for speech and language”.

Para entender tal afirmacién, debemos tener presente que el genoma humano es diploide;
una célula diploide es aquella que posee dos juegos de cromosomas, lo cual se traduce en la
posesion de dos copias de cada gen, proveniente cada una de ellas de un progenitor. Por el
contrario, ‘haploide’ implica que existe un juego unico de cromosomas en cada célula, como
sucede en los gametos o células sexuales, o, de manera mas sorprendente, en los himenép-
teros macho, que surgen de huevos no fertilizados y que, por tanto, no tienen padre: todas
las células del macho contienen un Gnico juego de cromosomas, obtenido exclusivamente de
la madre (frente a ello, las hembras son diploides, al surgir a partir de huevos fecundados;
de ahi que la determinacion sexual de los himendpteros se conozca como haplodiploidia).
Pues bien, el subtipo de SLI sufrido por KE y CS convierte a los afectados en individuos
heterocigdticos para ese gen, de modo que se altera via mutacion (KE) o translocacion (CS)
una de las dos copias. La posibilidad por la que se decantan Lai et alii (2001) consiste en
que ese caracter heterocigdtico podria reducir en los afectados a la mitad (o bien de manera
significativa) la dosis usual de la proteina FOXP2 fabricada en condiciones normales, cuan-
do las dos copias del gen son correctas. Y esa reduccion podria no afectar al desarrollo del
resto de 6rganos en que se expresa el gen, pero podria ser insuficiente como para garantizar
el desarrollo cerebral o de las areas concretas donde se expresa. Marcus y Fisher (2003: 261)
sugieren una posibilidad adicional, consistente en que podrian existir de hecho alteraciones
o cambios en el resto de drganos donde se expresa FOXP2 (pulmones, intestinos y corazon),
las cuales no hubieran podido ser apreciadas todavia.
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4.12. Por tanto, a la luz de toda la discusion previa, ;puede considerarse a FOXP2
como ‘el gen del lenguaje’ o ‘el gen de la gramdtica’?

Las respuestas previas muestran, desde diferentes angulos, que la idea recogida en esta
pregunta, entendida en el sentido de considerar a FOXP2 el gen responsable del lenguaje o
de la gramatica, no es posible en absoluto. Un genetista, o alguien minimamente informado
sobre genética o biologia molecular, dificilmente podria usar denominaciones de ese estilo.
No podria existir un gen anico para el lenguaje, del mismo modo en que tampoco existe un
gen Unico para ningun otro érgano ni estructura, ni en el plano fisioldgico ni en el cogniti-
vo. Las siguientes palabras de Bateson (2001: 157) se aplican perfectamente al caso tratado
aqui: “A disconnected wire can cause a car to break down, but this does not mean that the
wire by itself is responsible for making the car move”.

Por otro lado, el tipo de afirmaciones del estilo de ‘el gen de la gramatica’ o ‘el gen del
lenguaje’ nunca ha sido expresado ni asumido por los autores inscritos en el innatismo. Por
ejemplo, Gopnik ef alii (1997: 113) son muy claros al respecto:

The pattern of familial aggregation in the English-speaking multigenerational family re-
ported on his paper [familia KE; VML] is particularly interesting because it is consistent
with the hypothesis of genetic etiology by autosomal dominant transmission. However,
even if it were unambiguously established that the familial language disorder we are con-
cerned with was linked to an autosomal dominant gene, this would not mean that the single
gene was solely responsible for language development in controls. [t is clear that in any
complex system a malfunction in one part of the system may have extensive consequences
for the whole system.

FOXP2 es solamente un elemento integrante de una cascada muy compleja, conformada
por multiples genes dispuestos en una organizacion jerarquica, si bien no todos teniendo un
papel vinculado con el lenguaje. Como se sefialo antes, la condicion de gen regulador de
FOXP? invita automdticamente a pensar que su papel es especial, comandando esa cascada
o estando en su defecto muy cerca de su cima, si bien en la actualidad se desconoce en
qué consiste exactamente tal papel, asi como la funcion exacta de la proteina que codifica
(aunque, como vimos, hay sospechas mas que fundadas sobre la funcién general que podria
cumplir).

Por ello, no puede denominarse como ‘el gen del lenguaje’ (cfr. Marcus y Fisher 2003:
262), ni se deberia tampoco considerar como un gen del lenguaje ni de la gramatica, sino
que, segln las evidencias existentes, es un gen que controla otros muchos genes, algunos de
los cuales si estan relacionados con el lenguaje en diferentes vertientes (de ahi los diferentes
efectos). Pero es obvio que hasta que no se llegue a conocer la organizacién jerarquica de
la que forma parte (y hasta ese momento podria pasar mucho tiempo), no se podran dar
respuestas a los interrogantes ahora desconocidos.

A pesar de ello, se puede afirmar rotundamente, segin todo lo discutido previamente,
que FOXP?2 tiene un papel relevante con respecto al desarrollo del lenguaje, presentando
vinculos (por indirectos que sean) con este rasgo cognitivo, dada la correlacidon inequivoca
entre la alteracion de un alelo del gen y los trastornos producidos en la familia KE. Por
ello, su hallazgo supone una clara evidencia de una base genética para el lenguaje humano,
siendo el tinico caso conocido hasta ahora de una correlacion manifiesta (aunque indirecta)
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entre un gen (en su vertiente andémala) y el lenguaje. Como afirma Benitez Burraco (2005b:
39), es muy significativo que todas las zonas cerebrales en las que se expresa este gen sean
regiones implicadas en alguna medida en el lenguaje. Sin embargo, retomando el contenido
de la introduccion de este trabajo, tal hallazgo no deberia sorprender, sino que confirma lo
que dictaba el sentido comun: nuestro sistema comunicativo no esta situado en un limbo de
tipo cultural frente a la comunicacion del resto de especies, sino que comparte con ellas una
base bioldgica completamente esperable.

4.13. Finalmente, dado que FOXP2 muestra la existencia de una base genética para el
lenguaje, ;deberia considerarse este gen como la ‘evidencia definitiva’, esto es,
como la verdaderamente probatoria del caracter innato del lenguaje?

La necesidad de valorar en su justa medida el significado de FOXP2 se extiende también,
a mi juicio, y de manera no menos importante, a lo que plantea esta pregunta: el descubri-
miento de este gen no debe tomarse como la ‘evidencia definitiva’ del cardcter innato del
lenguaje, ni como un aspecto intrinsecamente mas probatorio que el resto de evidencias que
apuntan a un sustrato biolégico para el lenguaje. Sin embargo, si FOXP2 goza de un estatus
tan especial, y ha sido tan amplisimamente discutido, es por la creencia muy extendida de
que solamente el nivel genético puede justificar el cardcter innato de un rasgo. De ahi que
la vision usual al respecto (y me refiero incluso a la visién cientifica) equipare férreamente
los niveles genético e innato.

La razon de tal equiparacion deriva del surgimiento de la ‘sintesis evolutiva’, que integré
las ideas de Darwin y Mendel en un marco unitario, y que dio lugar al neo-darwinismo, que
se ha erigido en la concepcion bioldgica imperante.- A pesar de su innegable importancia,
algunos efectos derivados de la sintesis evolutiva no fueron deseables; el principal consiste
en que origind el gencentrismo o dictadura de los genes, una vision caracterizada por cen-
trarse exclusivamente en los genes y secuencias de DNA (cft. Jablonka y Lamb 2005: cap.
1 para los detalles de esta historia). Tal 6ptica impregné toda la concepcion evolutiva, de
manera que la evolucion se suele considerar como un mero cambio en la frecuencia génica.
En concreto, segiin esa vision, los organismos tienen variaciones, algunas de ellas producen
diferencias en eficacia biolégica o fitness, y algunas de esas variaciones son heredables.
Pero, como sefialan Griffiths y Gray (2001: 195), puesto que las variaciones no heredables
no tienen papel alguno a efectos de la seleccion natural, y puesto que el mecanismo de
herencia se considera como puramente genético, de ahi deriva que la herencia se suela ver
solamente en términos de genes y secuencias de DNA, y la evolucion, de manera corres-
pondiente, se considere como meros cambios en las frecuencias de genes alternativos. Esto
provocd que se otorgara a los genes un poder directivo especial por parte del neo-darwinis-
mo, si no Unico, y de aqui resulta esa identificacion estricta entre lo genético y lo innato
que ha impregnado e impregna el pensamiento bioldgico: un rasgo seria innato solamente si
reside en el nivel genético. Esta asuncidn es la que ha conducido a nociones como blueprint
0 programa genético, segin las que los organismos son un mero producto especificado de
antemano en un plan director (los genes).

Sin embargo, esta concepcion, resumida en el predominio absoluto del material genético,
esta siendo cuestionada y alterada por diferentes corrientes bioldgicas, como las Ciencias de
la Complejidad (cfr. Goodwin 1994 y Kaufmann 1995 como referencias clasicas, y Solé y
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Goodwin 2000 como panoramica en el ambito bioldgico), los sistemas de herencia de Eva
Jablonka y Marion Lamb (cfr. Jablonka y Lamb 1995, 2005) o la Teoria de los Sistemas
de Desarrollo (cfr. Oyama 1985 y Oyama et alii eds. 2001). Aunque tales aproximaciones
parten de diferentes premisas y tienen diferentes perspectivas, todas ellas coinciden plena-
mente en su rechazo al gencentrismo neo-darwinista, defendiendo que una dptica puramente
genética es claramente insuficiente como para poder dar cuenta de los organismos, siendo
necesario considerar otros procesos y, en especial, otros tipos de factores que son heredables
ademas de los genéticos. Son precisamente estos otros factores los que enfatizan las co-
rrientes sefialadas, con el objetivo de situarlos al mismo nivel que los factores genéticos; en
otras palabras, la herencia supone mas que genes, de manera que la nocién neo-darwinista
de herencia, puramente genética, es demasiado restringida. Tal situacion es perfectamente
reflejada por Jablonka y Lamb (2005: 1) cuando escriben que “biological thinking about
heredity is undergoing a revolutionary change. What is emerging is a new synthesis, whi-
ch challenges the gene-centered version of neo-Darwinism that has dominated biological
thought for the last fifty years™.

La formulacion mas representativa sobre la necesidad de no identificar las nociones de
genético e innato es la ‘tesis de paridad’, segun la que “genes and other material causes are
on a par” (Griffiths y Knight 1998: 254). Esta tesis, verdadero eje de la Teoria de los Siste-
mas de Desarrollo, supone el rechazo a otorgar un estatus de privilegio a los genes, ni en el
nivel formativo ni en el informativo: ninguna influencia es suficiente para un fenémeno, sino
que todas ellas deben tener un estatus paralelo para que el proceso de desarrollo sea exitoso.
Por ello, un rasgo innato es el producto de una interacciéon muy compleja entre muchos re-
cursos heterogéneos, algunos de ellos genéticos, pero otros no genéticos. En otras palabras,
seglin la teoria mencionada, el desarrollo debe contemplarse como un proceso determinado
de manera conjunta por multiples causas, por lo que no es factible diferenciar entre causas
primeras o esenciales (las genéticas) y otras que gozan de un estatus secundario, de mero
apoyo, postura ésta central al dogma neo-darwinista. Frente a este marco, las corrientes
antes citadas defienden que bastantes de los factores no genéticos que contribuyen (en pie
de igualdad con los genes) al desarrollo pueden heredarse, incluyendo los sistemas de mar-
cado de cromatina, estructuras cromosOmicas, citoplasmicas y metabolicas o membranas
celulares, ademas de recursos extracelulares, como la matriz celular, huellas quimicas en
el utero, sefiales de desarrollo y del entorno, o factores conductuales (cfr. Jablonka y Lamb
2005 para una panoramica). Todos estos factores conforman los sistemas de herencia exten-
didos. Tal concepcion supone, por ello, que los fenomenos ignorados o marginados en las
concepciones genocéntricas son colocados al mismo nivel que los factores genéticos. Desde
tal perspectiva, un rasgo innato seria simplemente una propiedad determinada a aparecer
de manera robusta y fiable en cierto punto del proceso de desarrollo de cualquier miembro
de una especie, con independencia de los fundamentos de su desarrollo, que pueden ser
genéticos, pero también de otros tipos.

Esta concepcion que rechaza el gencentrismo ha sido recientemente puesta sobre el
tapete en el ambito lingliistico por el Programa Minimalista, modelo que, de manera ple-
namente acorde con los marcos bioldgicos sefialados, propugna una rebaja del papel de los
genes; en este caso, de la dotacion genética para el lenguaje (cfr. Lorenzo v Longa 2003b
sobre esta cuestion y sobre sus profundas implicaciones). Como es bien sabido, en los
modelos generativos previos (especialmente, en el modelo GB), el fundamento del caracter
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innato del lenguaje se basaba en principios especificos del lenguaje remitidos directamente
a los genes, identificando de ese modo, en la linea usual, lo genético y lo innato. Por el
contrario, €l minimalismo plantea la tesis de inespecificidad de la facultad del lenguaje:
tal facultad se contempla como un medio optimo o perfecto de unién entre los sistemas
limitrofes a los que sirve de puente o unién (Articulatorio-Perceptivo y Conceptual-Inten-
cional), en el sentido de que los mecanismos de la facultad del lenguaje no son disonantes
con los mecanismos de los sistemas limitrofes, sino que estén en correspondencia directa
con ellos. Por tanto, ‘optimo’ o ‘perfecto’ equivale a la uniéon més sencilla posible entre las
interfaces de sonido y de significado. Es en este sentido en el que segiin Chomsky (2000:
76), “El lenguaje es una solucién Optima a las condiciones de legibilidad”, impuestas por
los dos sistemas externos o limitrofes. Por tanto, frente a la visidn previa seglin la que los
principios de la facultad del lenguaje eran especificos de dominio, puramente gramaticales,
el rasgo central del minimalismo consiste en el caracter inespecifico de tales principios:
estos han pasado a reinterpretarse, desde su motivacion gramatical especifica, como meca-
nismos vinculados con o exigidos por los niveles de interfaz, o bien a basarse en razones
de necesidad conceptual; en ninguno de los casos condiciones especificamente gramati-
cales. Eso supone que los mecanismos sin otra justificacidn que la puramente gramatical
postulados por los modelos previos se consideran en el minimalismo como imperfecciones
(Chomsky 2000), elementos no directamente legibles o interpretables por las interfaces con
los sistemas limitrofes. Dada la tesis de inespecificidad, en el Programa Minimalista esa
estructura altamente especifica de conocimiento lingiiistico inicial, y remitida a los genes,
debe reemplazarse por otra en la que el estado inicial deberia estar libre de cualquier atisbo
o residuo puramente gramatical.

Lo dicho supone que el minimalismo rechaza esa equiparacidn estricta entre los niveles
genético e innato: el lenguaje sigue considerandose como un rasgo innato, pero no es nece-
sario ya enfatizar ni centrarse en el nivel genético. En esta linea, Chomsky (2005: 6) sefiala
tres componentes del crecimiento del lenguaje en el individuo: dotacidén genética, experien-
cia y principios no especificos al lenguaje. Pues bien, la tesis planteada por el minimalismo
supone, dada esa inespecificidad de la facultad del lenguaje, que “we need no longer assume
that the means of generating structured expressions are highly articulated and specific to
language (Chomsky 2005: 8). Y esto significa “shifting the burden of explanation from the
first factor, the genetic endowment, to the third factor, language-independent principles of
data processing, structural architecture, and computational efficiency” (Chomsky 2005: 9).
De este modo, una propiedad determinada de la gramatica puede seguir siendo considerada
innata aunque no responda a una instruccidon gramatical especifica a partir de una especi-
ficacion genética, del mismo modo en que, segin la vision alternativa al neo-darwinismo
gencentrista, cualquier rasgo puede ser innato aunque no responda a una instruccion espe-
cifica derivada de una base genética. Esto supone que los rasgos innatos no se tratan como
genotipicos, sino como fenotipicos: lo innato es la propiedad, pero no necesariamente la
base de su desarrollo (sobre estos aspectos, cfr. Longa y Lorenzo en prensa).

Es en el sentido expuesto en el que, a mi juicio, el descubrimiento de FOXP2 no debe
contemplarse como la evidencia definitiva del caracter innato del lenguaje (lo cual supondria
seguir equiparando el nivel genético y el nivel innato, o el menos defender una primacia del
primero para dar cuenta del segundo), sino que deberia tomarse como una mas de las dife-
rentes evidencias que apuntan en conjunto a un sustrato bioldgico, innato, para el lenguaje
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humano. En conclusion, segln la perspectiva minimalista, también habria que aplicar, en el
sentido mencionado, la tesis de paridad a FOXP2. '
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