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Introducéo: A sindrome de delecdo 22g11.2 (SD22ql11), também conhecida como
sindrome de DiGeorge, sindrome velocardiofacial ou CATCH22, foi identificada no
comeco da década de 90, e atualmente € considerada uma das doencas genéticas
mais frequentes em humanos. Clinicamente € caracterizada por um fendtipo
altamente variavel, sendo que até o momento j4 foram descritos mais de 180
achados clinicos diferentes, que vao desde anormalidades fisicas até alteracdes
comportamentais. Estudos prévios com portadores da sindrome encontraram perda
auditiva predominantemente do tipo condutiva.Atualmente, exames eletrofisiologicos
como os Potenciais Evocados Auditivos (PEA) que avaliam a atividade neuroelétrica
em resposta a um estimulo acustico, vém sendo utilizados como um método objetivo
para avaliacdo do sistema auditivo a nivel central. Dentre os PEA, os Potenciais
Auditivos de Longa Laténcia (PEALL) representam a atividade cerebral
correspondente a processos cognitivos especificos. O Mismatch Negativity (MMN) é
um PEALL que corresponde a uma resposta cerebral elétrica das habilidades de
processamento, discriminacdo e memoaria auditiva, gerado independentemente da
atencdo do sujeito.Objetivo: descrever e analisar os achados audioldgicos
periféricos e centrais da audicdo nos pacientes acometidos pela SD22ql11.2
Método:Trata-se de um estudo transversal, observacional, individual e
contemporaneo. Os sujeitos em estudo sdo criancas e adultos, com diagndstico de
SD22qg11.2 realizado por servigo de genética de referéncia. Os atendimentos iniciam
com anamnese, seguidos de avaliacdo auditiva periférica, composta por audiometria
tonal liminar e as medidas de imitancia acustica. Na avaliacdo auditiva central,
primeiramente sao registrados os PEALL (complexo P1, N1 e P2) e posteriormente é
realizado o registro do MMN, no qual os individuos assistem a um video enquanto os
estimulos sonoros estdo sendo apresentados. Resultados Preliminares: A coleta
de dados estd em andamento. Até o presente momento foram avaliados duas
criancas, uma do género masculino e outra do género feminino, além de um
adolescente do género masculino. Nos resultados parciais ndo foram encontradas
alteracdes de orelha média ou perda auditiva (PA), no entanto, a nivel central
verificaram-se alteragbes na morfologia das ondas dos PEALL e MMN, além do
aumento das laténcias e diminuicdo das amplitudes, quando comparadas ao
esperado para faixa etaria. Além disso, alguns dos pacientes ndo apresentaram
resposta na pesquisa do MMN. A pesquisa segue em desenvolvimento, tendo como
objetivo a realizacéo de um trabalho de conclusdo de curso, sendo finalizada ao final
do ano de 2015. A literatura evidencia que a pesquisa dos PEALL e MMN séo muito
Uteis na avaliacdo auditiva central. Alguns autores sugerem que a avaliagao auditiva
deva ser incluida entre as caracteristicas clinicas da SD22q11, pois a deficiéncia
precocemente identificada pode reduzir o risco do déficit de fala, no entanto, de
todos os estudos encontrados, nenhum estudo analisou, descreveu ou detalhou
avaliacdes eletrofisioldgicas centrais da audicdo, bem como possiveis achados para
as mesmas, por isso justifica-se a realizagdo destes exames. Concluséo: Até o
presente momento todos pacientes avaliados apresentaram alteracdo auditiva
central.



