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ACHADOS AUDIOLOGICOS DE PORTADORES DE SURDEZ GENETICA NAO SINDROMICA

Autor(es): Pricila Sleifer, Andrea Ortiz Correa, Liliane Razador

NTRODUGCAOQ: Diversos genes sdo responsaveis pela surdez genética ndo-
sindrémica hereditaria; estima-se na populacédo que de 2,3 % a 4 % dos
individuos s&o portadores da mutagéo 35DelG, ou seja, s&o heterozigotos para
a surdez. Essas mutagdes de genes que codificam proteinas afetam o
mecanismo de transdugéo da céclea resultando em perda auditiva
sensorioneural . Essa perda auditiva portanto, € o resultado de uma desordem
multifatorial causada tanto por fatores genéticos, quanto por influéncias
ambientais. OBJETIVO: Relatar o perfil audiolégico de irm&os portadores de
perda auditiva sensorioneural ndo-sindrémica. MATERIAL E METODO:
Levantamento de dados de 8 casos de irmaos, filhos de mesmo pai e mesma
mae, que fazem uso de aparelho auditivo em ambas as orelhas, 5 individuos
do sexo masculino e 3 individuos do sexo feminino; entre a faixa etaria de 3 a
16 anos, submetidos a selecéo, testagem e adaptacéo de aparelhos auditivos
no Servigo de Fonoaudiologia do Hospital Concei¢éo do Grupo Hospitalar
Conceicéo de Porto Alegre. RESULTADOS: Os achados audiolégicos
mostraram: audiometria tonal do tipo sensorioneural bilateral em 100 % dos
individuos, sendo 37,5 % de grau severo, 37,5 % de grau moderado e 25 % de
grau profundo. DISCUSSAOQ A perda auditiva sensorioneural de origem
genética é responsavel por aproximadamente 50% de todas as perdas
auditivas congénitas da crianga. A surdez congénita de carater recessivo € a
mais encontrada para a mutagdo 35 DelG no gene GJB2 e, representa um
percentual de 85% nos casos de perda genética de carater ndo-sindrémico.
Dentre seus sintomas audiolégicos estdo uma perda auditiva sensorioneural de
grau moderado a profundo, bilateral. Apesar de o gendtipo nédo predizer a
audicdo, homozigotos para 35delG tém incidéncia de surdez pré-lingual
significativa: 26 a 30% terdo surdez severa e outros 30 a 57% profunda.
CONCLUSAO: A maioria dos pacientes avaliados apresenta perda auditiva
sensorioneural bilateral de grau moderado a profundo. Muitos pacientes com
perda auditiva sensorioneural de causa indefinida podem apresentar alteragdes
cromossOmicas determinantes de sua patologia. A mutagéo 35delG da
Conexina 26 esta potencialmente vinculada a alguns casos de perda auditiva
néo esclarecida assim, a pesquisa desta mutagdo poderia ser incluida na
bateria de exames de investigag&o etioldgica da surdez indeterminada, para
fins de etiologia diagnostica e de aconselhamento genético.
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