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RESUMEN

Introduccién: la hipoacusia se define como la disminuciéon de la percepcion auditiva, la
genética es la causa mas frecuente a nivel mundial de hipoacusia neurosensorial. Objetivos:
describir el comportamiento de la hipoacusia neurosensorial de causa genética en pacientes
pediatricos que se atienden en el Centro Auditivo de La Habana desde enero de 2006 hasta
diciembre de 2011. Métodos: se realizd un estudio de tipo observacional descriptivo
transversal de 95 pacientes cubanos menores de 18 afios con hipoacusia neurosensorial
bilateral de causa genética que acudieron a la consulta del Centro Auditivo de La Habana
entre los meses de enero 2006 y diciembre 2011. Resultados: del total de casos estudiados
el 85,26% tuvieron una pérdida congénita de la audicion, el 40% presentaron una causa
sindrbmica como causante de la sordera, el 50% de estos pacientes presentaron el
Sindrome Waanderburg, 59,25% de la hipoacusias no sindrémicas fueron a causa de una
mutacion, solo el 35,79% presentd antecedentes de sordera. Conclusiones: Se evidencia
que la hipoacusia neurosensorial bilateral profunda fue el hallazgo mas frecuente. Un gran
numero de pacientes presentaron una causa sindrémica como causa de su hipoacusia. El

mayor por ciento de pacientes no poseen antecedente familiares de sordera. En la mayoria
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de los casos la hipoacusia aparece antes de los primeros seis meses de vida y la mayoria

fueron diagnosticados antes del primer afio de vida.

PALABRAS CLAVE: hipoacusia neurosensorial hereditaria, hipoacusia sindrémica, hipoacusia

no sindrémica

ABSTRACT

Introduction: the hearing loss is defined as the decrease of the auditory perception, the
genetics is the most frequent cause at world level of sensorineaural hearing loss.
Objectives: to describe the behavior of the sensorineaural hearing loss of cause genetics in
pediatric patient that are assisted in the Auditory Center of Havana from January of 2006
until December of 2011. Methods: it was carried out a study of 95 Cuban patients'
descriptive traverse observational type smaller than 18 years with bilateral sensorineaural
hearing loss of cause genetics that they went to the consultation of the Auditory Center of
Havana among the months of January 2006 and December 2011. Results: of the total of
studied cases 85,26% had a congenital loss of the hearing, 40% presented a cause
syndromic like causing of the deafness, 50% of these patients presented the Waanderburg
syndrome, 59,25% of the non-syndromic hearing loss was because of a mutation, alone
35,79% presented antecedents of deafness. Conclusions: It is evidenced that the bilateral
sensorineaural hearing loss deep was the most frequent discovery. A great number of
patients presented a cause syndromic like cause of its hearing loss. The biggest percent of
patients doesn't possess family antecedent of deafness. In most of the cases the hearing loss
appears before the first six months of life and most was diagnosed before the first year of

life.

KEY WORDS: hereditary sensorineural hearing loss, syndromic hearing loss, non-syndromic

hearing loss

INTRODUCCION

El sentido de la audicién es esencial para mantener relaciéon con el entorno desde el
nacimiento y constituye la via habitual para adquirir el lenguaje. El lenguaje
desempefia un papel central en el pensamiento y el conocimiento. La hipoacusia
infantil es, pues, un severo impedimento cuyos efectos superan la imposibilidad de

escuchar y hablar. Sin lenguaje oral, procesos cognitivos que usan formatos
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fonoldgicos, como la memoria o la lectura, no se desarrollaran convenientemente.
Cuando la arquitectura cognitiva no estd bien estructurada para que funcione
eficazmente, el rendimiento académico se resiente y el aprendizaje autbnomo es
practicamente imposible. Las dificultades acumuladas como consecuencia de la

sordera llevaran al establecimiento de una discapacidad. *

Las hipoacusias de origen genético representan mas de la mitad de las hipoacusias

infantiles. Se estima que afectan a 1 por 2000 nifios. *

Resulta de imprescindible conocer algunos conceptos basicos de genética que

permitirdn comprender este tipo de hipoacusia.

El gen es una porcién de ADN de diversa longitud que codifica para la sintesis de un
determinada cadena polipeptidica formada por cuatro tipos de piezas o bases:
Adenina (A), citosina (C), guanina (G) y timidina (T), estas se acoplan entre si en
muchas combinaciones diferentes, creando asi secuencias Unicas de DNA, de
manera que los genes estan formados por estas secuencias y contienen las érdenes

e instrucciones de la vida del individuo. 2

Los genes estan agrupados en pequefias estructuras llamadas cromosomas y
dentro de ellos estan localizados linealmente, se denomina “loci” al sitio especifico
que ocupa un gen dentro del cromosoma. Tenemos 23 pares de cromosomas,
incluyendo un par de cromosomas sexuales, de manera tal que de cada cromosoma
tenemos dos copias o versiones (una materna y otra paterna) y tenemos por tanto
dos copias de cada gen (dos “loci” para los alelos que codifican para cada
caracteristica). La secuencia de ADN de estos genes es casi idéntica entre distintas
personas, al comparar el gen de una persona con el de la mayoria de la poblacién
se encuentran a veces algunas diferencias, el cambio que produce estas diferencias
se llama mutacion o alteraciéon, en ocasiones alteran al gen de tal modo que no le

permite desempefiar su funcion adecuadamente. ?

Las mutaciones o alteraciones genéticas pueden ser dominantes o recesivas. Si solo
es necesaria una copia del gen alterada (gen en estado heterocigotico) para que
tenga manifestacion clinica decimos que la mutacién es dominante. Por otra parte
cuando el gen alterado no es lo suficientemente fuerte para por si solo manifestar
el trastorno, es preciso que el individuo herede los dos genes alterados (estado
homocigdtico) para que se produzca la manifestacién clinica, decimos entonces que

la mutacién es recesiva. 2
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El portador es la persona que tiene una copia alterada del gen y la otra copia sin la
mutacion recesiva del mismo, ella no resulta afectada pero si puede transmitir la

mutacién genética a sus descendientes. ?

Cuando la mutacion recesiva en el gen es en el cromosoma X, se conoce como
herencia ligada al sexo y cuando se localiza en cualquier otro cromosoma no ligado

al sexo se conoce como herencia autosémica. ?

Existen personas que presentan una mutacién genética sin que sus padres sean
portadores de la misma, esta mutacidn se conoce como nueva y es debida a
cambios en un gen en el esperma del padre o en el 6vulo de la madre,

comenzandose entonces en una familia la herencia de un caracter. 2

Existe otra forma de herencia genética llamada mitocondrial. Las mitocondrias son
estructuras pequefias del interior de las células encargadas de proveerlas de
energia. Ellas tienen sus propios genes y estos son distintos a los de la célula. Si
existe una mutacion de estos genes esta puede pasar a través de herencia
mitocondrial, solo se puede pasar por via materna pues durante la reproduccion
solo el 6vulo aporta mitocondrias al embridn, por tanto solo las madres pasan los

caracteres mitocondriales a sus hijos. 2

Se ha definido como “genotipo” a la constitucibn genética de un individuo. La
manifestacion de ese genotipo se conoce como “fenotipo”, el que puede ser un

rasgo fisico especifico, o una caracteristica bioquimica o fisiol6gica. 2
Las hipoacusias genéticas se pueden clasificar en dos grandes grupos:

Hipoacusias genéticas sindromicas: representan el 30 % de las hipoacusias de

origen genético y se presentan asociadas a otras a anomalias. *

Herencia autosémica recesiva

Sindrome de Usher: hipoacusia prelingual neurosensorial y retinosis pigmentaria.
Esta dltima habitualmente aparece en la segunda década de la vida. Dependiendo
del tipo de hipoacusia, de la presencia o no de afectacion vestibular y de la edad de
comienzo de la retinosis, los pacientes se clasifican en 3 grupos. Se han identificado
nueve genes responsables de este sindrome (MYO7A, USH1C, CDH23, PCDH15,
SANS, USH2A, VLGR1, WHRN y USH3).

Sindrome de Pendred: hipoacusia sensorial, habitualmente prelingual. El sindrome

se caracteriza por la presencia de bocio, que se puede desarrollar bien durante la
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pubertad, o en la edad adulta. En mas de la mitad de los casos la funcién tiroidea
es normal. * Suele presentar disfuncién vestibular y anomalias 6seas en el oido
interno (displasia de Mondini o acueducto vestibular dilatado). En el 50% de los
casos es posible identificar una mutacién en el gen SCL26A4. El estudio de este gen
estaria indicado en aquellos pacientes con hipoacusia progresiva y anomalias
radioldgicas del laberinto dseo, independientemente de la presencia o no de bocio
(este gen es responsable también de la hipoacusia no sindrémica DFNB4) ©®_ Con
menos frecuencia el sindrome de Pendred puede estar ocasionado por mutaciones
en el gen FOXI1. ’

Sindrome de Jervelly-Lange-Nielsen: hipoacusia prelingual neurosensorial e
intervalo QT prolongado. Los pacientes afectados tienen riesgo de muerte subita.
Identificados 2 genes responsables (KCNE1 y KCNQ1). &

Herencia autosémica dominante

Sindrome de Waardenburg: hipoacusia neurosensorial, de severidad variable(leve o
profunda),unilateral o bilateral. Asocia anomalias en la pigmentacion de la piel, del
pelo(mechon blanco caracteristico),y de los ojos (heterocromia del iris). Se han
descrito cuatro tipos e identificado 6 genes (PAX3, MITF, SNAI2, EDNRB, EDN3 y
S0X10). °

Sindrome CHARGE: es una asociacién de anomalias de apariciéon poco frecuente y
esporadica, con expresividad muy variable, que en la mayor parte de los casos se
debe a mutaciones en el gen CHD7. Las iniciales de sus caracteristicas clasicas en
inglés definen el acr6nimo: C (coloboma ocular), H (cardiopatia), A (atresia de
coanas), R (retraso del crecimiento y psicomotor), G (hipoplasia genital) y E

(anomalias del pabellon auricular o sordera). *°

Sindrome de Treacher-Collins (Disostosis mandibulofacial o sindrome de
Franceschetti y Klein): gran variabilidad de expresion en sus formas clinicas.
Pliegue palpebral antimongoloide, hipoplasia malar, hipoplasia mandibular,
colobomas en parpados inferiores, nariz larga con fosas estrechas, asimetria facial,
malformaciones de pabellén auricular, defectos en los Conductos Auditivos Externos

(CAE) y alteraciones en la cadena osicular con hipoacusia conductiva. **

Sindrome branquio-oto-renal: expresividad muy variable. Hipoacusia perceptiva,
conductiva o mixta, que puede asociar quistes o fistulas branquiales, anomalias del
conducto auditivo externo y/o del pabellon auricular y malformaciones renales.
Hasta la fecha sean identificado 3 genes (EYA1,SIX5 y SIX1). ** 13
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Herencia ligada al cromosoma X

Sindrome de Alport: hipoacusia poslingual, progresiva, asociada a glomerulonefritis
también progresiva. Con frecuencia presentan alteraciones oculares. En el 85% de
los casos la herencia es ligada al cromosoma X (gen COL4A5) pero estan también
descritas formas autosémicas (genes COL4A3 yCOL4A4), bien Autosémica

Recesivas (AR),u ocasionalmente Autosémica Dominante (AD) @,

Herencia mitocondrial

Habitualmente las alteraciones mitocondriales se manifiestan de manera preferente
en los tejidos con una elevada demanda energética. Por ello, las mutaciones en el
genoma mitocondrial pueden ocasionar sindromes muy variados, que van desde
severos trastornos neuromusculares (MERRF, MELAS, LHON, etc.) hasta cuadros
mas leves y comunes, como la diabetes mellitus tipo 2. En estos sindromes de
origen mitocondrial es frecuente la afectacion de la via auditiva. El factor comidn es
el patron de herencia caracteristico (afectan a ambos sexos por igual, sélo se
transmite por via materna), aunque al evaluar una genealogia es necesario tener
en cuenta la penetrancia incompleta y la expresividad variable de estos sindromes.
Entre los genes identificados hasta el momento podemos destacar MTTL1, MTTS1,
MTND1, MTND4, MTND5, MTND6 o MTNDA4L. *°

Hipoacusias genéticas no sindromicas: no existen anomalias extraauditivas
asociadas. Suponen mas del 70%, con un alto porcentaje de casos autosdmicos

recesivos. !

Algunas son consideradas como congénitas simples, son aquellas que se
manifiestan desde el nacimiento y generalmente se deben a una alteracion del
desarrollo del oido interno. Se les denomina aplasias y segun el grado de disgenesia

poseen diferente nombre propio (Michel, Mondini, Alexander). *°

El primer caso descrito se remonta a 1791 cuando Carlo Mondini describe un caso
de sordera congénita en el que la céclea era mas corta, tenia una vuelta y media, y
faltaba completamente el septum interescalar. Desde entonces el término de
displasia o malformaciéon de Mondini se ha usado para definir a casi todas las

malformaciones cocleares, lo que lleva a la confusion. *’

Los ultimos avances de los estudios radiolégicos, tanto de la tomografia axial
computarizada primero, como de la resonancia magnética después, han permitido

el diagnéstico clinico preciso de tales malformaciones. Esta malformacion se
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produce antes de la 62 semana de desarrollo intrauterino y la lesibn mas
caracteristica en la céclea. La coclea es que presenta una sola vuelta, la espira

basal y algun resto de las estructuras. 2

En los dltimos afios se han logrado identificar mutaciones en mas de 120 genes
asociados a pérdidas auditivas.® A pesar de este gran ndmero las mas frecuentes
descritas son las del gen GJB2 (del inglés “gap junction protein Beta 2”), que

codifica para la sintesis de la conexina 26 (Cx26). 8 1°

En las membranas citoplasmaticas de las células ciliadas de la céclea, 6 moléculas
de Conexina 26, asociadas en hexameros. Cuatro de ellos, dos procedentes de
células adyacentes, se unen a través de sus regiones extracelulares formando un
canal funcional por el que ocurre el reciclaje de potasio necesario para mantener la
alta concentracién endolinfatica de este ion, requerida para preservar la funcion del
oido interno. %° El fenotipo mas comun asociado a mutaciones del gen GJB2 es la
sordera neurosensorial prelingual autosémica recesiva no sindrémica, ° y la que
aparece en mayor proporcién es la 35 del G . Este cambio genético consiste en la
delecion de 1 de las 6 guaninas que habitualmente existen entre las posiciones 30 a
la 35 de este gen, que ocasiona a la terminacion prematura de la sintesis de la

Conexina 26. %!

La mutacion A1555G en el gen del ARN ribosémico (ARNr) 12S del genoma
mitocondrial es causante de hipoacusia neurosensorial no sindrémica, es decir, no
asociada a otras enfermedades. Ademas, esta mutacidon es causa de hipoacusia

inducida por dosis bajas de antibiéticos aminoglucésidos. 22

El ARNr 16S bacteriano participa en la sintesis de proteinas controlando la fidelidad
de la traduccién. La union de los aminoglucésidos a este ARNr tiene como
consecuencia la sintesis de proteinas con errores en su secuencia de aminoacidos,
lo cual termina provocando la muerte de la bacteria. EI ARNr humano 12S es el
homologo del 16S bacteriano. Las ligeras diferencias existentes entre sus
secuencias de nucledtidos permiten la accion selectiva del aminoglucdésido sobre el
16S bacteriano sin que el 12S humano resulte afectado a dosis terapéuticas. Se
supone que la mutacion A1555G aumenta el parecido del 12S humano con su
homdlogo bacteriano, lo que lo convierte en blanco de la accion del antibi6tico,

resultando principalmente dafiadas las células ciliadas del oido interno. 2> 3

Pero estos antibiéticos no son indispensables para el desarrollo del déficit auditivo,
sino que la HNS se puede desarrollar sin la necesidad de la exposicidon a este tipo

de medicamentos con una expresidon fenotipica muy variable que va desde la
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normalidad auditiva hasta hipoacusias precoces y profundas. * Esta mutacion
supone un ejemplo de cémo los factores ambientales influyen en la expresiéon
clinica de una alteracibn genética. Sin embargo, la relacion entre mutaciéon
mitocondrial-genes nucleares moduladores-factores ambientales no ha sido aun

aclarada. #*

En Cuba existe una red de Genética que abarca todo el Sistema Nacional de Salud,
esto posibilita que la técnica esté disponible para aquellos que la requieran. Sin
embargo, el criterio de su indicacion no se debe reducir a la sola presencia de
pérdida auditiva, aplicandola de forma mecanica e indiscriminada, conformando lo
que se conoce como “bateria de pruebas”. Es importante partir de una valoracion
légica tomando en cuenta el fenotipo, asociado regularmente a este cambio

genético.

Para identificarla son necesarios los datos tipicos de esta forma clinica por el
interrogatorio y la exploracion fisica. A través del examen fisico es esencial
practicar las maniobras de exploracién fundamentales para descartar la presencia
de signos dismorficos. En el interrogatorio es importante encontrar los criterios que
permitan concluir la presencia de un patron autosdmico recesivo, esto se logra
tomando como base la confeccidon del arbol genealdgico, construido a partir de los
datos aportados por la anamnesis, como son la consanguinidad o la presencia de
hermanos de diferente sexo afectados, o ambos. No obstante no se debe olvidar
que una forma de aparicidn en la herencia autosdmica recesiva es la ocurrencia
esporadica en familias donde todos sean oyentes. En tales casos reviste una
importancia primordial este examen de laboratorio para poder brindar

asesoramiento genético basado en un riesgo de recurrencia real y no empirico. °

OBJETIVOS

Este trabajo se propone determinar el comportamiento de la hipoacusia
neurosensorial de causa genética en pacientes pediatricos atendidos en el Centro
Auditivo de La Habana desde enero de 2006 hasta diciembre de 2011, asi como
identificar el sexo predominante, el grado de hipoacusia, los modos genéticos de
transmision de la hipoacusia y cuales predominan entre los pacientes, la existencia
de antecedentes familiares de hipoacusia, la linea familiar mas afectada, la edad de
aparicion de la hipoacusia y la edad de diagnéstico mas frecuente de los pacientes

estudiados.
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METODOS

Se realizé un estudio de tipo observacional descriptivo transversal, de pacientes
pediatricos de diferentes regiones del pais, menores de 18 afios con hipoacusia
neurosensorial bilateral de causa genética, que acudieron a la consulta
especializada de Implante Coclear del Centro Auditivo de La Habana, en el periodo

comprendido entre enero del 2006 y diciembre del 2011.

La informacién fue obtenida a partir de las historias clinicas de 95 pacientes que

acudieron presentando dichas enfermedades, que constituyd el universo de estudio.

Se confecciona un modelo de recoleccion del dato primario, llenado con la
informacién obtenida de la revisibn minuciosa de historias clinicas de los pacientes

objeto de estudio.

Se procedié al procesamiento de la informacion que sirvio de base para la
confeccion de tablas y graficos con el fin de representar los resultados obtenidos,
utilizando las aplicaciones incluidas en el programa ofimatico Office 2010,
realizdndose posteriormente el analisis estadistico con el programa Statistic
8.0.3.60. Los métodos estadisticos utilizados fueron la distribucién de frecuencia

absoluta y porcentual de simple y doble entrada

Se cumplen los principios de ética y bioética tomandose todas las medidas de
proteccion de la identidad de los pacientes participantes en la investigacion. La
informacién relacionada con la identificacion de los pacientes fue tratada
confidencialmente y mediante cddigos, siendo solo manejada por el personal

especializado que participd en el estudio.

Criterios de inclusion: pacientes cubanos menores de 18 afios, atendidos desde
enero del 2006 hasta diciembre 2011 en el Centro Auditivo de La Habana, con

diagndstico de hipoacusia neurosensorial bilateral de causa genética
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RESULTADOS

De los 95 casos investigados 48 (50,53 %) pertenecian al sexo femenino y 47

(49,47 %) pertenecian al sexo masculino (Grafico 1).

Grafico 1. Distribucion de Pacientes segun sexo. Centro Auditivo de La Habana.

Enero del 2006 a Diciembre del 2011

O Masculino
B Femenino

Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes

La distribucién de pacientes segun el grado de hipoacusia muestra que del total de

95 pacientes, 90 (94,74 %) presentaban una hipoacusia neurosensorial bilateral

profunda y 5 (5,26 %) una hipoacusia severa (Tabla 1).

Tabla 1. Distribucion de pacientes segun el grado de hipoacusia. Centro Auditivo

de La Habana. Enero del 2006 a Diciembre del 2011

Grado de Hipoacusia Pacientes %
Profunda 90 94,74
Severa 5 5,26
Total 95 100

Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes

La distribucion de pacientes segun la etiologia de la hipoacusia muestra que del

total de pacientes investigados, 38 (40 %) presentaron una pérdida auditiva de
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causa sindrémica, 27 (28,42 %) de causa no sindrémica, 28 (29, 47 %) de causa

desconociday en 2 (2,11 %) la causa fue multifactorial (Tabla 2).

Tabla 2. Distribucién de pacientes segun la etiologia de la pérdida auditiva. Centro

Auditivo de La Habana. Enero del 2006 a Diciembre del 2011

Etiologia Pacientes %
No sindromica 27 28,42
Sindromica 38 40,00
Desconocida 28 29,47
Multifactorial 2 2,11
Total 95 100

Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes

La distribucion de pacientes segln la manifestacion clinica de

la hipoacusia

sindrébmica muestra que 19 (50 %) presentaban un Sindrome Waanderburg, 12
(31,58 %) Sindrome de Usher, 3 (7,9 %) sindrome de Tracher Collins, 2 (5,7 %)
sindrome de Alport, 1 (2,63 %) sindrome de CHARGE y 1 (2,63 %) albinismo

(Tabla 3).

Tabla 3. Distribucién de pacientes segun la manifestacién clinica de la hipoacusia

de causa sindromica. Centro Auditivo de La Habana. Enero del 2006 a Diciembre

del 2011
Manifestacion clinica (sindrémica) Ptes %
Albinismo clasico 1 2,63
Sindrome Waanderburg 19 50,00
Sindrome Usher 12 31,58
Sindrome Treacher Collins 3 7,89
Sindrome Alport 5,27
Sindrome CHARGE 1 2,63
Total 38 100
Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes
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La valoracion de la distribucién de pacientes segun el tipo de mutacién muestra que
15 (93,75 %) presentaron mutacion 35 del G de la conexina 26 y 1 (6,5 %) de
1555A>G (Tabla 4).

Tabla 4. Distribucién de pacientes segun el tipo de mutacién. Centro Auditivo de La

Habana. Enero del 2006 a Diciembre del 2011

Mutacion Ptes %
35 del G de la conexina 26 15 93,75
1555A=G 1 6,25
Total 16 100

Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes

La distribucibn de pacientes considerando el modo de transmisién hereditario
muestra que en 45 (47,37 %) el modo de transmisidén no pudo ser conocido, en 25
(26,32 %) la transmisiéon fue del tipo autosémico dominante, en 22 (23,16 %) del
tipo autosémico recesivo, en 2 (2,10 %) ligada al cromosoma X y en 1 de tipo

mitocondrial (Tabla 5).

Tabla 5. Distribucion de pacientes segin el modo de transmision hereditario.

Centro Auditivo de La Habana. Enero del 2006 a Diciembre del 2011

Modo de transmision hereditario Ptes %

Desconocida 45 47,37
AutosOmica Recesiva 22 23,16
AutosOmica Dominante 25 26,32
Ligadas al cromosoma X 2 2,10
Mitocondrial 1 1,05
Total 95 100

Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes

La distribucidon de pacientes considerando la presencia de antecedentes familiares
muestra que en 61 (64,21 %) no se evidenciaron antecedentes familiares de

hipoacusia y en 34 (35,79 %) si presentaron esta caracteristica (Tabla 6).
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Tabla 6. Distribucién de pacientes segln la presencia de antecedentes familiares

de hipoacusia. Centro Auditivo de La Habana. Enero del 2006 a Diciembre del 2011

Antecedentes familiares Ptes %
Si 34 35,79
No 61 64,21
Total 95 100

Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes

La distribucidon de pacientes segun la linea familiar afectada muestra que 18 (52,94
%) presenté afectacion por la linea materna, 12 (35,29 %) por la paterna y 4

(11,76 %) por ambas lineas familiares (Tabla 7).

Tabla 7. Distribucién de pacientes segun la linea familiar afectada. Centro Auditivo

de La Habana. Enero del 2006 a Diciembre del 2011

Linea familiar afectada Ptes %
Materna 18 52,94
Paterna y materna 4 11,76
Paterna 12 35,29
Total 34 100

Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes

La distribucién de pacientes segun la edad de aparicién de la hipoacusia muestra
que en el mayor numero 73 (76,84 %) se encontraban en edades comprendidas
entre los O y 6 meses de vida, 16 (16,84 %) entre los 6 y 12 meses, 4 (4,21 % )
entre los 12y 18 mesesy 2 (2,11 %) posterior a los 18 meses (Tabla 8).

Tabla 8. Distribucién de pacientes segun la edad de aparicion de la hipoacusia.

Centro Auditivo de La Habana. Enero del 2006 a Diciembre del 2011

Edad Aparicién Ptes %
O a 6 meses 73 76,84
6 a 12 meses 16 16,84
12 a 18 meses 4 4,21
Méas de 18 meses 2,11
Total 95 100

Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes
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La valoracion de la edad en que fue realizado el diagnéstico de la hipoacusia
muestra que en 30 (31,58 %) fue realizado entre los 0 y 6 meses de edad, en 37
(38,95 %) entre los 6 y 12 meses de edad, en 13 (13,68 %) entre los 12 y 18
meses de edad, en 5 entre los 18 y 24 meses de edad y en 10 (10,53 %) después

de los 24 meses de edad (Tabla 9).

Tabla 9. Distribucién de pacientes segun la edad de diagnéstico de la hipoacusia.

Centro Auditivo de La Habana. Enero del 2006 a Diciembre del 2011

Edad de Diagndstico Ptes %

O a 6 meses 30 31,58
6 a 12 meses 37 38,95
12 a 18 meses 13 13,68
18 a 24 meses 5 5,26
mas de 24 meses 10 10,53
Total 95 100

Fuente: Historias Clinicas de los Pacientes

DISCUSION

Como podemos evidenciar en la (Grafico 1) la diferencia entre la cantidad de
pacientes estudiados del sexo femenino y el sexo masculino es de solo un paciente
lo cual puede inducir a pensar que no existe una predisposicidon genética asociada al
sexo para padecer de hipoacusia, lo que no se corresponde con lo que refleja la
bibliografia estudiada. Wang Q.J. 2006 2° expresa en su trabajo que es mas
frecuente en varones que en hembras, asociado a que el hombre solo posee un
cromosoma X en su informacién genética, lo cual lo favorece a que todas las
enfermedades localizadas en este cromosoma se expresen sin importar que sean de

tipo dominante o recesivo.

Nuestro trabajo revel6 un predominio de la hipoacusia neurosensorial bilateral
profunda (Tabla 1), lo cual coincide con los resultados obtenidos por Bernardes S.
2006 27, el cual justifica sus resultados con el hecho que es una hipoacusia de
comienzo temprano y en gran mayoria el nifio nace con esta, debido a que la

alteracion se encuentra a nivel molecular. Esto coincide ademas con otro de
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nuestros resultados ya que el mayor por ciento de los pacientes nacieron con

sordera.

El andlisis de la distribucién de pacientes segun la etiologia de la hipoacusia (Tabla
2) evidencia un mayor por ciento de pacientes con hipoacusia de causa sindrémica
que aquellos de causa no sindrémica lo cual no coincide con la bibliografia
consultada, © ¥ 1% 29 |3 cual plantea que el mayor por ciento de pacientes con
hipoacusia genética son de causa no sindrémica, es nuestro criterio que lo anterior
es debido al hecho de que los pacientes que presentan estos sindromes se les
puede diagnosticar empleando oportunamente el método clinico pues sus
caracteristicas morfoldgicas los hacen ser bien representativas, lo cual posibilita un
facil y eficiente diagndstico, mientras que las no sindrémicas en su mayoria no
presentan caracteristicas fenotipicas que permitan su identificacion clinica, por lo
que se requieren de técnicas y equipamientos costosos para el diagnéstico, que
nuestro pais no posee en la cantidad y distribucién geografica necesaria para ser

empleados en todos los pacientes hipoacusicos.

El analisis de la distribucibn de pacientes segun la manifestacién clinica de la
hipoacusia sindrémica (Tabla 3) muestra que el Sindrome de Waanderburg fue el
mas observado entre los pacientes, lo cual coincide con el estudio realizado por
Dourmishev A. 2009 2% debido que este presenta una herencia autosémica
dominante, por lo cual aunque sdélo uno de los progenitores posea alguna

allteracion genética es suficiente para la aparicion de los sintomas.

La valoracion de la distribucion de pacientes segun el tipo de mutacién (Tabla 4)
muestra que las mutaciones constituyen a nivel mundial una de las principales
causas de hipoacusia siendo elevado el por ciento de pacientes que la presentan,
elemento evidenciado en nuestro trabajo, siendo especificamente la mutacién 35
del G de la conexina 26 la mas observada, lo que se corresponde con otros estudios
que plantean que esta mutacién ha sido el hallazgo mas frecuente en todas las
poblaciones humanas con pérdidas auditivas que han podido ser estudiadas,
asociandose a una sordera prelingual no sindrémica autosémica recesiva, lo cual

coincide con la investigacion realizada por Torkos A. 2006 ?° y Del Castillo. 2003 *°

El analisis de la distribucién de pacientes considerando el modo de transmision
hereditario (Tabla 5) demuestra que aun se desconoce el modo de transmisién
genético de muchas de las hipoacusias en los pacientes estudiados, consideramos

que puede ser debido al alto costo que tiene la realizacibn de las técnicas
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necesarias asi como los equipos imprescindibles para conocer el tipo de gen
responsable y el modo de transmisién del mismo y la gran heterogeneidad genética

de las pérdidas auditivas

El analisis de la distribucibn de pacientes considerando la presencia de
antecedentes familiares (Tabla 6) muestra que la mayoria no presentaban
antecedentes familiares de hipoacusia, lo cual consideramos puede deberse a que
muchas de estas enfermedades son recesivas y por ende es posible que los padres
portaran los genes afectados pero no desarrollaban la enfermedad. Entre aquellos
que si presentaban antecedentes familiares de hipoacusia el mayor por ciento de
estos eran familiares de la linea materna, lo cual se puede explicar por el hecho que
existen algunas de estas enfermedades que se encuentran en el cromosoma X por
lo cual las mujeres aportan siempre un cromosoma X a su descendencia mientras
que el hombre aporta el X a solo el 50% de su descendencia (solo a las hembras no
a los varones), ademas de aquellas enfermedades que su base genética reside en el

ADN mitocondrial que solo es aportado por la madre (Tabla 7).

El andlisis de la distribucion de pacientes segun la edad de aparicion de la
hipoacusia (Tabla 8) mostré que en la mayoria de estos pacientes la hipoacusia
aparecié antes de los 6 meses de vida, pues como ya habiamos mencionado en la

hipoacusia de causa genética generalmente los pacientes nacen con la sordera. ?’

La valoracion de la edad en que fue realizado el diagnéstico de la hipoacusia (Tabla
9) muestra que el mayor por ciento de los pacientes estudiados se les realizd el
diagndstico entre los seis y doce meses, lo cual habla del trabajo realizado por el
personal de salud en el pesquisaje de la hipoacusia desde edades tempranas y de la
buena accesibilidad a los recursos médicos que tienen todos los cubanos, incluso se
podria disminuir ain mas la edad de diagndstico si se realizara el pesquisaje
neonatal el cual ha provocado la disminucion de la edad de diagndstico de los 24-30

meses a los 2-3 meses en los paises desarrollados. 3!

CONCLUSIONES

Predominé el sexo femenino con respecto al masculino, se presentd mas la
hipoacusia neurosensorial bilateral profunda. Un gran numero de pacientes
presentaron una etiologia sindrémica como causa de su hipoacusia y entre estas el

Sindrome de Waanderburg fue el mas evidenciado.
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En el caso de las no sindrémicas prevalecio la mutacion 35 del G de la conexina 26.
AuUn se desconoce el modo en que se transmitié genéticamente la hipoacusia en
muchos pacientes y entre aquellos que si se conoce predominé la autosémica
dominante.

El mayor por ciento de pacientes no poseen antecedente familiares de sordera y
entre aquellos que si los presentan predomind la linea materna como la mas
afectada. En la mayoria de los casos la hipoacusia aparece antes de los primeros
seis meses de vida y la mayoria fueron diagnosticados antes del primer afio de

vida.
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