ESTUDO DIRIRGIDO

Perda auditiva ndo sindrémica — Ocorre por altera¢cdes nos genes envolvidos
na codificacdo de proteinas responsaveis por diferentes funcdes cocleares:

e Autossomica dominante: (A)

Com 41 loci (DFNA 1-41), com o gene HDIAL localizado no cromossomo 5 e
0 gene DFNA-9, no cromossomo 14. H4 também o gene GJB3 e o COCH,
esse ultimo expressa o tecido coclear e vestibular, responsavel pela perda
auditiva. O tipo é caracterizado pela perda auditiva poés-lingual e de
configuragéo progressiva.

o Perda auditiva autossdmica recessiva: (B)

Com 30 loci na regiao q12-13 do cromossomo 13. O gene GJB2 codifica a
proteina Cx26 (expressa na coclea) que esta relacionada com o transporte
de potassio. Mutac¢des no 35delG, no MYO7A (localizado no cromossoma 11
e com expressao no estereocilio do 6rgao de Corti), na miosina 15 causam
DFNB3 e o gene TECTA estdo relacionados com a doenca. O tipo é
caracterizado pela perda auditiva pré-lingual severa.

Perda auditiva sindrémica— Ocorre em 30% dos casos de surdez, pode ocorrer
devido as ma-formacgfes nas estruturas da orelha e estd associada a alguma
sindrome (cerca de 400 tipos).

Alguns exemplos: sindrome de Usher (C) (com 11 loci, com alteracdes no
aparelho vestibular ou ndo, autossémica recessiva, além de surdez provoca
cegueira), Jervell e Lange-Nielsen, Alport (D), Pendred (E) (gene PDS,
autossOmica recessiva, ocasiona surdez neurossensorial e disfuncéo
tireodeana), sindrome de Bjonstad (cromossomo 2) e sindrome de Waardenburg
(F) (surdez e alteragdo no tegumento, com diferentes genes envolvidos).
Sindrome de Von Ricklinghausen (G) (neuromas multiplos, neurinoma do
acustico bilateral).

FAZER ASSOCIACAO AO FENOTIPO E MANIFESTACAO CLINICA



( ) Homem, com 20 anos de idade vem notando piora na audicdo desde os 18
anos, agora com dificuldade na faculdade e em festas e reunibes, ndo tem
zumbido vem tendo vertigem e dificuldade visual.

( ) Homem, 35 anos, hipertenso, vem apresentando nos ultimos 3 anos reducéo
da audicdo associada a alteracdo no funcionamento do rim e episddios de
sangue na urina.

( ) Homem, 42 anos com sensacdo de diminuicdo da audicdo ha 3 anos,
notando piora nos ultimos 6 meses, associada a zumbido a direita e dificuldade
de entender em reunifes e festas. Teve quadro de labirintite ha 1 ano. Tem 2
irmaos que usam aparelho de audicao.

( ) Homem com 28 anos, com perda importante da audi¢cdo, ouve razoavelmente
bem com seus aparelhos de audi¢cdo, mas que estéo ficando fracos, tem uma
mecha branca nos cabelos e olhos de cores diferentes.

() Menino, 10 meses de idade, pais tém notado que crian¢a chora muito pouco
e nao se incomoda com barulhos, nota comportamento bem diferente do irméao
guando tinha a mesma idade. No teste da orelhinha falhou em uma das orelhas.

() Mulher, 30 anos, vem apresentando nos ultimos 3 anos reducao da audicao
e zumbido, sem antecedente familiar de perda auditiva, apresenta manchas na
pele tipo café com leite.

() Menino de 2 anos de idade comecgou a apresentar abaulamento anterior do
pescoco, tem perda auditiva severa a profunda desde o nascimento e €
candidato a implante coclear, nos exames de investigacéo apresentou alteracéo
nos exames de sangue da tiredide.



