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CASE REPORT

BJORL

Audiological findings in the Charcot-Marie-Tooth Disease

Alteracoes audiologicas na doenca de Charcot-Marie-Tooth

Erika Fukushima !, Patricia Maria Sens 2, Ernani Lambert 3
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INTRODUCAO

A doencga de Charcot-Marie-Tooth
(CMT) faz parte de um grupo de polineuro-
patias heterogéneas tanto clinica como ge-
neticamente. Sua prevaléncia é de 1:2.500 e
¢ caracterizada pela degeneracio dos nervos
periféricos, resultando em atrofia muscular
distal, perda da sensibilidade e deformidade
das mios e pés, com comprometimento dos
reflexos profundos'?. Heranca autossOmica
dominante ¢ a mais encontrada’.

Sua associacido com surdez é consi-
derada clinicamente distinta, propondo uma
expressiao anormal e alteracao da estrutura
do gene PMP22'.

OBJETIVO

Descrever o caso de um individuo
com doenga de Charcot-Marie-Tooth, des-
tacando sua importincia no diagndstico
diferencial de alteracoes audiologicas.

APRESENTACAO DO CASO CLINICO

Individuo do sexo feminino, 42
anos, referia dificuldade para compreender a
fala, principalmente em ambientes ruidosos
ha 2 anos. Em 1992, devido a um quadro
de dor associado a auséncia de reflexos
profundos em membros inferiores, e por
apresentar joelhos valgos, foi solicitada ele-
tromiografia que evidenciou polineuropatia
periférica mista (sensitivo-motora), desmie-
linizante e axonal, cronica, acentuada nos
quatro membros, compativel com a doenca
de Charcot-Marie-Tooth tipo 1.

Evoluiu com piora da dor atingindo
membros superiores e ombro direito, hipo-
estesia, parestesia e fraqueza dos membros
inferiores.

Exame fisico otorrinolaringolégico
normal. Limiares auditivos dentro dos pa-
droes de normalidade. Medidas de imitancia
acustica demonstraram timpanogramas tipo
“A”, com reflexos acusticos ipsilaterais e

contralaterais ausentes bilateralmente. Nos
PEATE (potencial evocado auditivo de
tronco encefdlico) auséncia de respostas
bilateralmente. Emissdes otoacusticas alte-
rada. Avaliacao do processamento auditivo
mostrou distdrbio do tipo decodificacio e
déficit nao verbal.

Os estudos realizados nas amostras
de DNA da paciente e seus pais, pelos méto-
dos PCR e Southern blot, ndo identificaram a
presenca de duplicacio ou mutacao do gene
PMP22 do cromossomo 17 (responsavel pela
maioria dos casos de CMT tipo 1), porém
esses estudos nao excluem a possibilidade
de se tratar de outra forma de CMT.

DISCUSSAO

Musiek et al.? relataram caso seme-
lhante ao descrito, cuja Unica queixa era
dificuldade de entender a fala, mostrando
nos resultados dos seus exames alteracoes
semelhante as nossas, sugerindo que a asso-
ciacao entre deficiéncia auditiva e doenga de
CMT seja rara. Porém, encontramos relatos
na literatura de familias com o diagnéstico
de CMT, cujos membros apresentaram
alteracdes auditivas, sendo inclusive re-
comendado aos médicos considerar testes
auditivos para individuos com CMT?*. Nes-
sas familias a perda auditiva ocorria mais
precocemente em cada geracio.

N2o hd na literatura uma caracteristi-
ca Unica para as perdas auditivas da doenca
de CMT. Kovach et al.* descreveram perda
sensorioneural nos membros de uma fami-
lia, que variou de normal a perdas profun-
das. Ja Papadakis et al.’ descreveram caso
de surdez subita com perda sensorioneural
profunda bilateral relacionada a CMT.

Assim como apresentado pela nossa
paciente, varios autores relataram anormali-
dade do reflexo acustico e também nos PE-
ATE, onde observaram aumento da laténcia
das ondas ou auséncia delas®.

Semelhante ao caso relatado, Kova-
ch et al.! encontraram na familia estudada

alteracao nos exames dos PEATE e emissoes
otoacusticas, sugerindo, portanto, que exis-
tem diferencas audioldgicas entre as familias
com CMT e disacusia. Porém, o mecanismo
de envolvimento coclear ainda nao esta
definido. Ja Starr et al.® relatam 8 individuos
com CMT que apresentaram PEATE ausentes
e emissOes otoacusticas normais, caracteri-
zando como neuropatia auditiva’.
Considerando que o caso relatado
apresentou alteracoes nas emissoes otoa-
custicas nao se pode defini-lo como uma
neuropatia auditiva, mas possivelmente as
alteracdes dos PEATE e emissdes otoacus-
ticas sejam devido a uma desmielinizacio
da via auditiva decorrente da doengca CMT.

COMENTARIOS FINAIS

A doenca CMT ¢ importante no
diagnéstico diferencial de perdas auditivas
sensorioneurais, particularmente se existe a
suspeita de surdez hereditaria. Especialistas
devem estar conscientes quanto a possibili-
dade da relacio entre disfuncao auditiva e
doenca de CMT, o que pode contribuir para
o tratamento clinico do paciente.
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