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Audiological and genetics studies in high-risk infants
Estudo audiologico e genético de lactentes de alto risco

Maria Francisca Colella-Santos', Maria de Fatima de Campos Francozo?, Christiane Marques do Couto?,
Maria Cecilia Marconi Pinheiro Lima*, Tatiana Guilhermino Tazinazzio’, Arthur Menino Castilho®, Edi Lucia
Sartorato’

Keywords: Abstract
child,

hearing, H
earing is one of the main ways with which one person can contact the external world; it plays

a key role in their integration with society. Aim: The objective of this study was to analyze the
results of the hearing, medical and genetic evaluation of high-risk infants who failed the newborn
hearing screening. Materials and Methods: Clinical and experimental study. We assessed thirty-eight
neonates, with ages between one and six months. The infants underwent the following procedures:
medical interview; immittance testing; Brainstem Auditory Evoked Potential; Transient Evoked
Otoacoustic Emission and otorhinolaryngological evaluation. DNA extraction from the oral mucosa
was performed for genetic studies using the protocol method adapted from the Human Genetics Lab of
the CBMEG/UNICAMP. Results: Regarding gender and presence of risk factors, significant statistically
differences were not found in normal hearing infants and in those with hearing loss. Concerning
gestational age, term infants were more affected by hearing loss. Hearing loss was identified in 58%
of the sample, conduction hearing loss represented 31.5% (12/38) and neurossensory 28.9% of cases.
There were none of the genetic mutations most commonly seen in cases with a genetic etiology.
Conclusion: Hearing loss was identified in the majority of High-risk infants.

hearing loss,
hearing tests.

Palavras-chave: Resumo

audicao,

lactente A

perda auditiva, audicao € um dos principais meios de contato do individuo com o mundo externo, desempe-

nhando papel fundamental na integracao com a sociedade. Objetivo: Analisar os resultados obtidos
na avaliacdo audioldgica, otorrinolaringologica e genética de lactentes de alto risco que falharam
na triagem auditiva neonatal. Material e Método: Estudo clinico e experimental. Foram avaliados
38 lactentes, entre 1 e 6 meses de idade cronoldgica. Os procedimentos utilizados foram: anamne-
se, imitanciometria, Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefilico, Emissdes Otoacusticas por
Transiente e avaliacao otorrinolaringologica. O estudo genético foi realizado a partir da extracao
de DNA da mucosa bucal utilizando o método de protocolo adaptado no Laboratério de Genética
Humana do CBMEG/UNICAMP. Resultado: Nao houve diferenca estatisticamente significante entre
neonatos com audicio normal e perda auditiva e as variaveis género e nimero de indicadores de
risco. Quanto 2 idade gestacional, neonatos a termo foram mais afetados. A perda auditiva esteve
presente em 58% da amostra, sendo do tipo condutiva em 31,5%, e neurossensorial em 28,9% dos
casos. Nao foram encontradas as mutacoes genéticas mais comumente observadas em casos com
etiologia genética. Conclusdo: A perda auditiva foi diagnosticada na maioria dos lactentes de risco
com provavel etiologia ambiental.

testes auditivos.
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INTRODUCAO

A audicao € um dos principais meios de contato do
individuo com o mundo externo, desempenhando papel
fundamental na sua integracio com a sociedade.

Sabe-se que a incidéncia de perda auditiva bilate-
ral e significante é estimada entre um a trés a cada mil
recém-nascidos (RNs) de baixo risco para perda auditiva'?,
aumentando para cerca de dois a cinco em cada 100 RNs
provenientes de Unidades de Terapia Intensiva (UTD"%
ou 10,2%, como encontrado por Lima et al.>®. De acordo
com o Instituto Brasileiro de Geografia e Estatistica, no
Censo realizado em 2000, a incidéncia de perda auditiva
na populacdao brasileira foi de 16,7%, sendo de 16,4%
no Estado de Sao Paulo’. A perda auditiva € a alteracao
congénita mais frequente, com maior prevaléncia do que
outras doencas rotineiramente triadas, sendo 100 vezes
mais prevalente do que a fenilcetontria e 10 vezes mais
prevalente que o hipotireoidismo®. A surdez infantil é con-
siderada um verdadeiro problema de satde publica, devido
a sua elevada prevaléncia e as multiplas consequéncias
que acarreta, afetando nao apenas o desenvolvimento da
linguagem, mas também o desenvolvimento cognitivo,
intelectual, cultural e social da crianca®.

A triagem auditiva neonatal universal tem sido reco-
mendada como principal estratégia para diminuir a idade
em que o diagnostico da perda auditiva é realizado'™ ',
E a primeira etapa de um programa de satde auditiva
neonatal, devendo ser seguida pelo atendimento multi-
disciplinar para diagndstico, envolvendo principalmente
o fonoaudidlogo, o médico otorrinolaringologista e, em
alguns servicos, o geneticista. Apos o diagndstico, devem
ser iniciados os processos de intervencio, com uso de
amplificacdo sonora e reabilitacao. O diagnéstico precoce,
seguido por medidas de intervencio médica e fonoau-
dioloégica, permitira o contato da crianga com o mundo
sonoro ainda no periodo de grande plasticidade do sistema
nervoso central, o primeiro ano de vida, permitindo o au-
mento das conexdes nervosas e possibilitando melhores
resultados na reabilitacao auditiva e desenvolvimento geral
da crianca acometida pela perda auditiva'*.

Para o diagnéstico da perda auditiva, € recomen-
dado que se realize uma bateria de testes, utilizando ava-
liacoes comportamentais e eletrofisiologicas, tais como:
observacao do comportamento auditivo a sons calibrados
e nao calibrados, medidas de imitincia acustica, emis-
sao otoacustica, Potencial Evocado Auditivo de Tronco
Encefialico-PEATE. Esta bateria de testes ¢ sugerida para
determinar o tipo, grau e configuracao da perda auditiva,
a fim de realizar o diagnéstico diferencial, a intervenc¢ao
e a indicacao de proteses auditivas em alteracdes neuros-
sensoriais, mistas ou condutivas®. A pesquisa etiologica da

surdez € de extrema importancia para que o prognostico
seja estabelecido, assim como as condutas apropriadas.

Virias sdo as causas da perda auditiva congénita,
ou seja, quando adquirida no periodo pré-natal ou nos
primeiros dias apds o nascimento. Podemos classificar
as causas da perda auditiva em genéticas e ambientais.
A etiologia de origem genética pode ser sindromica, ou
seja, apresentar-se associada a malformacgodes craniofaciais
ou cervicais, displasias esqueléticas, anomalias cutineas
ou oculares, doencas neurolégicas e disfuncdes renais ou
metabolicas, entre outras. Estima-se que 30% dos casos
de surdez pré-lingual sejam sindrémicos e 70% nao-sin-
dromicos’®. A surdez nao-sindromica pode se apresentar
em vdrios padroes de heranca: ligadas ao cromossomo
X (DFN), em 1%-3% dos casos; em formas autossOmicas
dominantes (DFNA), em 15%; e em formas autossOmicas
recessivas (DFNB) em 80%. Além disso, existem os casos
de heranca materna, devido a mutacodes em genes mito-
condriais'®. Nos paises desenvolvidos, em torno de 60%
dos casos de perda auditiva sao de origem genética'’.

Os fatores ambientais incluem, entre outros, infec-
¢coes congénitas, fatores perinatais e poés-natais.

Assim, o objetivo deste estudo foi analisar os resul-
tados obtidos na avaliacao audioldgica, otorrinolaringolo-
gica e genética de lactentes de alto risco que falharam na
triagem auditiva neonatal, considerando as variaveis sexo
masculino e feminino, nimero de indicadores de risco e
idade gestacional. Além disso, classificar a perda auditiva
quanto ao tipo, grau, lado afetado e possivel etiologia.

MATERIAL E METODOS

Estudo de coorte contemporanea transversal, apro-
vado pelo Comité de Etica e Pesquisa da Faculdade de Ci-
éncias Médicas-FCM/UNICAMP, sob protocolo n°028/2008.

Foram incluidos no estudo todos os lactentes nas-
cidos no Hospital da Mulher Prof. Dr. José Aristodemo
Pinotti — CAISM/UNICAMP, que permaneceram na UTI
neonatal e que falharam na triagem auditiva, no periodo
de fevereiro de 2009 a marco de 2010. Foram excluidas
as criancas nascidas em outro servico de satde da regiao
ou que nao concluiram todas as avaliacoes no periodo do
estudo. Foram encaminhados para avaliacao diagnostica
52 lactentes, nimero este proximo ao calculo amostral
baseado na média mensal de partos que o hospital rea-
liza, 250, além do nimero de recém-nascidos que ficam
internados em UTI, 40 mensais. Assim sendo, houve 500
recém-nascidos em 12 meses, sendo que, destes, em média
10% falham na triagem auditiva®, ou seja, 50 lactentes. O
teste de triagem auditiva utilizado foi Potencial Evocado
Auditivo de Tronco Encefilico Automatico-PEATE-A. O
equipamento utilizado foi Algo 2e color- NATUS. Con-
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sideramos que o lactente PASSOU na triagem auditiva
quando apresentou resposta para 35 dB bilateralmente
no PEATE-A.

A avaliacao audioldgica foi realizada por fonoau-
didloga da equipe no Laboratério de Diagndstico Audio-
l6gico do CEPRE/FCM/unicamp, entre 1 e 6 meses de
idade cronologica da crianc¢a, em ambiente acusticamente
tratado. Foi constituida pelos procedimentos: anamnese,
avaliacio das condi¢odes da orelha média, aplicacao do
PEATE (pesquisa do limiar eletrofisiologico e da integri-
dade da via auditiva) e das EOAT. Durante a aplicacio
destes procedimentos, a crianca estava em sono natural.

A anamnese foi realizada com os familiares,
registrando-se dados de identificacao, dados obtidos no
relatério de alta do lactente, além de informacdes sobre o
desenvolvimento motor, auditivo e de linguagem. Foram
considerados indicadores de risco para perda auditiva os
recomendados pelo JCIH', que também foram coletados
a partir do relatério de alta elaborado pela equipe de
neonatologistas.

O limiar eletrofisiologico, assim como a integridade
da via auditiva, foram avaliados com o uso do PEATE
captado pelo equipamento Eclipse EP 25 - Interacoustics,
com fones de insercao. A pesquisa da integridade da via
auditiva foi feita utilizando-se estimulo do tipo clique a 80
dB, com velocidade de apresentacio do estimulo de 19
estimulos/segundo, ndo varidvel, que permitiu a avalia¢ao
da via auditiva até o tronco encefalico e a identificaciao de
possiveis alteracdes neste trajeto. O limiar eletrofisiologico
foi obtido com estimulos descendentes, até chegarmos a
menor intensidade do estimulo que desencadeou o apare-
cimento da onda V. A estimulacio foi repetida duas vezes,
para verificar a reprodutibilidade do tracado e garantir a
presenca de resposta. Para captacio das respostas, foram
fixados eletrodos de superficie com pasta eletrolitica nas
mastoides direita e esquerda do lactente e na posicio
frontoparietal, ap6s limpeza do local com pasta abrasiva.
Foram analisados os seguintes pardmetros: presenca das
ondas I, III e V; laténcia absoluta de ondas I, III e V;
laténcias interpicos I-V, I-III, 1II-V; amplitude da onda V
em relacao a amplitude da onda I; diferenca interaural da
laténcia interpico I-V ou da laténcia da onda V. As EOAT
foram captadas por meio do equipamento ILO 292 USBIL

As condicoes de orelha média foram avaliadas
por meio da curva timpanométrica, com tom de sonda
de 1000 Hz e pesquisa do reflexo acustico ipsilateral nas
frequéncias de 500 a 4000 Hz. O equipamento utilizado
foi 0 235 H, Interacoustics.

O registro das respostas obtidas em cada teste foi
realizado em folhas de respostas. Consideramos audicio
normal, limiar eletrofisiolégico para cliques menor que 30
dB e laténcias absolutas e interpicos dentro dos valores
esperados para a idade gestacional”, além de presenca de

emissoes otoacusticas por transiente?, curva timpanométri-

ca do tipo A e presenca de reflexo acustico ipsilateral*.

Os lactentes que apresentaram resultados alterados
em pelo menos um teste auditivo foram encaminhados
para avaliacdo otorrinolaringologica, sob supervisio do
profissional da equipe, que foi constituida pelo exame
otoscopico para verificar as condi¢des do meato acustico
externo e da membrana timpanica, além de exames de
imagens solicitados quando necessario.

A partir da andlise conjunta entre avaliacio audio-
logica e otorrinolaringologica, classificamos os resultados
em audi¢do normal ou perda auditiva. A perda auditiva
foi classificada considerando-se o tipo® e o grau segundo
Silman & Silverman?* e em unilateral ou bilateral. O ras-
treamento genético foi realizado por meio da extragao de
DNA da mucosa bucal, colhido pela examinadora apds
realizacao dos testes auditivos, em todos que falharam na
triagem auditiva. A partir do DNA obtido de células da
mucosa bucal, a mutagido 35delG foi analisada pela técni-
ca de AS-PCR padronizada pelo laboratério de Genética
Molecular Humana do CBMEG. (patente n° P10005340-6;
Método de teste para surdez de origem genética). Por meio
da técnica de PCR, foram analisadas as delecoes D(G/BG-
D1351830) e D(G/B6-D1351854) utilizando primers previa-
mente descritos®. Foi realizado um dnico teste diagnostico
envolvendo as duas delecdes em um mesmo PCR. Para
analise das mutacdes mitocondriais, foram amplificados
fragmentos de DNAmt do gene M7RNR1, para detectar a
mutagido A1555G, utilizando pares de primers previamente
descritos. Os produtos de amplificacao foram submetidos
a analise de restricao para deteccao das mutacoes.

A analise estatistica foi realizada por meio do sof-
tware SAS versao 9.1.3. O nivel de significincia assumido
foi de 5% e foi assinalado com asterisco (*).

RESULTADOS

Foram encaminhados para avaliacio diagndstica
52 lactentes que falharam na triagem auditiva neonatal.
Destes neonatos, participaram do estudo 38 (73%) que
concluiram todas as etapas do processo diagnoéstico. As
demais criangas apresentaram faltas nos dias agendados,
nao dormiram para a realizacio do PEATE, dentre outros
fatores que dificultaram a conclusio do processo diagnos-
tico no periodo deste estudo.

Apresentam-se na Tabela 1 os resultados obtidos
para lactentes com audicao normal ou perda auditiva,
considerando-se as variaveis sexo masculino e feminino,
nimero de indicadores presentes na historia clinica e
idade gestacional.

Na Tabela 2, pode-se observar a distribuicao dos
lactentes avaliados, considerando-se o diagnéstico audio-
logico e otorrinolaringologico.
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Tabela 1. Lactentes que falharam na triagem auditiva, consi-
derando-se audicdo normal ou perda auditiva e as variaveis
sexo, idade gestacional e nimero de indicadores de risco.

Audicao Normal Perda auditiva  p-valor?
n (%) n (%)
SEXO
F 3 18,8 10 45,5
M 13 81,3 12 54,6 0,867
Numero de IR
1 1 6,3 0 0
2 8 50 13 59,1
3 2 12,5 2 9,1
3ou + 5 31,3 7 31,8 0,7403
1G
RNPT 11 68,8 8 36,4
RNT 5 31,3 14 63,6 0,0487*

2 Teste Exato de Fisher / Teste de Qui-quadrado.
IR: Indicadores de Risco IG: Idade Gestacional.
RNPT: Recém Nascidos Pré Termo RNT: Recém Nascidos Termo.

Tabela 2. Lactentes que falharam na triagem auditiva, consi-
derando-se o diagndstico audiolégico e otorrinolaringolégico.

Diagnéstico Total
N % N %

Audicao Normal 16 42,2 16 42,2

Perda Condutiva  Unilateral 2 5,2
Bilateral 10 26,3 12 31,5

Perda Unilateral 1 2,6
neurossensorial  pgiateral 9 237 10 263
Total 38 100 38 100

No estudo genético, n2o foi encontrada a mutacio
35delG no gene da conexina 26 (G/B2), assim como as
delecoes D(GJB6-D13S1830) e A(G/B6-D13S1854) no gene
GJB6 e a mutacdao A1555G presentes no gene mitocondrial
MTRNR.

Na Tabela 3, mostram-se os lactentes com perda
auditiva neurossensorial, considerando-se o grau e pos-
sivel etiologia.

Tabela 3. Lactentes, considerando-se o grau e a etiologia da
perda auditiva neurossensorial.

Causas ambientais  Causas genéticas Total

Moderada 1 0 1
Severa 0
Profunda 5 0
Total 10 0 10

DISCUSSAO

A triagem auditiva neonatal € o principal meio de
detectar precocemente perdas auditivas. O procedimento
deve ser rapido, simples e selecionar aqueles com maior
probabilidade de uma alteraciao na funcio testada®. Os
recém-nascidos (RNs) internados em UTI Neonatal do
Caism/UNICAMP foram submetidos a triagem auditiva,
preferencialmente antes da alta hospitalar, por meio de
procedimentos automaticos. O PEATE - A tem sido reco-
mendado principalmente para os RNs que permaneceram
em unidades de terapia intensiva, devido a maior ocorrén-
cia nesta populagiao de indicadores de risco para alteracoes
retrococleares, que envolvem as células ciliadas internas,
vias auditivas e/ou tronco encefilico'®%.

Falharam na triagem auditiva 38 lactentes, sendo
que 25 (66%) dos neonatos eram do sexo masculino e
50% eram prematuros. Verificamos que a maioria das
criangas estudadas eram do sexo masculino, o que reflete
a distribuicao demografica do género proprio da maioria
das UTIs neonatais®.

Com relacao aos indicadores de risco presentes
na historia clinica, todos apresentaram pelo menos um
indicador de risco (Tabela 1).

Verificamos que nao houve diferenca estatistica-
mente significativa entre neonatos com audi¢do normal
e perda auditiva e as variaveis género e numero de indi-
cadores de risco. No entanto, ao considerarmos a idade
gestacional, neonatos a termo foram mais afetados pela
perda auditiva do que os prematuros, sendo a diferenga
estatisticamente significativa (Tabela 1). Os neonatos
nascidos a termo deste estudo necessitaram de cuidados
intensivos por apresentarem intercorréncias graves ao
nascimento, como anoxia, malformacdes congénitas, sin-
dromes, infeccao congénita, todas indicadores de risco
para perda auditiva. A literatura apresenta caracteristicas
neonatais para o grupo de criangcas com perda auditiva
diagnosticada a partir de um programa de triagem auditi-
va neonatal, que incluem idade gestacional maior que 37
semanas e peso ao nascimento maior que 2500 gramas®.

A partir da andlise conjunta dos resultados dos testes
auditivos aplicados, constatamos que apresentaram resul-
tados normais, em todos os testes aplicados, 42% (16/38)
avaliadas (Tabela 2). O fato de terem falhado na triagem
auditiva e apresentarem resultados normais nos testes
auditivos aplicados pode sugerir uma alteracao tempordria
no sistema auditivo do tipo condutiva, que foi recuperada
ou entdo atraso na mielinizacao das vias auditivas até o
tronco encefdlico. As criancas que apresentaram indica-
dores de risco em suas histérias clinicas, que podem estar
relacionados a perda auditiva progressiva e/ou de apare-
cimento tardio, foram encaminhadas para monitoramento
do desenvolvimento auditivo e de linguagem.
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A perda auditiva condutiva esteve presente em
31,5% (12/38) da amostra, sendo bilateral na maioria dos
casos (Tabela 2). Com relacao as criancas com perda audi-
tiva, o tipo condutivo ocorreu em 55% (12/22) das criangas.
Nos testes audiologicos, evidenciamos auséncia de emis-
soes otoacusticas por transiente acompanhada pela curva
timpanomeétrica do tipo B e auséncia de reflexos acusticos
ipsilaterais, além da integridade de via auditiva para 80 dB
no PEATE. Verificamos que em 4/12 (33,33%) dos casos
condutivos, a Sindrome de Down estava presente e em
um dos casos condutivos unilaterais havia ma-formacao
da orelha externa e do meato acustico externo.

Resultados semelhantes foram obtidos por Bone et
al.®; que encontraram alteracdes condutivas em criangas
que falharam na triagem auditiva, sendo a otite média a
etiologia mais comum nos casos estudados. Caracteriza-
se por ser varidvel, episodica, podendo variar de grau
leve a moderado, nio ultrapassando a 50 dB*. E uma
doenca altamente prevalente na infincia, especialmente
em criangas de alto risco, sendo que o 4° e o 12° meses
sa0 os de maior ocorréncia de secrecao na orelha média
e os de menor ocorréncia s3o os trés primeiros meses de
vida®**®. E multifatorial e em lactentes podemos destacar
o aleitamento materno ausente ou desmame precoce,
posiciao deitada ao mamar, primeiro episodio de otite
média aguda antes dos seis meses de idade, imaturidade
ou deficiéncia imunolégica, permanéncia em creches ou
bercdrios com aumento do nimero de gripes e resfriados,
tabagismo passivo*. Criancas que apresentam otites se-
cretoras no periodo neonatal sao de maior risco para otite
média cronica durante o primeiro ano de vida®. Estudando
a ocorréncia e recorréncia de secrecao de orelha média,
verificaram que houve maior recorréncia de quatro ou mais
episodios para o sexo masculino e o periodo de maior
incidéncia de secrecao na orelha média foi o primeiro ano
de vida. Encontraram também que criancas que foram
amamentadas até o 62 més de vida apresentaram maior
recorréncia de quatro ou mais episodios. O inverso foi
encontrado para os lactentes amamentados acima de 10
meses. Os autores sugerem a implantacdo de programas
que objetivem prevencao, diagnostico e tratamento das
otites, principalmente pelo fato dos primeiros anos de
vida serem fundamentais para o desenvolvimento, além
do incentivo pelos profissionais da satde para o aleita-
mento materno®.

Medidas preventivas, como incentivo a amamen-
tacao natural e o posicionamento adequado durante as
mamadas, assim como tabagismo passivo diminuido,
dentre outras, podem minimizar as alteracdes auditivas
condutivas, que podem levar a um prejuizo considerdvel
no desenvolvimento das habilidades auditivas e de lin-
guagem decorrente da privacao sensorial e a flutuacao da
audicdo propria das otites médias.

Nas criancas com Sindrome de Down (SD), a in-
cidéncia da perda auditiva varia de 2,6% a 67,5%, sendo
atribuida principalmente a alta incidéncia de orelha média
secretora®?. Strome et al.”” encontraram 70% de efusio de
orelha média de 107 pacientes com SD e idade inferior a
1 ano. Diversos fatores parecem predispor a ocorréncia de
orelha média secretora: anormalidade anatomica da tuba
auditiva e da cadeia ossicular, disfuncao dos musculos
responsaveis pela abertura da tuba auditiva e estenose do
meato acustico externo®.

Estas criancas encontravam-se em tratamento otorri-
nolaringologico e reavaliacoes audioldgicas periodicas, as-
sim como acompanhamento do desenvolvimento auditivo
e de linguagem. Ha relatos da literatura referindo que em
alguns casos de orelha média hd melhora espontanea sem
ocorrer danos ao desenvolvimento. Em outros, ha risco de
a doenca se tornar cronica, podendo levar a distirbios do
desenvolvimento da linguagem e educacional, além do que
se nio tratada, pode evoluir, agravar-se e comprometer as
células mastoideas, ou mesmo a cavidade craniana, cau-
sando graves complicacoes e até afetar a orelha interna,
provocando perda de audi¢iao neurossensorial®33.

Verificamos perda auditiva neurossensorial em
28,9% (10/38) da amostra, sendo cinco casos de grau
variando de moderado a grave e cinco casos de grau
profundo (Tabela 3). Estas criancas foram encaminhadas
para indicacao e adaptacao de prétese auditiva, orientacao
aos pais e reabilitacao fonoaudioldgica. Os indicadores de
risco mais frequentes presentes nas historias clinicas foram
hiperbilirrubinemia, anoxia perinatal e ventilacio meca-
nica, além da permanéncia em UTI por mais que 5 dias.

Dentre os casos de perda auditiva neurossensorial
profunda bilateral, trés criancas apresentaram resultados
compativeis com espectro da neuropatia auditiva (ENA),
ou seja, presenca de microfonismo coclear e auséncia de
ondas I, IIl e V a 100 dB no PEATE e EOAT presentes,
além de curva timpanométrica do tipo A e auséncia de
reflexos acusticos. Nos trés casos, constatamos a presen-
ca de hiperbilirrubinemia como indicador de risco, com
Bilirrubina Total maior que 28 mg/dl.

Caracteristicas do espectro da neuropatia auditiva
(ENA) incluem a dessincronia do VIII par craniano e/
ou tronco encefalico, um distirbio das células ciliadas
internas, uma disfuncao das fibras do ganglio espiral®® ou
uma alteracdo na transmissao aferente na sinapse entre as
células ciliadas internas e o VIII par craniano® e funcio
normal das células ciliadas externas. A maioria dos casos
tem alteracao bilateral, variando de grau grave a profundo.
No entanto, casos unilaterais e perdas moderadas foram
descritas, o que revela uma entidade nio homogénea™. A
ENA pode ocorrer na auséncia de qualquer outra condi-
¢do médica aparente. No entanto, uma historia perinatal
de hiperbilirrubinemia ¢ frequente, além da asfixia ou
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anoxia®. O ENA é muito mais comum em criangas que
permaneceram em UTI neonatal®. A literatura aponta
uma prevaléncia, que varia entre 0,2% até 4%, no grupo
de criancgas de risco para perda auditiva e de 0,5%-15%
entre criancas com perda auditiva conhecida®*. Estudos
que incluem criangas maiores ou que frequentam escolas
de surdos apresentam prevaléncia muito menor, possivel-
mente pelo fato de que a ENA s6 ¢ diagnosticada de forma
objetiva nos meses iniciais de vida em que as emissoes
otoacusticas estdo presentes pela funcdo normal das cé-
lulas ciliadas externas. Com a evolucao da doenca, estas
células ndo apresentam mais atividade ou podem ter sido
lesadas por amplificacio sonora das préteses auditivas em
criangas nao diagnosticadas. Declau et al.'” estabeleceram
como diagnéstico do ENA para dois casos (4,2%), sendo
um causado pela hiperbilirrubinemia no periodo perinatal
e o outro sem indicadores de risco presentes. O diagndstico
diferencial entre as perdas neurossensoriais ¢ importante,
jd que os procedimentos terapéuticos diferem das outras
formas de perda auditiva permanente.

No estudo genético, todos os individuos avaliados
foram normais para a mutacao 35delG do gene da cone-
xina 26 (GJB2). No gene GJB2 foi encontrado o polimor-
fismo V271 no individuo 1 em heterozigose, assim como
as mutacoes silenciosas, que apresentam pouca relevancia
para a perda auditiva. Apesar de nio ter sido encontrada
em nenhum dos individuos, o rastreamento da mutacao
35delG ¢é de extrema importancia, visto que estd presente
em 70% dos casos de surdez quando hd o envolvimento
do gene GJB2. No Brasil, foi determinada a prevaléncia
de 0,97% de portadores da mutagdo 35delG, aproxima-
damente 1:103 heterozigotos, em um rastreamento reali-
zado em 620 neonatos, na regido de Campinas, SP*. O
resultado negativo de mutagdes no gene G/B2 diminui o
risco empirico relacionado a etiologia genética da surdez.
Além do gene GJ/B2, também foram analisadas as delecoes
A(GJB6-D1351830) e A(GJB6-D1351854) encontradas
no gene GJ/BO. No presente trabalho, nao foi encontrado
nenhum individuo com estas delecoes. Também foi estu-
dada a mutacdo mitocondrial A1555G associada a perda
de audicao e uso de antibidticos aminoglicosideos. Essa
alteracao nao foi encontrada em nenhum dos individuos
estudados.

Declau et al.”” realizaram um estudo prospectivo
com o objetivo de analisar os achados audiolégicos e
causas da perda auditiva de 170 criangas que falharam na
triagem auditiva neonatal, sendo que 13 permaneceram
em UTI neonatal. As criancas que falharam foram encami-
nhadas para avalia¢do por meio de testes eletrofisiologicos,
como PEATE, resposta de estado estavel e/ou testes com-
portamentais. As criancas provenientes de UTI neonatal
apresentaram perda auditiva permanente em 61,5% dos
casos. A razdo de perda auditiva considerando-se o sexo

masculino/feminino foi de 3/0. A média da perda auditiva
foi de 60 dBNA. Os fatores de risco mais prevalentes foram
ventilagdo mecanica, baixo peso e hiperbilirrubinemia.
Quanto 2 etiologia, 39,6% dos casos de perda auditiva
foram atribuidos a causas ambientais, sendo a mais fre-
quente a infeccao congénita por Citomegalovirus (18,8%
dos casos).

Quanto a etiologia da perda auditiva, a literatura
aponta que, em paises desenvolvidos, em 50% dos casos
a origem da perda auditiva € genética e em 50% a causa
é ambiental®**. De acordo com a literatura, os mais im-
portantes fatores ambientais relacionados a perda auditiva
neurossensorial sao infec¢ao congénita, ototoxicidade,
prematuridade e anoxia neonatal®.

No nosso estudo, o mais provivel ¢ que os fato-
res ambientais presentes na historia clinica das criancas
tenham sido a causa da perda auditiva, uma vez que nao
foram encontradas as mutacoes genéticas mais comumen-
te observadas em casos com etiologia genética (Tabela
3). A identifica¢do da etiologia da perda auditiva ¢ um
aspecto relevante que fornece novas informacoes para
a reabilitacao auditiva, o prognostico para a crianca e a
familia. Além disso, estes estudos podem colaborar para
esclarecer fatores epidemiolédgicos da perda auditiva, o
que contribuird para o planejamento de agdes preventivas
e programas de vigilancia.

CONCLUSAO

A partir da andlise dos resultados obtidos nos
achados audiolégicos, otorrinolaringolégicos e genéticos
de lactentes de alto risco que falharam na triagem audi-
tiva, conclui-se que a perda auditiva foi mais frequente
em neonatos a termo do que em prematuros, houve uma
distribuicio semelhante de criancas com perda auditiva
do tipo condutiva e neurossensorial predominantemente
bilateral. A provavel etiologia das perdas neurossensoriais
deveu-se a fatores ambientais. O diagndstico e a pesquisa
etiologica da surdez sao de extrema importancia para que
o prognostico seja estabelecido, assim como as condutas
apropriadas.
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Correlation between the body balance and functional capacity
from elderly with chronic vestibular disorders

Correlacdo entre equilibrio corporal e capacidade funcional de idosos com disfuncées vestibulares crénicas

Raquel Ferreira de Sousa!, Juliana Maria Gazzola?, Mauricio Malavasi Gananga?, Célia Aparecida Paulino*
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Vestibular disorders are common among the elderly, mainly resulting in dizziness and imbalance
- symptoms which can impact daily routine activities. Aim: To study the correlation between body
balance and functional capacity and a comparison of risk of falls, actual falls and the functional ca-
pacity of the elderly with chronic vestibular dysfunctions. Materials and Methods: A cross-sectional,
clinical and experimental study with 50 senior citizens - 60 to 86 years, with chronic peripheral
vestibular dysfunction. These participants underwent body balance assessment by the Dynamic Gait
Index (DGD and functional capacity assessment by the Functional Independence Measure (FIM).
The data was tested using the Spearman correlation and comparison tests, Mann-Whitney and Krus-
kal- Wallis, being a=5% (0.05). Results: There was a significant correlation between the total DGI
score and all FIM scores, especially the total score (r=0.447; p<0.001) and loss of functional capacity
in elderly patients with the highest risk of falling (p<0.001). Conclusion: There is a positive cor-
relation between body balance and functional capacity in elderly patients with peripheral vestibular
disorders, that is: the better the balance, the better the individual’s functional capacity. In addition,
a worse functional capacity increases the individual’s risk of falling.

vestibular diseases.

Palavras-chave: Resumo

atividades cotidianas,

doencgas vestibulares, A

equilibrio postural, s doengas vestibulares sao frequentes na populacao idosa, resultando, principalmente, em ton-
satdde do idoso. tura e desequilibrio corporal, sintomas que podem prejudicar as atividades de vida didria. Objetivo:

Estudar a correlacio entre equilibrio corporal e a capacidade funcional e a comparacio entre risco
de queda, ocorréncia de queda e a capacidade funcional de idosos com disfuncoes vestibulares
crdnicas. Material e Método: Forma de estudo transversal, clinico e experimental com 50 idosos,
de 60 a 86 anos, com vestibulopatias periféricas cronicas. Estes idosos foram submetidos 2 avalia-
¢ao do equilibrio por meio do Dynamic Gait Index (DGID) e 2a avaliacio da capacidade funcional,
por meio da Medida de Independéncia Funcional (MIF). Os dados obtidos foram submetidos ao
teste de correlacdo de Spearman e aos de compara¢io de Mann-Whitney e Kruskal-Wallis, sendo
considerado a=5% (0,05). Resultados: Verificou-se correlacao positiva entre o escore total do DGI
e todas as pontuacdes da MIF, especialmente a MIF total (1=0,447; p<0,001), prejuizo da capacidade
funcional em idosos com maior risco de queda (p<0,001). Concluszo: Ha correlacdo entre equilibrio
corporal e capacidade funcional em idosos com vestibulopatias periféricas, isto €, quanto melhor o
equilibrio, melhor a capacidade funcional. Além disso, uma pior capacidade funcional aumenta o
risco de queda nestes individuos.
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