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Enfim, pode-se dizer que o Epi Info tem muito a ver ndo
s6 com avaliacdo nutricional, mas com diversos outros
aspectos da pesquisa epidemioldgica e, conseqiientemente,
processamento e andlise de dados. Quem ainda ndo possui
uma cépia do Epi Info fique sabendo que se trata de um
programa de dominio publico que pode ser reproduzido
liviemente. No momento em que escrevo este texto a
versdo mais recente de que tenho noticia é Epi Info V6.04.
O Epi Info pode ser copiado na Faculdade ou Centro de
Pesquisa mais préximo ou diretamente através das paginas
do CDC ou da OMS na internet (http://www.cdc.gov e
http://www.who.ch, respectivamente). Portanto, tenhauma
boaleitura do artigo de Goulart e tire 0o maximo proveito de
seu Epi Info.
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Surdez genética
Congenital deafness

Tania Sih*

O Comité da Academia Americana de Otorrinolaringo-
logia, em 1979, definiu a deficiéncia auditiva como “a
desvantagem imposta por um dano capaz de afetar a
eficiéncia de uma pessoa nas atividades do cotidiano™!.

A deficiéncia auditiva ou surdez é uma alteracio que

acomete uma pessoa a cada duas, ao

Muito do aprendizado da crianga depende da informa-
cdo recebida da escuta da fala e de outros sons do meio
ambiente. Quando a crianga cresce e se desenvolve, adquire
erefina continuamente suas habilidades nas dreas de comu-
nicagdo, cognicdo e interacdo social. A audigdo é tdo

importante no processo do desenvolvi-

redor de 80 anos de idade. Nos Estados
Unidos, a perda auditiva ocorre em 1
crianca em cada 1000, dando uma média
aproximada de 5000 criangas/ano (con-
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mento dessas habilidades que uma alte-
racdo significativa da capacidade auditi-
va de uma crianga pode afetar vérios
aspectosrelacionados ao seu desenvolvi-
mento.

siderando-se a média de nascimentos de
3,7 milhdes/ano naquele pais)?. Na me-
tade desses casos, pelos menos nos pai-
ses desenvolvidos, admite-se que a etiologia é genética,
mendeliana simples. No Brasil ndo existem dados acurados
quanto a incidéncia da disacusia hereditaria.

* Professor Doutor em Otorrinolaringologia pela Faculdade de Medicina
da USP (FMUSP) - Lab. de Investigacoes Médicas (LIM) 40 da FMUSP.

Nas dltimas décadas a abordagem e o

diagndstico da alteragdo auditiva sofre-

ram grandes modificacdes. Atualmente hd um maior co-
nhecimento sobre as bases bioldgicas da deficiéncia audi-
tiva na infancia. Métodos objetivos de deteccao precoce e
andlise da alterac@o auditiva como a audiometria de tronco
cerebral - auditory brain stem response (ABR) - e a otoe-
missao acustica sdo fundamentais. Os avangos tecnoldgi-
cos das proéteses auditivas (aparelho de amplificacio sono-
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ra individual) e a possibilidade dos implantes cocleares na
crianga propiciam uma maior alternativas para a crianca
com perda auditiva?.

Infelizmente sdo poucos 0s casos em que 0s pais atentos
percebem que o bebé nio responde ao estimulo sonoro. Em
muitos casos, como se trata de uma alteragio “silenciosa”,
o0s pais pensam na possibilidade de a crianca estar “atrasa-
da” em relagdo a aquisicdo da linguagem, e a suspeita
diagnéstica fica mais retardada. Damesma forma, a faltade
conhecimento sobre o problema ou mesmo a ndo execugao
precoce de um teste audioldgico para screening da defici-
éncia leva ao retardamento do diagndstico e, conseqiiente-
mente, da protetizacdo e da reabilitacdo.

E importante identificar os fatores que atuam nas defi-
ciéncias auditivas congénitas, que podem ter multiplas
causas. Infec¢des pré-natais, representadas pela sigla TOR-
CHS - toxoplasmose, rubéola, citomegalovirus, herpes
simplex e Sifilis!#. Certos farmacos ingeridos durante a
gravidez, como a estreptomicina, o quinino e a talidomida,
e alteragdes enddcrinas maternas, como o dibetes mellitus®
e o pseudo hipoparatireoidismo®, podem predispor a crian-
ca a perda auditiva congénita. Fatores perinatais como a
asfixia, hip6xia ou mesmo a andxia intra parto, bem como
o kernicterus, podem lesar o nicleo coclear produzindo
também hemorragias no ouvido interno’-$.

Aproximadamente metade de todas as deficiéncias au-
ditivas descobertas na infancia sdo de causa genética, na
maioria das vezes sdo monogénicas e associadas a surdez
neurossensorial. Na surdez do tipo hereditaria, 75 a 88%
sdo recessivas e ao redor de 10% sdo autossomicas domi-
nantes’. As perdas dominantes pioram progressivamente,
enquanto que as recessivas geralmente permanecem esta-
veis, porém com maior intensidade.

A histéria familiar d4 a informag@o sobre a forma
hereditaria da disacusia. Quando dois ou mais irmaos estao
afetados e os pais ou demais familiares ndo possuem a
deficiéncia, é provavel que seja heranca recessiva. Quando
as criancas com deficiéncia auditiva forem do sexo mascu-
lino a diferenciacdo fica dificil porque nesta circunstancia
a heranca poderia ser ligada ao X recessivo.

Quando os pais s@o consanguineos, presume-se que a
heranca seja autossOmica recessiva, sejam uma ou mais
pessoas da mesma familia portadoras da deficiéncia audi-
tiva. A perda auditiva neurossensorial unilateral ou bilate-
ral leve nos familiares é sugestiva de heranca dominante.
Sdo caracteristicas da surdez autossdmica dominante a
expressividade varidvel e a penetrancia incompleta.

A surdez pode ser a tinica manifestacdo clinica, ou ser
parte de um conjunto de alteragdes, as sindromes especifi-
cas, que representam ao redor de 30% das disacusias
hereditarias. Nestas sindromes, ndo necessariamente, o
inicio da surdez € precoce. O padréo autossdmico recessivo
de heranga estd envolvido em mais de 75% dos casos; a
heranca dominante responde por 10-20% dos casos, € a
heranca ligada ao X, por 2-3%19. A surdez sindromica é
extremamente varidvel, exibindo um quadro clinico de
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grande complexidade. De fato, existem cerca de 400 sin-
dromes com envolvimento em praticamente todos os sinto-
mas organicos!!. Todas as etiologias genéticas ji foram
relacionadas a surdez sindrémica, ou seja, as monogénicas,
como anteriormente vistas (heranga autossomica e ligada
ao X), e as cromossdmicas, como a sindrome de Down.
Recentemente, reconheceu-se também o envolvimento da
heranca mitocondrial em alguns tipos de surdez genética.

A histéria familiar é importante. Por exemplo, a sindro-
me de Waardenburg!2 é a forma sindrémica mais comum
de perda auditiva neurossensorial. A maioria das pessoas
com a sindrome de Waardenburg nio apresentam proble-
mas auditivos. A sindrome é autossoOmica dominante, € a
ndo ser que a crianga apresente uma nova mutagio, um dos
pais ou dos avés devem ter sido afetados pela sindrome.
Somente 20% dos individuos acometidos t€m perda audi-
tiva. A presenga do telecanto (distancia aumentada entre os
cantos internos dos olhos) € indispensavel para o diagnds-
tico. A maioria tem anormalidades pigmentares. Embora
possa ser encontrada uma mecha branca frontal do cabelo,
outras manifesta¢des sdo mais usuais como cabelo grisalho
prematuro, manchas de vitiligo, cilios ou pélos no corpo
com partes brancas.

O trabalho de Duarte e Silva, apresentado neste nimero
do Jornal de Pediatria, intitulado “Causas de surdez pré-
verbal em uma populagio institucionalizada, enfatizando a
etiologia genética”, analisa 557 criancas deficientes audi-
tivas em Recife, tendo encontrado 13% de casos de surdez
de etiologia genética. Destes, 87,7% com herancga autosso-
mica recessiva, 8,8% com heranca atossomica dominante,
3,5% com heranga recessiva ligada ao X, 4,3% sindromi-
cos, 41,5% com surdez de etiologia adquirida e 45,5% dos
casos com etiologia desconhecida.

Loghitan013, em S3o Paulo, estudou 140 pacientes
retrospectivamente e 88 pacientes de forma prospectiva,
portadores de disacusia profunda, bilateral, neurossenso-
rial, com etiologia genética comprovada ou suspeita. Jun-
tando as duas casuisticas encontrou 33,5% com heranca
autossOmica recessiva, 10,6% com heranca autossdmica
dominante, 1,5% ligada ao X, em 30% foi observada a
consangiiinidade e em aproximadamente 59% dos casos,
etiologia desconhecida.

A necessidade da deteccao precoce da surdez € inques-
tiondvel, a partir de triagens auditivas e genético-clinicas.
O éxito da reabilitagdo depende de este(s) diagndstico(s)
ser(em) efetuado(s) precocemente. Schragerl4 menciona
que “reabilitar compromete agdo comunitdria com a finali-
dade de integrar o incapacitado ao meio, permitindo e
ajudando que se desenvolva e usufrua dos direitos que
possui”.

No Brasil as dificuldades no atendimento ao deficiente
auditivo s@o muito grandes, o maximo que ele consegue é
freqlientar escolas onde se d4 énfase a linguagem de sinais.
Existe um contraste muito nitido entre as condi¢des rudi-
mentares da educagdo do portador de deficiéncia auditiva,
em nosso meio, com os avangos tecnolégicos disponiveis
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como os implantes cocleares. De acordo com Linden e
colaboradores!3, dos pacientes encaminhados para proteti-
zacdo auditiva, somente 21% conseguem as mesmas, aguar-
dando o seu fornecimento por institui¢des sociais. Da
mesma forma estes autores apontam para a falha na detec-
¢ao precoce da deficiéncia auditiva ou no encaminhamento
adequado dos casos, que sdo fundamentais a reabilitacao.

Arevisdodaliteratura latino-americanade 1985 paracd
mostra poucos trabalhos em relacio a genética e a surdez.
No Brasil hd uma escassez na documentagdo da surdez
atribuida a heranga autossdmica, com suspeita de um sub-
registro dos diferentes tipos de disacusias com este padrio
de heranca. Dai a necessidade de uma leitura critica ao
trabalho de Duarte e Silva aqui publicado, com alto espirito
de investigacdo cientifica, para suprir uma lacuna na drea
da genética relacionada com a surdez.
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