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Fundamento: Os avangos da biologia molecular na area da surdez hereditaria tém contribuido para a
identificagdo de varios genes essenciais para o funcionamento normal do sistema auditivo. Varia¢des
alélicas destes genes podem estar na origem de surdez ndo sindromica. A pesquisa de mutagdes
associadas a patologia constitui uma metodologia determinante no diagnodstico das diferentes formas
de surdez hereditaria. Demonstrou-se que muta¢des num unico gene, o gene GJB2 (que codifica a
proteina conexina 26), estdo relacionadas com mais de metade dos casos de surdez genética pré-
lingual grave a profunda descritos no Mundo. Também a substituicdo A1555G no gene que codifica
para o ARN ribossomal 12S predispde para ototoxicidade em presenga de aminoglicosidos. A
pesquisa de mutagdes em G.JB2 e da mutagdo A1555G no ADN mitocondrial (ADNmt) €, portanto,
um passo essencial na identificagdo da causa da surdez de individuos com surdez hereditaria. Os
programas de rastreio de mutagdes associadas a doengas raras em recém nascidos sdo comuns e em
muitos paises ja incluem a surdez hereditaria na lista de doengas. A identificagdo precoce da surdez
pré-lingual é determinante para o desenvolvimento da linguagem, o percurso escolar e a integragdo
social. Nos recém nascidos, a genética, através da obtengdo do diagnodstico etiologico, pode
contribuir de forma significativa para a metodologia a ser seguida. Este conhecimento podera
conduzir a terapias especificas que podem retardar ou impedir certas formas de surdez genética,
como acontece nos casos de portadores da substituicio A1555G do (ADNmt), a quem nao devera ser
prescrita terapia com aminoglicosidos. Para o aconselhamento genético em surdez hereditaria é
também importante ter em conta aspectos psicologicos, nomeadamente as razdes para procurar um
teste genético e também os processos de adaptagdo aos resultados desse teste e a situagdo de surdez

na familia.

A globalidade dos resultados obtidos contribuira, de forma determinante, para o aprofundamento da
epidemiologia genética da surdez na popula¢do portuguesa, bem como para uma intervengdo (mais)
precoce e adequada dos diferentes actores envolvidos no desenvolvimento da crianga —

médicos/terapeutas, familia e escola.

Objectivos: Estudo genético de recém-nascidos, lactentes e criancas com surdez de diagnostico
precoce, tendo em vista a eventual introducdo do rastreio neonatal para a surdez congénita em
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e Identificar prospectivamente os recém-nascidos, lactentes e criangas com surdez de

diagnostico precoce.
o C(lassificar a etiologia genética dos casos surdez congénita identificados.
e Deteccdo de mutagdes no gene GJB2.

e Deteccdo da mutagdo A1555G no ADN mitocondrial em casos de suspeita de terapéutica com

aminoglicosideos.
Duracao: Trés anos de vigilancia activa.

Definicio de caso: Criangas com surdez ndo sindrémica, neurossensorial, bilateral e congénita.

Podem existir ou nio mais casos na familia.

Desenho sumario: Solicita-se a notificagdo dos casos de surdez neurossensorial ndo sindromica,
congénita e bilateral ou de surdez progressiva detectada apos tratamento com aminoglicosideos.
Solicita-se que, apos consentimento informado, em impresso obtido através do sitio na Internet da
UVP-SPP ou recebido por via postal juntamente com o inquérito em suporte de papel, seja enviada
aos investigadores a identificacdo da mae e da crianga, de modo a poder ser solicitado ao Instituto de
Genética Médica Jacinto Magalhdes (Porto) um fragmento da amostra de sangue capilar em papel de
Guthrie, utilizado para o diagnostico precoce. O médico notificador/assistente do caso sera
informado se a amostra no Instituto de Genética Médica Jacinto Magalhdes ndo estiver disponivel,
sugerindo que seja proposta a familia a colheita de nova amostra em papel de Guthrie para ser
enviada aos investigadores. Na amostra de sangue serdo pesquisadas alteragdes genéticas no gene
GJB2 ou no ADNmt. Os resultados obtidos serdo enviados ao médico assistente, que os utilizara
como considere clinicamente adequado. Os investigadores disponibilizam-se para eventuais

esclarecimentos.

Estimativa anual de casos: Prevé-se a ocorréncia de 100 novos casos por ano, dos quais 50 serdo

notificados através da UVP-SPP.

Investigadores principais:
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