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Resumo

Introducdo: O termo Espectro da Neuropatia Auditiva (ENA) inclui tanto a neuropatia
auditiva propriamente dita (ou seja, uma anormalidade neural) e outras possiveis alteracdes de
mecanismos subjacentes que resultam em uma dissincronia neural. O ENA pode afetar a
capacidade de detectar som em diferentes graus e capacidade de compreensdo do discurso.
Uma das etiologias do ENA é a de heranga autossdmica recessiva ndo-sindromica causada
pela mutacdo do gene Otoferlin (OTOF), responsavel pela liberacdo dos neurotransmissores
nas sinapses das células ciliadas internas (CCI) na coclea. Objetivo: Apresentar o quadro
clinico de uma paciente com Espectro da Neuropatia Auditiva com etiologia de mutagédo do
gene OTOF, com muita flutuacdo da audicdo, identificando as dificuldades auditivas e de
linguagem e as possibilidades de adaptacdo do uso de implante coclear. Método:
Levantamento dos dados do prontuario para o conhecimento da historia da paciente, dos
resultados dos véarios exames audioldgicos e médicos realizados para obtencao do diagnéstico
e acompanhamentos. Em seguida, foram realizadas uma entrevista com a paciente para
posterior analise das habilidades conversacionais e fungcdes comunicativas, de acordo com 0s
parametros propostos pelo Protocolo de Avaliacdo de Linguagem (Avaliacdo das habilidades
comunicativas (Hage el al, 2007); além disso, foi aplicado o Peabody Picture Vocabulary
Test para avaliar o vocabulario receptivo auditivo; e o Hearing Handicap Inventory for
Adults (HHIA), questionario de auto avaliacdo do handicap auditivo. Considerac6es Finais:
Apesar de M ter fluéncia na lingua oral, sendo estd bastante inteligivel, com poucas
distor¢des fonémicas, apresenta vocabulario muito pobre, aquém de sua idade. Além disso, é
obrigada a fazer um grande esforco auditivo para manter-se incluida nas situacdes verbais.
Um dos recursos que a literatura aponta evidéncias de beneficios para esses tipos de casos de
ENA, causado pela mutacdo do gene OTOF, € o uso do IC, melhorando a qualidade de vida

desses pacientes

Descritores: perda auditiva, perda auditiva neurossensorial, estudo de caso, deficiéncia

auditiva, OTOF, AASI, sistema FM, implante coclear.
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1.  INTRODUCAO

O termo Espectro da Neuropatia Auditiva (ENA) inclui tanto a neuropatia auditiva
propriamente dita (ou seja, uma anormalidade neural) e outras possiveis alteracGes de
mecanismos subjacentes que resultam em uma dissincronia neural, como atrasos na
maturacao da via auditiva de nivel inferior.

O ENA pode afetar o processamento neural dos estimulos auditivos, o que pode reduzir a
capacidade de compreensdo do discurso, dificultando a capacidade de detectar som em
diferentes graus.

A localizacdo da alteracdo pode ser nas Células Ciliadas Internas (CCI), na sinapse das CCI
com o nervo auditivo ou no préprio nervo, acarretando dificuldades na discriminagdo vocal,
principalmente em ambientes ruidosos?3*

No século XX, apareceram os primeiros relatos de sintomas auditivos causados por doencas
ndo relacionadas as alteracdes nas estruturas sensoriais do aparelho auditivo. Alguns
autores®®’ apresentaram casos clinicos de alterages auditivas ndo cocleares, mas que
apresentavam sintomas auditivos. No inicio dos anos 1980, com o avango da eletrofisiologia
do nervo e das Emissdes Otoacusticas (EOAS), foi possivel diferenciar as lesdes cocleares das
que atingiam outras porc¢des do sistema auditivo?.

O quadro clinico do ENA ¢é caracterizado pela auséncia do Potencial Evocado Auditivo de
Tronco Encefélico (PEATE) ja na onda I, presenca de Emissdes Otoacusticas (EOA),
microfonismo coclear presente de 4ms a 6ms e auséncia de reflexos acusticos estapedianos. A
audiometria tonal pode apresentar configuracGes ascendente ou descendente, bilaterais,
simétricas ou ndo, com limiares auditivos que podem variar de normais a profundo, alteracao
na discriminacdo vocal e no processamento temporal, e resultados de testes de fala
incompativeis com o grau da perda, havendo casos com progressdo ou flutuacdo da perda
auditiva2.

Estudos relatam a associacdo do ENA com as seguintes condigdes: ataxia de Friedreich,
neuropatia isquémica-hipoxica, hidrocefalia, degeneracdo espinocerebelar, neuropatia de
Charcot Marie Tooth e outras neuropatias hereditarias sensério-motoras. Acredita-se que o
ENA possa fazer parte do espectro da neuropatia generalizada, embora haja descricdo de
casos isolados. Questiona-se se 0s casos isolados corresponderiam ao ENA em si ou a

primeira manifestagdo de um quadro de neuropatia sistémica®91011



A literatura sugere que as doencas do periodo neonatal, especialmente associadas ao parto
prétermo (hipdxia, sepse, necessidade de ventilagio mecanica, hiperbilirrubinemia e
hemorragia intracraniana) tém papel causal no ENA®

Estudos genéticos apontam a mutagdo do gene MPZ, que levaria a uma doenca axonal, com a
dissincronia na transmissio do impulso nervoso®'? Ha descricido de outro fator genético
responsavel pelo ENA, o gene Otofelin (OTOF), que codifica a proteina Otoferlina, cuja
mutacgdo ocasiona alteracio na fusdo de vesiculas sinpticas nas células ciliadas internas?#
O ENA de etiologia do gene OTOF ¢ de heranca autossdmica recessiva nao-sindrébmica. Esse
gene fornece instrucdes para produzir a proteina Otoferlina, responsavel pela liberacdo dos
neurotransmissores nas sinapses das CCI na céclea. A Otoferlina possui regides C2 chamadas
dominios, que se ligam ao calcio, que interage com outras moléculas. A surdez é causada pela
perda de calcio na exocitose da CCI.

Outro autor®? relata que a perda auditiva de etiologia do gene OTOF costuma ser de grau
severo e/ou profundo com grande dificuldade de discriminacdo vocal, com pouco beneficio
do Aparelho de amplificacdo sonora individual (AASI), e para alguns casos com beneficios
no uso do Implante Coclear (IC).

O IC substitui as fungdes da coclea, transformando energia sonora em sinais elétricos
aumentando ou diminuindo, artificialmente a intensidade dos sinais elétricos por frequéncia,
em cada eletrodo, e pode ser uma boa alternativa aos portadores de ENA de etiologia OTOF
devido a preservacdo das Células Ciliadas Internas (CCI)3. No entanto, portadores de ENA
podem apresentar diferentes graus de discriminacdo auditiva, e dificuldades de linguagem,
diante disso, nem todas as pessoas com sintomas do ENA podem se beneficiar com o uso do

Implante Coclear.

2. OBJETIVO

Apresentar o quadro clinico de uma paciente com Espectro da Neuropatia Auditiva de
etiologia do gene OTOF, com flutuacdo da audigéo, identificando as dificuldades auditivas e

de linguagem e as possibilidades de adaptacdo de implante coclear.



3. METODO

A pesquisa apresentada € qualitativa, tem o ambiente natural como fonte direta dos dados e o
pesquisador como principal instrumento. Os dados coletados sdo predominantemente
descritivos. Esse trabalho foi previamente submetido ao Comité de Etica e Pesquisa (CEP),
aprovado sob o numero de parecer CAAE 80948517.2.0000.5482, e teve o Termo de

Consentimento Livre e esclarecido assinado.
Caracterizacéo do Sujeito

O sujeito da pesquisa é uma jovem de dezenove anos, descrita como M, com Espectro da
Neuropatia Auditiva, diagnosticada aos 6 anos e 6 meses, com etiologia de alteracdo genética
do gene OTOF e audicdo flutuante, que realiza terapia fonoaudioldgica em uma clinica em
Séo Paulo.

Procedimentos

Foi realizado o levantamento dos dados do prontudrio para o conhecimento da histdria da
paciente, dos resultados dos varios exames audiologicos e médicos realizados para obtencédo
do diagnostico e acompanhamentos. Em seguida, foram realizadas uma entrevista com a
paciente para complementacdo dos dados e uma conversa informal em situacdo interativa por
um periodo de 20 min, registrada em video para posterior analise das habilidades
conversacionais e funcGes comunicativas, de acordo com o0s parametros propostos pelo
Protocolo de Avaliacao de Linguagem (Avaliacdo das habilidades comunicativas, Hage el al,

2007); Além disso, foram aplicados: 1) Peabody Picture Vocabulary Test (42 Edicdo —
PPVT4 - Dunn, LM, Dunn DM Peabody Picture Vocabulary test. Minneapolis: Pearson,
2007) - Teste utilizado para avaliacdo de vocabulario receptivo de adulto e de criancas a
partir de 2 anos e seis meses.Possui 228 figuras divididas em 19 sets,cada set possui 19
pranchas e cada prancha tem 4 figuras. O sujeito deve selecionar a figura que melhor ilustra o
vocabulo falado pelo examinador. Foi selecionada a lista de vocabulos da idade anterior a de
M, 14-16 anos, set 12, e emitida uma sequéncia de palavras, em que ela deveria apontar ou
falar o nimero da figura correspondente entre as quatro figuras do teste apresentadas; este
teste possui dois formulérios A e B pareados de grau de complexidade. Foi utilizado somente
o formulario “A” traduzido para a lingua portuguesa (Anexo 3). 2) o Hearing Handicap
Inventory for Adults (HHIA): questionério de auto avaliagdo do handicap auditivo, composto
por 25 itens, dos quais 13 envolvem aspectos emocionais (E) e 12 envolvem aspectos sociais

e situacionais (S) (Anexo 2).



Todos os testes foram realizados em sala silenciosa, com uso de leitura labial para facilitar a

compreensdo da fala do examinador.

Critério de Interpretacao dos Resultados

Foi relatada a histéria da paciente por meio das informacdes do prontuério e as dificuldades
auditivas e de linguagem descritas por ela durante a entrevista. Os testes audiométricos e de
percepcdo de fala foram retirados dos prontuérios e registrados para apontar a flutuacdo do
grau da perda auditiva, analisando os possiveis fatores que a determinaram.

A andlise dos instrumentos aplicados foi realizada de acordo com os parametros esperados
para cada um deles, descritos nos manuais dos testes, qualificando as habilidades auditivas,

comunicativas e o impacto da flutuacdo da audicdo na sua vida cotidiana.

4.  APRESENTACAO DO CASO CLINICO

Jovem do género feminino, nomeada aqui como M, com 19 anos de idade que utiliza a lingua
oral para se comunicar, diagnosticada com Espectro da Neuropatia Auditiva (ENA) aos 6
anos e 6 meses, por mutacdo do gene OTOF, com grande flutuacdo da audi¢do. Seu quadro
audioldgico apresenta: presenca de EOA, auséncia de PEATE com presenca do microfonismo
coclear, curva timpanométrica tipo A com variacdo de presenca e auséncia dos reflexos
estapedianos bilateralmente e curva audiométrica de grau moderado em ambas as orelhas. No
exame por imagem - ressonancia magnética dos ouvidos/mastoide - apresenta resultados
dentro do padréo de normalidade. Sua mae néo teve qualquer intercorréncia na gestacao e no
parto, e também ndo apresenta antecedentes de deficiéncia auditiva ou sinais de ENA na
familia. Quando crianca, apresentou episddios recorrentes de gripes, rinites e infec¢des de
vias areas superiores. Aos 5 anos teve nefrite com um quadro agudo de edema na face e
membros inferiores, ficou 8 dias internada. Aos 7 anos e 2 meses foi submetida a
adenoamigdalectomia e aos 7 anos e 7 meses apresentou nova crise de sindrome nefrotica
com internacao por 4 dias.

M iniciou terapia fonoaudioldgica aos 3 anos com queixa na aquisi¢do da linguagem oral.
Mée referiu que nessa idade ja olhava muito para o rosto do falante, e a compreensédo da fala
era muito prejudicada. Cantava mdsicas infantis, completamente sem ritmo. Apds o

diagnostico de ENA, passou a realizar terapia fonoaudiologica em outro local, onde esta em
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atendimento até os dias atuais. M foi uma crian¢a muito comunicativa, carinhosa, sociavel
gostava de interagir com outras criancas, fez atendimento fonoaudiolégico uma ou duas vezes
por semana, dependendo da necessidade do momento terapéutico e apresentou ao longo dos
anos um bom desenvolvimento da linguagem oral e académico.

Durante o processo terapéutico, chamou-nos a atengdo 0 quanto suas respostas a sons
variavam. A partir dos relatos de propria M e da familia fomos observando que quando M.
passava por processos infecciosos, estados febris, crises nefrdticas, apresentava cansago,
participava de atividades fisicas ou ficava estressada sua perda auditiva piorava
acentuadamente, variando muitas vezes de leve/moderada para severa/profunda em ambas as
orelhas. Essa piora, as vezes, era observada no decorrer do dia, no qual a percepc¢éo auditiva
era melhor no periodo da manha e pior no final do dia. Essa flutuacdo da audicdo € observada
até hoje.

Com este quadro de flutuacdo de audigdo ndo houve possibilidade de adaptar AASI. Foi
testado logo ap6s o diagndstico, e varias vezes durante os anos de atendimento
fonoaudioldgico, no entanto sem sucesso, mesmo modificando as programacdes nos
momentos de piora da audigdo. Quando usava o AASI, referia dores de cabeca, desconforto
em ambientes ruidosos e dificuldades de alterar os programas para adaptar a amplificagédo ao
grau da perda, nos momentos de piora da audicao.

Tentou-se adaptar Sistema de transmissdo sem fio (Sistema FM), varias vezes ao longo do
atendimento, para auxilid-la na aprendizagem escolar, diminuir o esforco auditivo, e melhorar
suas condicOes de escuta em ambientes ruidosos, como na escola. M referia que néo tinha
beneficio com o uso do AASI e nem com o Sistema FM.

Sempre estudou em escola regular, nos anos iniciais de alfabetizacéo, fazia aulas particulares
para poder acompanhar o que era ensinado em sala de aula. Relatou que tinha dificuldades
para compreender as informacdes faladas pela professora, pois essa ficava de costa e falava
rapidamente. Apds varias tentativas, foi para uma escola, onde professores e alunos
preocupados com sua inclusdo, sabiam de sua deficiéncia e colaboravam para seu
aprendizado, utilizando mecanismos de repeticdo, fala pausada e escrita. Finalizou o ensino
médio e atualmente, esta estudando para prestar vestibular.

E uma jovem carismatica, continua muito comunicativa e com bom relacionamento social.
Tem boa dindmica familiar, com uma mae presente, observadora, preocupada com o

desenvolvimento de M, seguindo as orientagdes dadas, fazendo os exames solicitados, enfim
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com uma excelente adesdo ao tratamento de M, colaborando ativamente para o

desenvolvimento e inclusdo social de sua filha.

Atualmente, a compreensdo do discurso do interlocutor € comprometida principalmente em
ambientes ruidosos. Necessita de situagdes de alta redundancia para estabelecer dialogos de
forma satisfatéria - siléncio, vocdbulos e contexto conhecidos, grande dependéncia do uso de
recurso orofaciais e maximo de dois interlocutores. Possui repertorio linguistico reduzido e

dificuldades para narrar fatos, estorias e filmes.

Para assistir televisdo faz uso do recurso da legenda, para falar ao telefone refere que escuta,
mas ndo entende, sendo necessario usar mensagem escrita, mesmo quando considera que sua
audicdo esta “boa”. Quanto a musica, identifica a melodia/ritmo, as vezes reconhecendo a

musica, mas ndo compreende a letra.

Recentemente comecgou-se a discutir a possibilidade de realizar a cirurgia de IC, tendo
passado por avaliacdo médica e realizado todos 0s exames necessarios para ver se cumpria o0s
critérios exigidos para os candidatos ao IC. Apesar de ter sido considerada pelos médicos
candidata para a cirurgia do IC, mesmo porque sua etiologia é mutacdo do gene OTOF, e 0s
resultados da literatura apresentam evidéncias do beneficio do IC para esses casos de ENA, M

ainda, ndo se decidiu em funcédo das davidas quanto aos beneficios do uso desse dispositivo.

Achados Audioldgicos

As figuras 1 e 2 apresentam os limiares auditivos obtidos em algumas avaliagOes realizadas
dos 6 aos 19 anos, apontando a flutuacdo da audicdo, que variou de perda leve a profunda, em

ambas as orelhas.
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Figura 1 - Resultados das Audiometrias Tonais, por via aérea da orelha direita, realizadas dos 6 aos 19

anos
0
/
20 \/
40
DB 60
NA
80
100
120
250Hz 500Hz 1000 Hz 2000Hz 4000Hz 6000 Hz 8000 Hz
HERTZ
6 anos 7 anos 8 anos 9 anos 10 anos 11 anos
12 anos 14 anos 16 anos 18 anos 19 anos

Figura 2 - Resultados das Audiometrias Tonais, por via aérea da orelha esquerda, realizadas dos 6 aos
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As variacOes dos limiares auditivos ocorrem por diversos fatores, quando M esta com febre,
gripada, ou com um quadro infeccioso (em crise da sindrome nefrotica, amigdalite), nessas
situagdes a audigdo piora, melhorando com o desaparecimento dos sintomas. Durante o
periodo de provas escolares ou em outras situacdes de estresse a audi¢do também piora.

E importante observar que a piora da perda auditiva ndo é decorrente de alteraces na orelha
média, pois 0s exames otorrinolaringolégicos e a imitanciometria descartam qualquer
comprometimento de orelha média.

Durante estes anos de atendimento e monitoramento auditivo, realizou varios PEATE com
resultados de ondas I, Il e V nédo identificadas em 90dBNA, e com a presenca de
microfonismo coclear, sugestivo de perda auditiva bilateral com sinal eletrofisioldgico de
funcdo coclear preservada. Realizou também Emissdes Otoacusticas Evocadas Transientes
(EOAET) Emissdes Otoacusticas por Produto de Distor¢do (EOAPD) com repostas presentes
em ambas as orelhas.

Na logoaudiometria o Limiar de Recepcdo de Fala, na maioria das vezes, é compativel com o
grau da perda auditiva, no entanto o indice Percentual de Reconhecimento de Fala (IPRF)
apesar de variar em funcdo da flutuacdo, na maioria das vezes é baixo, ndo compativel com o
grau da perda. Na realizacdo do IPRF, quando sua audicdo esta muito rebaixada (perda de
grau severo/profunda), M tem desconforto com a intensidade do estimulo necessaria para a
realizacdo do tese, e muitas vezes ndo reconhece nenhum vocabulo, outras vezes mesmo com
grau da perda auditiva moderada, apresenta IPRF muito baixo, como observado nos exames

realizados em 2016 (anexo 5).

Achados de linguagem e aspectos sociais

Foram aplicados trés instrumentos para avaliar o impacto do ENA na qualidade de vida de M,
0s aspectos de sua linguagem, e o seu vocabulario. Os resultados estdo apresentados abaixo:
> Hearing Handicap Inventory for Adults (HHIA): O questionario de auto avaliacdo do
handicap auditivo, é composto por 25 itens, dos quais 13 envolvem aspectos emocionais (E) e
12 envolvem aspectos sociais e situacionais (S). A pontuacéo total de M foi de 40 pontos, 22
no aspecto social e situacional e 18 no aspecto emocional (anexo 2). Esse resultado aponta
que apesar da deficiéncia auditiva ocasionar situacfes de estresse e incomodo nas relagdes
sociais, as queixas de M sdo comuns para a faixa etaria de uma adolescente e que ela
consegue contornar satisfatoriamente as situagdes. As dificuldades sociais observadas devido

a dificuldade auditiva incluem usar menos o telefone para chamadas de voz, ouvir e entender
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a fala em festas, restaurantes e reunides sociais, para assistir televisdo ou ouvir radio. Essas
questdes favorecem uma maior frustacdo ao conversar com colegas de trabalho e amigos,
fazendo com que se isole e converse menos nessas situagdes. Os aspectos emocionais
observados sdo de irritagdo, nervosismo, chateacdo e aborrecimento, sentindo que a
dificuldade auditiva a limita na realizacdo de algumas atividades, como ir ao cinema, teatro e

ouvir musicas, dificultando-a no relacionamento com familiares e amigos nessas situacoes.

Peabody Picture Vocabulary Test (PPVT): quanto ao desempenho de M no teste de
vocabulério, sua pontuacdo (standart score) ficou entre 53 e 66 pontos, valor muito aquém do
esperado para sua faixa etaria (de 80 a 100), equivalendo a idade de 8 anos € um més (anexo
3).

Protocolo de Avaliacdo de Linguagem, baseado em Hage et al (2007): Avaliacdo das
habilidades comunicativas em situacdo interativa por um periodo de 20 min, registrada em
video para andlise das habilidades conversacionais e fungdes comunicativas, de acordo com
0S pardmetros propostos no instrumento.

Habilidades Conversacionais:
Foi observado:
1 Ocorréncias em que iniciou turnos de conversagao;
2 Ocorréncias de turnos em que respondeu e/ou manteve o topico de conversagao;
3 Ocorréncias de turnos em que nao respondeu ou manteve o topico de conversagao;
4 QOcorréncias em que fez uso de turnos simples;
5 Ocorréncias em que fez uso de turnos expansivos;
6 Ocorréncias em que iniciou ou respondeu a conversagdo com turnos coerentes;

7 Ocorréncias em que iniciou ou respondeu a conversagdo com turnos incoerentes.
M iniciou turnos de conversagao frequentemente, respondeu e manteve a conversédo utilizando
turnos simples e expansivos, frequentemente coerentes, mas observou-se expressoes
incoerentes ao que se havia dito. No geral ndo apresentou dificuldades com as regras
conversacionais. Apresentou dificuldade para compreender o que néo era dito explicitamente,

ou fazer inferéncias, entender metéforas, ironia etc.
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Funcdes Comunicativas:
Foi observado:
1. Funcéo instrumental: ocorréncias em que solicitou algo;

2. Funcéo heuristica: ocorréncias em que perguntou, solicitando informacao ou permissao; 3.
Funcdo de nomeacgdo: ocorréncias em que nomeou objetos, pessoas ou atributos,
espontaneamente;

4. Funcéo informativa: ocorréncias em que explicou, informou ou fez comentarios;

5. Funcdo de protesto: ocorréncias em que interrompeu com fala ou acdo uma acgéo

indesejada;
6. Funcdo interativa: ocorréncias em que fez uso de expressdes sociais para iniciar.
7. Funcdo narrativa: ocorréncias em que num determinado turno narrou.

Foi observado que M apresentou todas fungdes comunicativas durante o didlogo, solicitou
algo, fez perguntas, nomeou pessoas e atributos, informou e fez explicagfes, interrompeu o
outro para fazer correcdes do que falou e fez uso das expressdes sociais.

Quanto a narrativa foi solicitada que relatasse um filme que havia assistido e que tivesse
gostado muito. Narrou com auxilio do interlocutor (protonarrativas) para se prolongar o turno
da conversacdo, com alguns comprometimentos de coesdo e coeréncia textual, dificultando o
entendimento do interlocutor, que fez perguntas para reelaborar o que se foi dito com melhor

c0esao e coeréncia.

5.  DISCUSSAO

O quadro clinico do ENA ¢ caracterizado pela auséncia do Potencial Evocado Auditivo de
Tronco Encefélico (PEATE) ja na onda I, presenca de Emissdes Otoacusticas (EOA),
microfonismo coclear presente de 4ms a 6ms e auséncia de reflexos acusticos estapedianos. A
audiometria tonal pode apresentar configuracbes ascendente ou descendente, bilaterais,
simétricas ou ndo, de limiares auditivos normais a perdas de grau profundo, alteracdo na
discriminacdo vocal nos testes de fala, incompativel com o grau da perda, havendo casos com

progressao ou flutuacéo da perda auditiva?.
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No caso apresentado, essas caracteristicas sdo observadas, com audiometria descendente
simétrica com a caracteristica de flutuacdo do grau da perda auditiva de normal a profunda
com alteracGes no reconhecimento da fala.

Segundo o autor?, ENA de etiologia do gene OTOF tem como caracteristica a perda auditiva
sensorioneural, de grau severo a profundo e de manifestacdo pré lingual. Outro autors
apresenta que o grau de comprometimento é variavel, mas na maioria dos casos € compativel
a perda auditiva profunda, em alguns casos mais raros, a manifestacdo auditiva pode ter a
flutuacdo dos limiares durante situacdes de estresse metabolico (febre, atividade fisica), como
no caso apresentado.

Com relacdo a flutuacdo da perda auditiva, a literatura aponta alguns autores que relatam
casos semelhantes: um estudo* de trés criancas, dois irmdos um de 3 e outro de 6 anos, e uma
terceira de 15 anos que apresentavam flutuacdo da audicdo quando em estado febril. Nesses
estados, houve uma ligeira elevacdo do limiar para todas as frequéncias no individuo de 15
anos e uma elevacao dos limiares de baixas frequéncias nos dois irmdos. A compreensao da
fala no siléncio ndo foi alterada, mas prejudicada no ruido. Um dos irmdos testados quando
febril tinha uma elevagdo dos limiares auditivos chegando a perda profunda (> 80 dBNA) e
compreensdo da fala ausente. Este autor relata que estas criangas tém uma neuropatia auditiva
manifestada por um disturbio da funcdo do nervo auditivo na presenca de fungdes normais da
célula ciliada externa. Eles desenvolvem um bloqueio de conducdo dos nervos auditivos
quando a temperatura do corpo se eleva devido, provavelmente, a um distarbio
desmielinizante do nervo auditivo. A neuropatia auditiva nos dois irméos afetados
provavelmente é herdada como um distirbio recessivo. Outros estudos!>® também
descreveram casos com ENA dependentes da temperatura corporal, com piora da perda na
presenca de febre, e decorrente da mutacdo do gene OTOF, como ocorre no caso M.

Como descrito no exame genético realizado, M possui um distarbio recessivo nao-
sindrdbmico, que causa a mutacdo do gene OTOF, e este interfere na producdo dos
neurotransmissores. A manutencdo da transmissdo nervosa na regido paranodal dos ax6nios
desmielinizados é dependente da temperatura. Com leves elevagdes de temperatura, 0s canais
de Na * dependentes de voltagem tornam-se inativados mais rapidamente do que em
temperaturas normais, resultando em uma falha na geracdo de impulsos, e um bloqueio de
conducdo da informagdo!’-Sua sensibilidade auditiva melhora imediatamente quando a

temperatura do corpo se normaliza novamente.
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Quantos aos resultados do IPRF que ndo sdo compativeis com os limiares auditivos de M
estdo de acordo com a literatura pesquisada, autores?3* uma das caracteristicas dos
portadores do ENA é a incompatibilidade dos resultados audioldgicos, percentual de IPRF
ndo compativel com a configuracdo audiol6gica encontrada na audiometria tonal.

Nesse estudo, optamos em aplicar alguns protocolos de linguagem, vocabulario e qualidade
de vida. No Protocolo de Avaliacdo de Linguagem (baseado em Hage el al, 2007), observou-
se que M possui a maioria das habilidades conversacionais e fungfes comunicativas,
ajustando a comunicacdo ao contexto ou as necessidades do ouvinte, portanto, consegue
manter um didlogo sem muitas intercorréncias com o interlocutor. Na narrativa, apresenta
dificuldade de coeséao e coeréncia textual, o que afeta o entendimento do que esta falando, no
entanto quando o interlocutor pede para repetir o que foi dito, M usa como estratégia a
reformulacdo textual. J& no teste PPVT, que avalia o vocabulario auditivo receptivo M teve
muita dificuldade para realiza-lo, e obteve uma pontuacéo equivalente a idade de 8 anos e um
més. Durante a aplicacdo, observou-se que M nédo apresentou dificuldade para reconhecer as
palavras, pois as repetia em voz alta, no entanto ndo sabia o significado das mesmas,
apontando para gravuras erradas. M possui um repertorio linguistico muito restrito, ndo
compativel com sua faixa etaria. Com o objetivo de aumentar seu vocabulario muito se tem
trabalhado e incentivado o uso da leitura, na tentativa de suprir a falta da aprendizagem
espontanea de novas palavras, pela dificuldade do acesso a escuta “natural”.

Na aplicacdo dos protocolos e entrevista, observou-se a utilizagdo da leitura orofacial,
solicitacdo de repeticdo, utilizagdo de questionamento, situar o interlocutor. Se comparado
com a literatura, as estratégias de comunicacao de natureza cognitiva e paliativa sdo as mais
utilizadas pelos individuos com perda auditiva'®

Ao que se refere ao desenvolvimento das habilidades auditivas a partir de dispositivos
eletronicos, os resultados do uso de aparelhos de amplificagdo sonora individuais e de
implantes cocleares sdo controversos'®' Como relatado na sua historia, M tentou adaptar
AASI, mas ndo obteve resultados satisfatorios, pois além de dificultar o entendimento do que
era dito, apresentava constantes dores de cabeca causada pelo ruido amplificado. Para facilitar
sua aprendizagem escolar e reduzir o esforco auditivo, tentou-se também adaptar o sistema de
transmissdo sem fio, também, ndo aceito por ela. Varios autores® tém discutido, o quanto o
esforco auditivo e cognitivo interfere na aprendizagem: demonstraram que realizar uma tarefa
de escuta na presenca de ruido de fundo aumenta o esforco cognitivo em pessoas com audicao

normal e com perda auditiva. A fadiga mental provocada pelo processamento auditivo
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sustentado estd associada a um padrdo de alteracGes na ativacdo cerebral indicativo de
diminuicao da atencdo?. A fadiga € uma experiéncia subjetiva, frequentemente definida como
um estado de humor, que inclui sentimentos de cansaco, exaustdo ou falta de energia ou
desejo de continuar em uma tarefa, afetando a eficicia do processamento auditivo e o
reconhecimento de informac6es?.

Em relacdo ao implante coclear (IC), os resultados sdo dependentes do local da lesdo. Quanto
mais proxima do nervo auditivo, pior o aproveitamento do implante; quanto mais proxima das
celulas ciliadas internas, melhor é o progndstico, no entanto, ndo ha formas de se determinar
o sitio previamente a cirurgia'®

No entanto, como ja citado o gene OTOF, responsavel pela liberacdo dos neurotransmissores
nas sinapses das CCI, possui regides C2 chamadas dominios, que se ligam ao calcio, que
interage com outras moléculas. A surdez ¢ causada pela perda de calcio na exocitose da CCI.*
Nesse sentido, acredita-se que pacientes com neuropatia auditiva por mutacdo desse gene
tém, provavelmente, alteracdo localizada nas CCI e por isso maiores chances de bom
aproveitamento do implante coclear. O IC é o caminho mais seguro quando a neuropatia
auditiva decorre da alteracdo genética do gene OTOF. No entanto, no caso de criangas mais
velhas, adolescentes e adultos a indicacdo de IC é discutivel, reservando-se a casos em que 0
comprometimento sensorial mais agravado é comprovado.3

O principal objetivo do implante coclear em pacientes adultos com surdez pés-lingual é o
desenvolvimento de percepcdo da fala e reconhecimento de palavras. Em um estudo de caso
de uma crianca portadora de Neuropatia Auditiva que recebeu um IC, houve melhora
significativa na percepcdo da fala, nos achados pos-implante. O estudo recomenda a
implantacdo de forma mais precoce nos pacientes portadores de Neuropatia Auditiva,
sugerindo que a estimulacdo elétrica nestes casos é uma opcdo viavel?. No entanto, tem se
observado um numero crescente de adaptacfes em adultos e idosos, segundo dados da
Faculdade de Medicina da USP, decorrentes de perda auditivas subitas e otoesclerose. Esses
casos tém surpreendido pelos beneficios que os pacientes relatam ap6s o implante,

diminuicdo do uso do apoio de leitura orofacial e da fadiga mental.
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6. CONSIDERACOES FINAIS

Foi apresentado o quadro clinico de uma jovem com Espectro da Neuropatia Auditiva de
etiologia do gene OTOF com muita flutuacdo da audicé&o.

Observou-se apds o relato e a analise de sua historia, de seus exames e dos instrumentos
aplicados, que apesar de M ter finalizado o ensino médio, ter fluéncia na lingua oral, sendo
esta bastante inteligivel, com poucas distorcdes fonémicas, apresenta vocabuldrio muito
pobre, aguém de sua idade, provavelmente decorrente do dificil acesso as informacdes
acusticas do ambiente e tem dificuldades emocionais e sociais que dificultam sua inclusdo
social. Além disso, é obrigada a fazer um grande esfor¢o auditivo para manter-se incluida nas
situacdes verbais. Um dos recursos que a literatura aponta com evidéncias de beneficios para
esses tipos de casos de ENA, é o IC, melhorando a qualidade de vida desses pacientes. M
esta, nesse momento de sua vida, considerando os pontos positivos e negativos da cirurgia do
IC para a tomada de decisao.

Atualmente, além dessa preocupacdo, M esta voltada a fazer sua escolha profissional, com
davidas sobre a carreira que gostaria de seguir.
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ANEXO 1 - Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

Eu, Beatriz Epiphanio Galvdo, aluna do Curso de Fonoaudiologia da PUC-SP,
portador do CPF 455.785.868-64, RG 54.285.620-7, estabelecida na Rua Jodo Ramalho,
no. 324, apto 73, CEP: 05008-001, na cidade de Sao Paulo, cujo telefone de contato é (19)
997521876, vou desenvolver uma pesquisa cujo titulo é: “Espectro da neuropatia auditiva —
estudo de caso” com a supervisdo da Profa. Dra. Altair Pupo, portadora do CPF
759.051.838-72, RG 5.403.206, estabelecida na Rua Grauna, No. 180, CEP: 04514-000,
cujo telefone de contato é: (11) 5044-0685.

Vocé esta convidada como voluntaria a participar deste estudo, que objetiva
apresentar um estudo de caso com diagnéstico do Espectro da Neuropatia Auditiva (ENA),
com etiologia de mutagdo do gene Otoferlin (OTOF). Este estudo de caso abordara os
resultados audiolégicos, as caracteristicas auditivas e linguisticas e discutira o uso do
implante coclear (IC) para casos de ENA.

Serédo realizados o levantamento dos dados do prontuario para verificar os
resultados de exames audiolégicos e médicos para obtencdo do diagnéstico e demais
condutas terapéuticas, observagdo da paciente em relagdo as caracteristicas auditivas e
linguistica a partir de protocolos, e sera feito o levantamento bibliografico do uso do IC em
pacientes com ENA.

As informagdes obtidas através desta pesquisa serdo confidenciais e asseguro o

sigilo sobre sua participagdo. Os resultados obtidos poderdo ser publicados em revistas
cientificas e/ou apresentados em congressos.

Data:ﬁ/ﬂ/_@ Ma 8 C)fQ‘U‘ss

Assinatura do Pesquisador

Eu, /K NIWean oY, W?(\\b\@/ (DJ QMmpreendo meus

direitos e voluntariamente aceito participar deste estudo. Compreendo sobre o que, como e
porque este estudo esta sendo feito. Receberei uma copia assinada deste formulario de

consentimento.
i %\( 08 :ﬁw SO Suatow
43

éq ADOT
Fone: (11) QB@ 2’\& KoA

/Muw\ww@
}\ssmatura do Participante
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ANEXO 2 - Hearing Handicap Inventory for Adults (HHIA)

(Escala para identificar problemas causadas pela deficiencia audiiva em adunes)

INSTRUGOES: O questionario a seguir contém 25 perguntas. Vocé devera escolher apenas uma resposta para cada pergunta, colocando um * (X)”
naquela que julgar necessaria. Algumas perguntas sdo parecidas, mas na realidade tém pequenas diferencas que permitem uma melhor avaliagdo das
respostas. N3o ha resposta certa ou efrada. Vocé devera marcar aquela que julgar ser a mais adequada ao seu caso.

SIM AS VEZES jT NAO

S.1- A dificuldade em ouvir faz vocé usar o telefone menos do que gostaria? | X

$.2- A dificuldade em ouvir faz vocé se sentir constrangido ou sem jeito

quando é apresentado a pessoas desconhecidas? - _J ) X 1

S.3- A dificuldade em ouvir faz vocé evitar grupos de pessoas? X

S.4 A dificuldade em ouvir faz vocé ficar irritado? X 1)

S5 A dificuldade em ouvir faz vocé se sentir frustrado ou insatisfeito quando =
| conversa com pessoas da sua familia? X i

S.6- A diminuigdo da audigdo causa dificuldade quando vocé vai a uma festa x

ou reunido social? .

S.7- A dificuldade em ouvir faz vocé se sentir frustrado ao conversar com

colegas de trabalho? X

5.8- Vocé sente dificuldade em ouvir quando vai ao cinema ou teatro? X

S.9- Vocé se sente prejudicado ou diminuido devido a sua dificuldade em X

ouvir?

S.10- A diminuigdo da audicdo Ihe causa dificuldades quando visita amigos,

parentes e amigos? R P x

$.11- A dificuldade em ouvir faz com que vocé tenha problemas para X

ouvir/entender os colegas de trabaiho?

S.12- A dificuldade em ouvir faz voceé ficar nervoso? X

L] il

S.13- A dificuldade em ouvir faz vocé visitar amigos e parentes menosdo | X —‘

que gostaria? - -

S.14- A dificuldade em ouvir faz vocé ter discussdes ou brigas com a sua x

familia? Y 1

S.15- A diminuic@o da audicao lhe causa dificuldades para assistir TV ou X

ouvir radio?

5.16- A dificuldade em ouvir faz com que vocé saia para fazer compras

menos vezes do que gostaria? i X _‘

S.17- A dificuldade em ouvir deixa vocé de alguma maneira chateado ou

aborrecido? X

S.18- A dificuldade em ouvir faz vocé preferir ficar sozinho? X

S.19- A dificuldade em ouvir faz vocé querer conversar menos com as | W

pessoas da sua familia? X

8.20- Vocé acha que a dificuldade em ouvir diminui ou limita de alguma X
forma sua vida pessoal ou social? I
$.21- A diminuicao da audicao lhe causa dificuldades quando vocé esta em
um restaurante com familiares ou amigos? — ) B X
8.22- A dificuldade em ouvir faz vocé se sentir triste ou deprimido? x

S.23- A dificuldade em ouvir faz vocé assistir TV ou radio menos vezes do
que gostaria? ————
S.24- A dificuldade em ouvir faz vocé se sentir constrangido ou menos & X

vontade guando conversa com amigos? 1| - = _—

|
\'
S N

§.25- A dificuldade em ouvir faz vocé se sentir isolado ou “deixado de lado”
num grupo de pessoas?

Newman, C.W.; Weinstein, B.E.; Jacobson, G.P. & Hug, G.A.(1990) The hearing handicap inventory for adults. Psychometric and adequacy and
audiometric correlates.

NO = 0 points Sometimes = 2 points YES =4 points
Total # of points - /100

Total # of points for SOCIAL 22
Total # of points for EMOTIONAL 18

0 (no handicap) to 100 (total handicap)
0-16% = No handicap

18-42% = Mild-Moderate Handicap
44%+ = Significant Handicap
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ANEXO 4. Protocolo de Avaliacéo de Linguagem (Hage el al, 2007)

Protocolo de Avaliagao de Linguagem

[ Protocoin de Avaliacao de W POr Mmeio de amostra j

[ IDEN‘nFlCAclo
Nome Jo oo me = - N® >
ON & loeiamd idade atual -bl-'nua o 3 raaka
Escolandade - "M s.'mm.m Profissfo. . uodendu onda. - e sobade. &
Data JDL& (350
FQOD: ....iseee won soasvers ssssshes .

. AVALIACAO DA LINGUAGEM :
i |

HABILIDADES PR‘PVAY'CAS
{;_-'rw—-"&rt:rr:v o P 7 v IC a0 Shuaches 38 corversaic e o Nerativa VIideo / cassete)

T

Criterros de analise (haseado em Hege et al. AN7)
HAGE., SRV, RESEGUE M, VIVENROS DCS, PACHEC), EF. Andlise 0o perfl gas habiidedes pargmbticas em
PrO-Fono — reviete dv ssvaliyeclo clontifice. Barver (8P), v 19, a1, jan-alw. 2007.

1 - HABILIDADES CONVERSACIONAIS :

INice Wwmos de conversacko
frequentements ( >« ) raramente | ) no nice | )

Wwaw
-

fements (-

Nao respondeAnanttm

freaentemente ( ) remmente (<)
Tumos simples.

freqUentements ( ><) mamene ( )
TWMOos XPEnsivos

freqientaments (<) mrmamente ( ) nfico apresenta ( )

tumaos coerentes
freqUerntements (<) mmmente ( )

N&O respondeANanitm
freal « e <)

Tumos simples
<) e ()

IWToS 8XPDENsIvoe
freqientaments (><_) mmmente ( ) nfio apresenta ( )

fumaos cosrentes
freqUentements (<) mmmente ( )

WMos NCovrentes
freqoenterments ( ) mramente (><) nio spresents ( )

interstive: uso de SOCIAS DETE FuCiar Ou eNceITar 8 Neracho
freqoentemente ( ramente ( ) ndo apresents ( )

Narratvae

Nerra com ewdiio do intertocutor — p o

Nacma com Goades, COm Comps to na so ) e ¢ (]
Narre com frases encadesdss. Sam COMpT na &o( )e * « )
Naéo narre { )

" Protocolo de avaliagBo - Stmone Hage - USP — Bawrs
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ANEXO 5 - Resultados audiomeométricos, SRT, IPRF e Timpanometria

oD
Idade, Data
S5a 5m jan/04
5a 9m mai/04
6a 4m dez/04
6a 6m fev/05
7a 3m nov/05
7a 8m abr/06
7a 9m mai/06
8a 10m mar/07
9a 10m jun/08
10a 7m mar/09
10a 9m mai/09
11a 9m mar/10
12a 8m mai/11
13a 6m fev/12
14a 2m out/13
16a 8m abr/16
16a 9m mai/16
16a 10m jun/16
16a 11m jul/16

19a Om ago/18

OE
Idade, Data
Sa s jan/04
5a 9m mai/04
6a 4m dez/04
6a 6m fev/05
7a 3m nov/05
7a 8m abr/06
7a 9m mai/06
8a 10m mar/07
9a 10m jun/08
10a 7m mar/09
10a 9m mai/09
11a 9m mar/10
12a 8m maif11
13a 6m fev/12
14a 2m out/13
16a 8m abr/16
16a 9m mai/16
16a 10m jun/16
16a 11m jul/16
19a Om ago/18

250Hz 500Hz 1KHz 2KHz 4KHz  |6KHz |8KHz |SRTdB| IPRF% Timp
VA |[VO VA|VO VA |VO VA|VO VA | VA | vA Di dB
35 30 20 25 35 | 40 | 40 30 A
40 |15 35|15 30 | 30 45 | 20 40 | 35 | 45 | 40 A
70 85 95 100 85 | 95 | 100 | 100} A
35 |40 40 | 15 30 | 10 40 | 45 25 | 25 | 25
40 35 20 35 30 | 55 | s0 A
40 40 45 45 50 | 55 | 60
35 35 20 35 25 | 45 | s0
30 |25 25 |30 35 | 45 45 | 45 40 | 65 | 60 1 c
40 35 35 45 a0 | 70 | 80 | 40
70 85 95 100 90 | 80 | 100
25 |25 25 | 25 25 | 35 35 | 35 35 | 40 | 35 25 | 92 55 A
30 25 30 35 40 | 40 | 40
80 90 95 90 90 | 100 | 100 | 85 | |} A
80 (40 90 | § o5 1 90| 3 90 |100]| 100 | 100)| § A
20 |10 20|20 20| 25 45 | 25 50 | 65 | s0 70 A
30 s 25|15 15| 15 30 | 35 35 | 40 | 40 | 40 | 44 80
35 |20 40 |30 60 |35 50|30 45 | 50 | 55 60 | 24 85 A
30 |30 30|25 25 |35 35 |3 35|45 | 50 30 | 64 70 A
20 25 15 25 25 | 35 | 30 | 40 A
20 15 15 | 10 20| 25 25 | 25 | 25 30 | 80 50 A
250Hz |  500Hz 1KHz 2KHz 4KHz | 6KHz | 8KHz | SRTdB| IPRF % Timp
VA [vo va |vo va | vo va|vo va | va | va Di  dB
30 25 20 25 35 | 40 | 40 25 A
35 |15 30 |20 40 |20 40 |30 35 | 35 | 25 45 A
80 85 100 105 95 | 95 | 95 1 A
30 | 40 40 |15 35 |10 40 |40 S0 | 55 | 40
40 40 25 30 30 | 40 | 30 A
35 45 45 45 45 | 55 | s5
35 35 30 30 35 | 40 | 40
30 | 25 35 |30 45 |45 65 | 45 40 | 55 | 50 LY | C
30 35 30 30 30 | 55 | 25 40
80 80 95 %0 9 | 90 | %0
20 |25 25 |25 25 |30 30 |3 35| 30| 25 25 | 80 S5 A
35 30 40 35 30 | 45 | 40
80 85 90 95 9 | 90 | 100 | 85 i A
80 |40 8 |3 o | 3 100| 3 95| 95 | 100 1 A
15 |10 20|20 30|25 30|25 45 | so | as 50 A
25 | 20 30 |25 30|25 40 |35 35 | 40 | 35 40 36 80
35 | 20 35 |20 35|30 60|55 40 | 60 | 40 | 100} | 40 85 A
25 | 30 30 |30 30|30 30|40 40 | 40 | 45 30 | 40 70 A
20 20 25 25 20 | 30 | 25 A
10 |10 20| s 2|2 2|15 15| 50| 35 25 S0 A
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