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Resumo

Introdugao: A neuropatia auditiva, atualmente denominada transtorno do
Espectro da Neuropatia Auditiva (ENA), é um diagnostico clinico
relativamente novo utilizado para descrever disturbios auditivos nos quais a
funcdo das células ciliadas externas esta normal mas as respostas do nervo
auditivo e tronco cerebral encontram-se alteradas. Em geral, pacientes com
transtorno do ENA tem uma compreensdo de fala bastante prejudicada,
principalmente na presengca de ruido. A variagdo das manifestagdes
relacionadas as habilidades auditivas em individuos com diagnostico de
transtorno do ENA é muito ampla. Alguns individuos experimentam pouca ou
nenhuma dificuldade auditiva apesar dos resultados alterados na avaliagao
audiolégica. Outros pacientes, embora tenham limiares de audibilidade
normais, apresentam queixas em relacdo a percepcao auditiva da fala. Ha
também casos que demonstram habilidades auditivas flutuantes, enquanto
outras criangas e adultos com transtorno do ENA sao funcionalmente surdos.
Na crianga pequena, o prejuizo para o desenvolvimento da linguagem oral
pode ser significativo (Guidelines for Audirotory Neuropathy).

Objetivo: estudar e caracterizar os casos diagnosticados com transtorno do
ENA em um servico de saude auditiva.

Método: Trata-se de estudo transversal descritivo no qual serdo estudados
os pacientes diagnosticados com transtorno do ENA, atendidos no CeAC —
Derdic/PUCSP. Foram levantados dados dos prontuarios para verificar os
resultados dos exames audiologicos e médicos realizados para obtengao do
diagnostico. Os pacientes selecionados caracterizados, segundo a idade
atual, idade no diagndstico, grau de perda auditiva, configuragcédo da perda, se
a perda é estavel, progressiva ou flutuante, unilateral ou bilateral, diagnéstico
etiologico, presengca ou ndo de outros comprometimentos, grau de
escolaridade, tipo de escola (regular ou especial), tipo de dispositivo
eletrénico utilizado, caracteristicas da terapia fonoaudiolégica e modalidade
da linguagem - oral e/ou Libras. Os dados serdo descritos e tratados
estatisticamente

Resultados: Entre os principais resultados obtidos podem ser destacados: a

maioria das criangas apresentaram EOAs ausentes; maior ocorréncia de
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criangas frequentando escola regular; o AASI como modo de amplificagcado
mais utilizado.

Conclusao: O AASI foi o dispositivo de amplificagdo mais utilizado, o que vai
de encontro com a literatura. A linguagem oral foi a modalidade de
linguagem mais utilizada entre os vinte e dois que apresentam o transtorno
do ENA.

Palavras-chave: deficiéncia auditiva, crianga, transtorno do Espectro da
Neuropatia Auditiva



1. Introdugao

A neuropatia auditiva € um diagnostico clinico relativamente novo
utilizado para descrever disturbios auditivos nos quais a funcdo das células
ciliadas externas esta normal mas as respostas do nervo auditivo e tronco
cerebral encontram-se alteradas. Em geral, pacientes com neuropatia
auditiva tem uma compreensao de fala bastante prejudicada, principalmente
na presenca de ruido. A variagdo das manifestacdes relacionadas as
habilidades auditivas em individuos com diagnodstico de neuropatia auditiva
(NA) é muito ampla. Alguns individuos experimentam pouca ou nenhuma
dificuldade auditiva apesar dos resultados alterados na avaliagao
audiologica. Outros pacientes, embora tenham limiares de audibilidade
normais, apresentam queixas em relacdo a percepc¢ao auditiva da fala,
especialmente na presenga de ruido de fundo. Ha também casos que
demonstram habilidades auditivas flutuantes, enquanto outras criangas e
adultos com neuropatia auditiva s&o funcionalmente surdos. Na crianga
pequena, durante o periodo do desenvolvimento da linguagem, o efeito
deletério da NA, pode ser significativo (Guidelines for Audirotory Neuropathy).

O termo neuropatia auditiva foi proposto por Star et al em 1996 para
descrever a desordem auditiva encontrada em um grupo de pacientes, que,
com ja citado acima, apresentavam resultados audiologicos discrepantes. O
disturbio auditivo foi caracterizado pela evidéncia de fungdo normal das
células ciliadas externas da coclea — Emissbes Otoacustica Evocadas
(EOAS) e/ou Microfonismo Coclear (MC) presentes e fungdo anormal das vias
auditivas — Potenciais Evocados de Tronco Encefalico (PEATE) ausentes ou
muito alterados, revelando assim o prejuizo da atividade sincrénica do nervo
auditivo com preservacédo da fungdo amplificadora dentro da coclea (Hood,
1998)

Alguns pesquisadores (Berlin et al., 2001a; 2001b; Rapin and Gravel,
2003; 2006) criticaram o termo neuropatia auditiva uma vez que os resultados
dos testes que determinam este diagnostico, nao fornecem evidéncias sobre

o nervo auditivo. De fato, enquanto alguns individuos com este transtorno



apresentam fungdo do nervo auditivo anormal, outros apresentam lesdes
como a mutagdo do gene OTOF, que resulta na disfungdo sinaptica na
juncéo das células ciliadas internas com o nervo auditivo (Yasunaga et al,
2000). Em fungéo disso, em 2008, um painel de cientistas e clinicos ocorrido
em Como, na Italia buscou determinar uma terminologia para unificar o
conceito de uma desordem auditiva com tal variedade de apresentacdes
secundarias e de etiologias. A designagdo considerada mais apropriada

entdo foi: “transtorno do espectro da neuropatia auditiva (transtorno do ENA).

Segundo Pearce e Martin (2009) entre as causas do transtorno do
ENA encontram-se prematuridade, mutagbes genéticas e causas
infecciosas. Ainda nesse sentido Favero et al (2005) destacam algumas
evidéncias genéticas e/ou inflamatorias em virtude de sua associagdo com
neuropatias periféricas sensoriais e motoras, como pode ser observada nos
casos da sindrome de Charcot — Marie — Tooth, ataxia de Friederich e da

neuropatia de Guillen Barré.

Neto (2005) refere que o transtorno do ENA pode estar relacionado
com a agenesia do nervo coclear, hiperbilirrubinemia, anoxia neonatal,
esclerose multipla, infecgdes congénitas, como por exemplo nos casos de
herpes zoster e do citomegalovirus, ataxia de Friederich e leucodistrofias,
pois estas podem causar lesbes no SNC com preservacdo das células

ciliadas internas e externas.

A heterogeneidade de manifestagdo do quadro do transtorno do ENA
determina a necessidade de atendimento individualizado, de acordo com as
demandas de cada paciente. Considerando que os limiares tonais podem
ser desde normais até correspondentes a perda de audicdo de grau
profundo, que nos casos em que ha alteragao da fungao neural pode ocorrer
a flutuacédo das habilidades auditivas e que a percepc¢ao de fala se apresenta
alterada em niveis ndo compativeis com o grau da perda auditiva, a
habilitacdo e reabilitagdo auditiva de criangas com transtorno do ENA deve
ser cuidadosamente planejada para cada caso por equipe multiprofissional.
Bebés e criangas pequenas com diagnostico de transtorno do ENA devem

ingressar num programa de intervengao terapéutica logo apds o diagndstico.



A familia deve receber orientacdo e esclarecimentos sobre as caracteristicas
desta alteracdo auditiva e sobre as possibilidades de tratamento, que podem
incluir uso de dispositivos eletrénicos como aparelhos de amplificagcdo sonora
individual (AASI), implante coclear (IC) e sistemas de transmissao por
frequéncia modulada (FM), além da terapia fonoaudioléogica para o
desenvolvimento da audi¢do e linguagem. Em alguns casos deve ser
considerada a introdugdo da Lingua Brasileira de Sinais (LIBRAS) para
garantir o desenvolvimento de linguagem e académico da crianga (Guidelines

for Audirotory Neuropathy).

Diante da diversidade do quadro clinico vinculado ao diagndstico do
transtorno do ENA e da necessidade de maior conhecimento sobre o
desenvolvimento das criangas com este diagnostico, este trabalho tem como
objetivo estudar e caracterizar os casos diagnosticados com transtorno do
ENA em um servico de Saude Auditiva.



2. Revisao Bibliografica

Fisiologia da Audigao

A energia sonora chega ao timpano pelo canal auditivo, parte
integrante da OE. Essa energia € transmitida pelo timpano para a cadeia
ossicular da orelha média (martelo, bigorna e estribo). Estes ossiculos

transmitirdo a energia para a janela oval que fica localizada na coclea.

A vibragdo conduzida para janela oval é deslocada para os liquidos
internos da coclea (perilinfa e endolinfa) e para membrana basilar. A janela
redonda funciona como uma valvula de escape permitindo a movimentagao
dos liquidos internos e vibragdo das membranas.

As células ciliadas sdo responsaveis pela transdugcdo da energia
sonora em impulsos nervosos. As células ciliadas ficam localizadas no 6rgao
de Corti e seus cilios encontram-se na membrana tectorial, que € uma
estrutura rigida e fixa .

O movimento dos cilios gera variagdes alternadas do potencial elétrico
através da membrana das células ciliadas, a qual estimula os terminais
nervosos do nervo coclear, que estdo em contato com as células ciliadas
desencadeando os potenciais de acéao.

Apos formar os potenciais de agado ocorre a contracdo das células
ciliadas externas que aumentam a vibragdo da lamina basilar e com isso os
cilios mais longos das células ciliadas internas entram em contato com a
membrana tectorial inclinando-se. Esta estimulagcdo despolariza as células
ciliadas internas e provoca a abertura dos canais de potassio, criando
potenciais receptores que conduzem a liberagdo dos neurotransmissores,
formando assim uma mensagem sonora eletricamente codificada que é

enviada através do nervo coclear ao sistema nervoso central.



Os neurotransmissores sao os responsaveis pela excitagao das fibras
nervosas aferentes junto ao polo basal e as superficies laterais das células
onde ocorrem a sinapses com uma rede de terminagdes do nervo coclear.
Em outras palavras as fibras dirigem-se ao géanglio espiral da coclea no
modiolo, envia axdnios pelo nervo coclear ao sistema nervoso central,
ocorrendo sinapses com os nucleos cocleares do tronco encefalico. Essas
fibras atingirdo o talamo no nucleo geniculado medial (NGM), onde ha novas
sinapses para retransmissdo da atividade eletrofisiologica para o cortex
auditivo primario. (Rodrigues, 2010).

Segundo Lent (2006) as fibras que saem do NGM chegam até o cortex
auditivo primario formando um mapa tondétopico da membrana basilar da
céclea com frequéncias graves mais anteriores e frequéncias agudas mais

posteriores.

Transtorno do Espectro da Neuropatia Auditiva

O termo neuropatia auditiva foi proposto por Starr et al em 1996 para
descrever a desordem auditiva encontrada em um grupo de pacientes que,
apresentavam resultados audiologicos discrepantes. O disturbio auditivo foi
caracterizado pela evidéncia de fungdo normal das células ciliadas externas
da coclea — Emissbdes Otoacustica Evocadas (EOAs) e/ou Microfonismo
Coclear (MC) presentes e fungdo anormal das vias auditivas — Potenciais
Evocados de Tronco Encefalico (PEATE) ausentes ou muito alterados,
revelando assim o prejuizo da atividade sincronica do nervo auditivo com
preservagao da fungdo amplificadora dentro da coclea (Hood, 1998). Para
Zeng et al, 2005 e Starr et al, 2008 neuropatia auditiva € um disturbio
caracterizado pela interrupcdo da codificacdo temporal de sinais acusticos
em fibras do nervo auditivo, resultando na diminuicdo da percepgéao auditiva.

Alguns pesquisadores (Berlin et al., 2001a; 2001b; Rapin and Gravel,
2003; 2006) criticaram o termo neuropatia auditiva uma vez que os resultados
dos testes que determinam este diagnostico, ndo fornecem evidéncias sobre
o nervo auditivo. De fato, enquanto alguns individuos com este transtorno
apresentam fungdo do nervo auditivo anormal, outros apresentam lesdes

como a mutagdo do gene OTOF, que resulta na disfungdo sinaptica na



juncéo das células ciliadas internas com o nervo auditivo (Yasunaga et al,
2000). Na tentativa de melhor descrever a alteragao, Berlin et al, 2001
propuseram o termo dissincronia auditiva.

Em 2008, um painel de cientistas e clinicos ocorrido em Como, na
Italia buscou determinar uma terminologia para unificar o conceito de uma
desordem auditiva com tal variedade de apresentagdes secundarias e de
etiologias. A designacdo considerada mais apropriada entdo foi: “transtorno

do espectro da neuropatia auditiva (transtorno do ENA).
Etiologia

Kraus (2001) afirma que o transtorno do ENA pode ocorrer na
auséncia de qualquer outro problema médico ou estar associado com uma
variedade de sintomas e condig¢des , tais como :

* Doengas infecciosas;

* Condi¢cdes genéticas (ataxia de Freidreich, sindrome de
Charcot Marie Tooth);

* Problemas neonatais (anoxia, hiperbilirrubinemia).

Nessa mesma diregdo Simmons, Beauchain (2000) expdem que a
volubilidade nos achados audiologicos e a probabilidade de diversos locais
de lesdo sugerem que o transtorno do ENA é resultante de variadas
etiologias.

Deltrene et al (1997) e Rance et al (1999) descreveram a relagao
existente entre o transtorno do ENA e as doengas neonatais, este ultimo
apontando que ha uma prevaléncia de 23% de transtorno do ENA nos recém
nascido em situagdo de risco. Segundo Nadol (2001) existem indicios na
clinica que levam acreditar que a perda auditiva causada pela
hiperbilirrubinemia poderia estar envolver as vias neurais centrais e o VIl par
craniano.

Hood (2001) e Wang et al (2003) alertam para a existéncia de indicios
de hereditariedade em funcdo da presencga dessa alteracdo em muitos casos
da mesma familia. Sininger (2002) relatou que 40% dos pacientes com
diagnostico do transtorno do ENA apresentam suspeita de etiologia genética,
sendo que na maioria dos casos seu padrao é hereditario recessivo. Um

exemplo disso € a interrup¢do do gene DFNB9 que codifica a otoferlina,



ocorrendo problemas com a liberacdo do neurotransmissor a partir das
células ciliadas internas até o VIII nervo craniano (Yasunaga et al ,1999). O
gene OTOF é responsavel por 2 a 3 % das perdas auditivas ndo sindrémicas
e a maioria desses pacientes foram diagnosticados com o transtorno do ENA
(Romanos et al, 2009). Além disso Cheng et al ( 2005) afirmam que as
mutacdes do gene GJB2 e mitocondrial 125 rRNA tem sido a causa do
transtorno do ENA em alguns pacientes.

Conforme Santarelli, 2010 o transtorno do ENA pode ser congénito ou
adquirido. Quando é congénito afeta o desenvolvimento de linguagem que
uma vez que os primeiros anos de vida sdo considerados primordiais para a
aquisicao da (até mais ou menos aos 6 anos de idade). Neste periodo o
desenvolvimento das competéncias linguisticas € e estritamente dependente
dos processos de plasticidade cortical e requer uma entrada auditiva eficiente
para ser realizado (Johnson e Newport, 1991). Segundo Starr et al, 2008,
quando o transtorno do ENA é da forma adquirida, pode ocorrer
comprometimentos da percepgdo auditiva e em alguns casos piora
progressiva das competéncias linguisticas ja adquiridas.

Tanto as formas congénitas ou adquiridas do transtorno do ENA
podem ser sustentadas por doengas genéticas ou resultar de uma ampla
gama de outras etiologias, infecciosas, toxico-metabdlicas e imunoldgicas
(Kraus, 2001 Santarelli, 2010.

De acordo com Santarelli, 2010 todas as formas da doenga podem
estar presentes isoladamente ou associadas com o envolvimento de varios

sistemas incluindo neuropatias periféricas e/ou oticas.

Ocorréncia

O transtorno do espectro da Neuropatia auditiva ocorre em todas as
faixas etarias e a prevaléncia varia de 1 a 10% da populagao. (Starr et al,
1996). J& em pacientes com perda auditiva neurossensorial congénita
existem estimativas que o transtorno do ENA ocorre de 10 a 15% dos casos.
(Berlin et al, 2010; Kirkin et al, 2008; Talaat et al, 2009). Ainda nesse sentido
Samyebhaa et al (2009), afirmaram que a incidéncia do transtorno do ENA
em criangas com perda auditiva severa e profunda é de 13,4%.



Starr (2001) ressalta que o transtorno do ENA pode ser caracterizado
por perda auditiva unilateral ou bilateral, sendo entretanto mais comum a sua
incidéncia na forma bilateral (em 96% dos casos).

Em relagdo ao sexo Singer e Oba (2001) relataram uma distribuicao

semelhante entre o sexo feminino e masculino (50%).

Localizagao da lesao

A localizagdo precisa da lesdo que determina esse conjunto de
sintomas ainda esta sendo estudada, como também os mecanismos
responsaveis por este transtorno.

Star et al em 1996 sugeriram que o local da lesdo no transtorno do
ENA poderia ser os receptores cocleares ou as células ciliadas internas, a
sinapse entre as células ciliadas internas e o VIl par craniano ou o VIII par
craniano propriamente dito. Ainda a respeito d local da lesao Berlin (1998 )
inclui a membrana tectorial como provavel causa da alteragcao no transtorno
do ENA. Ainda nessa direcdo Hood (2011) afirma que a descarga anormal
das fibras pode ser resultado auditivo de lesbes que envolvem as proprias
fibras nervosas ou células ciliadas internas e suas sinapses com terminais do

nervo auditivo.

Caracteristicas audiolégicas

As caracteristicas audiolégicas do transtorno do ENA s&o perda
auditiva de qualquer grau e discriminagao vocal incompativel com os limiares
audiométricos, auséncia de PEATE e presenca de MC. Nos pacientes
diagnosticados com transtorno do ENA as EOAs estdo presentes, com
timpanometria normal e auséncia de reflexos estapedianos. (Parra e Matas,
2002). Entretanto, 30% dos pacientes com este diagnostico podem
apresentar comprometimento também das células ciliadas externas e perda
das EOAs . Dessa forma, a auséncia destas n&o exclui o diagnostico de ENA,
sendo necessaria portanto a inclusdo da pesquisa do MC, registrados no
PEATE, na bateria de exames (Rodrigues, Fichino e Lewis, 2010).

A respeito das EOAs, Deltenre et al (1999) e Rance et al (1999)
alertaram para as excegdes existentes no quadro clinico classico. Uma

dessas excecdes € caracterizada pela auséncia das EOAs. Nesta diregao



sabe-se que a auséncia das EOAs podem ocorrer em pacientes com
transtorno do ENA, entretanto ainda ndo existe razdes conclusivas para este
acontecimento e nem se auséncia das EOAs podem estra relacionadas com
a etiologia.

Segundo Berlin (2001) a bateria recomendada para o diagnostico
diferencial do transtorno do ENA sao:

* Audiometria convencional (audiometria, logoaudiometria,
medidas de imitancia acustica)

* Pesquisa dos EOAS

* Pesquisa do PEATE

* Pesquisa do MC

Hood, 1998b alerta para a importancia dos exames de neuro-imagens
pois uma das peculiaridades entre pacientes com transtorno do ENA e outros
com alteragdes neurais como por exemplo o tumor do VIII par craniano e que
no transtorno esses exames aparecem normais.

Pacientes com transtorno do ENA apresentam dificuldade auditiva no
ruido, audicdo flutuante e o desempenho da percepc¢ao da fala ndo condiz
com seu nivel de audig&o ( Starr et al, 1996; Rance et al, 1999).

Sharma et al (2011) afirmaram que criangas com o transtorno do ENA
apresentam diferentes grau de maturagédo auditiva central, como o indicado
pela morfologia, laténcia e amplitude das ondas dos potenciais evocados
auditivos de longa laténcia (PEALL). Segundo os autores 38% das criangas
apresentaram respostas normais em P1, enquanto 33% apresentaram
laténcias de respostas atrasadas e amplitudes menores em P1 e 29%
apresentaram respostas ausentes em P1. Os autores afirmam que outros
estudos elaborados por Rance et al (2002) e Pearce et al (2007) destacam
que as respostas em P1 pareceram ser um bom preditivo de resultado
comportamental em pacientes com o transtorno do ENA, sugerindo que P1
pode proporcionar uma ferramenta clinica para orientar escolhas de
intervencao e avaliar sua eficacia nesta populacao.

Para Santarelli, 2010 os critérios clinicos para diagnostico incluem
diminuigdo da percepc¢ao da fala além do esperado para a perda auditiva,
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auséncia ou anormalidades no PEATE, e preservacdo das atividades das
células ciliadas externas ( EOAs e /ou MC).

Percepcao de Fala

Santarelli (2010) afirma que alguns paciente com o transtorno do ENA
podem apresentar limiares auditivos normais e comprometimento da
percepcao de fala apenas na presenca de ruido. Neste casos a avaliagao da
percepcgao da fala no ruido e testes psicoacusticos s&o obrigatérios.

Nesse sentido Singer, (2000) também comentou que os pacientes
diagnosticados com este transtorno apresentavam a percepgéo de fala pobre
e reduzida performance nos testes que envolviam o processo temporal.

Ainda nessa diregdo Kraus (2001) alertou para o fato de que o
transtorno do ENA afeta significativamente a percepcéo de fala mesmo nos
sujeitos em que seus limiares audiométricos eram normais ou proximos da

normalidade.

Reabilitacao

De acordo com Santarelli et al (2013) o resultado das diferentes
opcdes de reabilitacdo em pacientes com transtorno do ENA mostra uma
grande variabilidade. Alguns pacientes sdo usuarios pobres de aparelhos
auditivos e implantes cocleares, outros alcangam razoavel melhoria com o
uso de dispositivos eletrénicos, e ainda outros conseguem uma vantagem
definitiva. Esta ampla variabilidade de resultados pode estar associada tanto
ao local e extensdo da lesdo, bem como aos mecanismos que interrompem a
transmissao rapida de informacbdes auditivas da coéclea para o tronco
cerebral. Em geral, a maioria dos pacientes com transtorno do ENA com
etiologia genética alcangam beneficio do uso do implante coclear com uma
clara vantagem para aqueles que apresentam o transtorno do ENA de forma
isolada, ou seja ndo associadas com outros doengas sistémicas. Em
contrapartida, mais de 50% de criangas egressas das unidade de terapia

intensivas neonatais s&o bons usuarios de proteses.
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De acordo com Lewis (2009) existem evidéncias significativas de
criangas com o transtorno do ENA que alcangam beneficio com o uso dos
dispositivos eletrbnicos, como por exemplo o AASI. A amplificacdo deve ser
baseada nos resultados da avaliagdo comportamental em conjunto com a
observacado da familia em relacdo a resposta da crianga para os sons. O
beneficios dos dispositivos eletrbnicos deve ser estabelecida por meio do
desenvolvimento das habilidades de percepg¢ao de fala.

O Implante Coclear (IC) tem sido uma das alternativas para melhorar a
percepcao de fala em pacientes com o transtorno do ENA. No entanto o
resultado IC varia muito entre os pacientes. Embora seja reconhecido que
pacientes com a mutagdo do gene OTOF se beneficiem com o uso do IC,
existem pacientes que ndo tem tido grandes resultados como é o caso da
sindrome de Friedreich. (Santarelli et al, 2013)

Conforme Hood (2011) os sistemas de frequéncia modulada (FM) tem
se mostrado muito Uteis pra pacientes com transtorno do ENA . Os pacientes
com este transtorno tem grande dificuldade em ambientes ruidosos e o FM
pode melhorar a relacédo sinal ruido fornecendo um sinal mais claro para o

sistema auditivo.
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3. Objetivo

2.1.Objetivo Geral:
* Estudar a populagdo diagnosticada com transtorno do ENA
atendidas no CeAC-Derdic, PUCSP.

2.2.Objetivos Especificos:
* Caracterizar as criangas diagnosticadas com transtorno do ENA do
ponto de vista audiologico;

* Descrever as condutas terapéuticas adotadas nos diferentes casos;



4. Metodologia

3.1.Casuistica

Foram estudados todos os casos atendidos no Centro de Audicdo da
Crianga (CeAC) —DERDIC /PUCSP com diagnostico de transtorno do ENA

3.2.Critérios de inclusao
¢ Ter assinado o termo de consentimento livre e esclarecido;

* Ter diagnostico de transtorno do ENA.

3.3.Critérios de exclusao
* Criangas cujos pais que ndo concordaram em participar da

pesquisa

3.4.Procedimentos

E um estudo transversal descritivo, no qual serdo levantados os
prontuarios de todos os pacientes com diagnostico de transtorno do ENA
atendidos no CeAC — DERDIC /PUCSP.

Os responsaveis pelas criangas foram informados sobre os
procedimentos realizados e assinaram o termo de consentimento

aceitando assim participar da pesquisa.

Foi realizado um levantamento dos dados dos prontuarios das
criangas com diagnostico de transtorno do ENA para verificar os
resultados de exames audiolégicos e médicos realizados para obtengao
do diagnostico. Dos 454 casos analisados no CEAC, 22 apresentam o

transtorno ENA.

Os pacientes selecionados foram caracterizados, segundo a idade
atual, idade no diagndstico, grau de perda auditiva, configuracdo da

perda, se a perda €& estavel, progressiva ou flutuante, unilateral ou
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bilateral, diagnostico etiologico, presengca ou nao de outros
comprometimentos, grau de escolaridade, tipo de escola (regular ou
especial), tipo de dispositivo eletrbnico utilizado, caracteristicas da

terapia fonoaudiologica e modalidade da linguagem - oral e/ou libras.
3.5.Local de realizagao do estudo

A coleta de dados foi realizada no CEAC — Centro de Audicao da
Crianga — Derdic, PUCSP.
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5. Resultados e Discussao

Em relagdo ao género , observamos uma maior ocorréncia do transtorno do

ENA no género masculino (65%) enquanto no género feminino foi de 45%.

Distribuicao do Genéro

45% Homens
95% Mulhe

Figura 1 - Gréfico representativo da distribuicdo do género das criangas com diagndstico do transtorno do ENA.

Quanto a idade dos sujeitos na época do diagnédstico foi verificado uma
maior incidéncia nas idades de 2, 12, e 24 meses como mostra o grafico da

figura 2.

Idade no diagnoéstico

‘
1 mé 27 € 3 5 mese 6r € 7 me € "r € 12 me 247 € € 4 €

4 me

Figura 2 - Gréfico representativo da idade dos sujeitos (em meses) na época do diagnéstico do transtorno do ENA.

Observando a distribuicdo dos sujeitos quanto a idade na época do
diagnostico e a triagem auditiva neonatal nota-se uma maior ocorréncia de falha
no teste (50%) e que a maior parte das criangas que ndo passaram na TAN

foram diagnosticadas até 12 meses. Entretanto, para 40,9% nao constava no
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prontuario informagbes sobre TAN, o que poderia ser justificado pela nao
obrigatoriedade desta até agosto de 2010.

Idade no diagnoéstico x TAN

22)

o
[
[=}

Sujeitos (v

Falhou Passou N&o consta no prontudrio

W1-3meses W4-omeses WTellmeses W12 meses ®W24dmeses MN36meses 48 meses

Figura 3 - Grafico representativo da idade no diagnostico relacionado com a triagem auditiva neonatal das criangas diagnosticadas com
transtorno do ENA .

No que tange a etiologia, 3 das criangas apresentaram causa hereditaria
(14%), todas por mutagao genética do gene Otoferlin (OTOF), 1 apresentou por
causa perinatais’ (4%), 9 por causa neonatais® (41%) e 9 tiveram a etiologia

do transtorno ENA classificada como idiopatica (41%), como é visualizado no
grafico 4.

Etiologia do Transtorno do ENA (n=22)

®Hereditaria (mutagdo do gene OTOF)

® Perinatais (Toxoplasmose

Neonatais ( Hiperbilirubinemia
medicagao otoxica, prematuridade)
% diopatica

Figure 4 - Grafico representativo da etiologia do transtorno do ENA na populacéo estudada

! Periodo Perinatal O periodo perinatal comega em 22 semanas completas (154 dias) de gestagao (época em que o
eso de nascimento é normalmente de 500g) e termina com sete dias.
Periodo Neonatal Compreende as quatro primeiras semanas de vida (0 a 28 dias incompletos). Denomina-se periodo
neonatal precoce a primeira semana completa ou os sete primeiros dias de vida, e periodo neonatal tardio, as trés
semanas seguintes http://www.datasus.gov.br/cid10/\VV2008/WebHelp/definicoes.htm
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Estes dados estdo de acordo com a literatura , que descreve a etiologia
do transtorno do ENA como heterogénea. (Rance et al, 1999; Madden et al,
2002 e Raveh et al, 2007). Esta constatagcao também foi verificada neste estudo
uma vez que, entre os casos com diagndstico etioldgico (59%) encontramos
mutagcdo do gene OTOF, toxoplasmose, prematuridade, hiperbilirrubinemia e
medicacgao ototdxica como provavel etiologia.

Quanto ao grau da perda auditiva , a maioria dos sujeitos, ou seja 15
(72,7%) das criangas apresentaram perdas auditivas de grau severo e profundo
(Fig.3), o que reforga o estudo de Madden et al, 2002 que encontraram perda
auditiva de grau severo ou profundo em 17 criangas, moderado em 6 e de grau
leve em 3 criangas. Este fato também foi identificado por Raveh et al, 2007 que
constatou 65% de perdas auditivas de grau profundo em uma populacéo infantil
com o transtorno do ENA.

Grau da Perda Auditiva

Figura 5 - Gréfico representativo do grau de perda auditiva no transtorno do ENA na populagéo estudada

Em relagdo ao grau de perda relacionado com a etiologia encontramos
para a mesma etiologia diferentes graus de perda, conforme ilustrado no grafico
da figura 6. Como exemplo podemos destacar os trés casos com mutagdo do
gene OTOF, que apresentam perda leve, perda severa e perda profunda

respectivamente.
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Grau da Perda em cada Etiologia

20.0%
18,0% — " Hereditaria ( mutagao do
gene OTOF)
16.0%
14.0%
¥ 12.0% ®Neonatal
l:'_ ( prematuridade,
3 10,0% hiperbilirrubinemia,
i medica¢ao ototdxica)
& 8.0%
6.0% “Peri-Natais
(toxoplasmose)
4.0% 1
2,0% 1
B LEnnak
0.0% A - - Idiopatica

Normal Leve Moderado Severo Profundo

Grau da Perda
Figura 6 - Grafico representativo do grau de perda auditiva relacionado com a etiologia do transtorno do ENA na populagéo estudada.
No que diz respeito ao padrdo de variagdo do limiar (progressiva,
flutuante, ou estavel), 73% das criangas estudadas apresentam padrao estavel.

Perda Estavel/Progressiva/Flutuante (n=22)

®Flutuante
S Estavel

“Na&o foi realizado audiometria

Figura 7 - Grafico representativo da variagéo do limiar na populacédo estudada

Na populagéo estudada uma crianga (4,5%) tinha audi¢gao normal 95,5%
tinha perda auditiva bilateral, o que vai de encontro com a literatura que relata

perda bilateral em 96% dos casos (Starr, 2011).
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Quanto a configuragdo da perda®, observamos grande variedade, com
predominio de curva descendente (27,3%), seguida de curva plana (22,7%).

Configuracao da Perda

30,0%
27,3%
250% -
® Ascendente
20,0% - % Descendente
é ®lrregular
= ®Plana
£15,0%
3 % 0D - descendente OE - plana
4
v 9.1% 9.1% ®OD - descendente OE - irregular
10,0% i — % OD ascendente OE - plana
¥ Na&o realizou audiometria
4.5% 4,5%
5.0% o h3%.
0,0% -

Figura 8 - Grafico representativo da configuragdo da perda na populagdo estudada.

Da populagcdo estudada apenas 18% apresentavam outros
comprometimentos.

Outros Comprometimentos (n=22)

Figura 9 - Grafico representativo de presenga ou ndo de outros comprometimentos na populagéo estudada.

® Segundo Silman e Silvermam, 1997



20

Todos os pacientes estudados realizaram a bateria completa de exame
para diagnostico diferencial. Nas tabelas a seguir estdo descritos as curvas
timpanometricas, reflexos acusticos, EOAs, PEATE, Microfinismo Coclear).

Tabela 1 — Curva Timpanometrica

Sujeitos Curva Timpanometrica
oD OE
Sujeito 1 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 2 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 3 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 4 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 5 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 6 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 7 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 8 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 9 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 10 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 11 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 12 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 13 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 14 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 15 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 16 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 17 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 18 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 19 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 20 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 21 Curva Tipo A Curva Tipo A
Sujeito 22 Curva Tipo A Curva Tipo A
Tabela 2 - Reflexos Acusticos
Sujeitos Reflexo Ipsilateral Reflexo Contralateral
oD OE oD OE
Sujeito 1 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 2 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 3 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 4 Ausente Ausente Ausente Ausente
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Sujeito 5 Ausente Presente Ausente Ausente
em 1.000 Hz
Sujeito 6 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 7 Ausente Presente Ausente Ausente
em 1.000 Hz
Sujeito 8 Presente Presente Ausente Ausente
em 1.000 Hz em 1.000 Hz
Sujeito 9 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 10 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 11 Presente Ausente Presente Ausente
em 1.000 Hz em 2.000 Hz
Sujeito 12 Nao foi realizado  N&o foi realizado N&o foi realizado  N&o foi realizado
Sujeito 13 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 14 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 15 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 16 Ausente Ausente Ausente Nao foi realizado
Sujeito 17 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 18 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 19 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 20 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 21 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 22 Ausente Ausente Ausente Ausente

Tabela 3 — Emissées Otoacusticas (EOAT e EOAPd)

Sujeitos Emissoes Otoacusticas Emissoes Otoacusticas
por Transientes (EOAT) por Produto de Distor¢cao (EOAPd)
oD OE oD OE
Sujeito 1 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 2 Presente Presente em 2,0 Presente Presente em 2,0
Hz Hz
Sujeito 3 2012 — presente 2012 — presente 2012 — presente 2012 — presente
em 1,0 Hz em 1,4 Hz em 2,0 Hz em10,14¢e6,0
2013 - Ausente 2013 - Ausente 2013 — Presente Hz
em 4,0 Hz 2013 - Ausente
Sujeito 4 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 5 Ausente Presente em 2,8 e Ausente Ausente
4,0Hz
Sujeito 6 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 7 Presente em 2,8 Presente em4,0 Presente em 4,0 e Presente em 4,0

e 4,0 Hz

Hz

6,0 Hz

Hz

Sujeito 8

Ausente

Ausente

Ausente

Ausente
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Sujeito 9 Presente Presente Presente Presente
Sujeito 10 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 11 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 12 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 13 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 14 Presente Presente Presente Presente
Sujeito 15 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 16 Presente Presente Presente Presente
Sujeito 17 Presente em 2,0 Presenteem 2,8 Presente em 2,0 Ausente
Hz Hz e 2,8 Hz
Sujeito 18 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 19 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 20 Ausente Ausente Ausente Ausente
Sujeito 21 Ausente Ausente Presente em 2,0, Presente em 4,0 e
40e6,0Hz 6,0 Hz
Sujeito 22 Presente em 4,0 H Ausente Presente em 6,0 Ausente
Hz

Tabela 4 - PEATE e Microfonismo Coclerar

Sujeitos PEATE Microfonismo Coclear (MC)
oD OE oD OE
Sujeito 1 Ausente Ausente 2012- 2012-
Presente Presente
2013- 2013-
Ausente Ausente
Sujeito 2 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 3 Ausente Ausente 2012- 2012-
Presente Presente
2013- 2013-
Ausente Ausente
Sujeito 4 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 5 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 6 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 7 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 8 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 9 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 10 Ausente Ausente Ausente Presente
Sujeito 11 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 12 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 13 Ausente Ausente Presente Presente

Sujeito 14 Ausente Ausente Presente Presente




Sujeito 15 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 16 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 17 Ausente Ausente 2011- 2011-
Presente Presente
2012- 2012-
Ausente Ausente
Sujeito 18 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 19 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 20 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 21 Ausente Ausente Presente Presente
Sujeito 22 Ausente Ausente Presente Presente
Tabela 5 — Grau, configuragéo e Variavel de Limiar
Sujeitos Grau Configuragao Flutuante/
Progressival/
Estavel
oD OE
Sujeito 1 Moderada Descendente Irregular Flutuante
Sujeito 2 Profunda Descendente Descendente Estavel
Sujeito 3 Severa Descendente Plana Flutuante
Sujeito 4 Profunda Ascendente  Ascendente Estavel
Sujeito 5 Profunda Descendente Descendente Estavel
Sujeito 6 Severa Plana Plana Flutuante
Sujeito 7 Severa Ascendente Plana Estavel
Sujeito 8 Severa Descendente Descendente Estavel
Sujeito 9 Profunda Irregular Irregular Estavel
Sujeito 10  Profunda Descendente Descendente Estavel
Sujeito 11  Profunda Plana Plana Estavel
Sujeito 12 N&o realizou N&o realizou N&o realizou N&o realizou
audiometria audiometria audiometria audiometria
Sujeito 13  Severa Irregular Irregular Estavel
Sujeito 14 Moderada Descendente Descendente Estavel
Sujeito 15 Severa Ascendente  Ascendente Estavel
Sujeito 16 Moderada Descendente Descendente Estavel
Sujeito 18  Profunda Plana Plana Estavel
Sujeito 19  Profunda Ainda ndo Ainda ndo Ainda nao
realiza VRA realiza VRA realiza VRA
Sujeito 20 Severa Descendente Plana Estavel
Sujeito 21  Normal Plana Plana Estavel
Sujeito 22 Moderada Plana Plana Estavel
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Segundo Hood e Berlin, 2001 a bateria de exames recomendados é:

Audiometria

Timpanometria

Reflexos Acusticos

Logoaudiometria

Pesquisa dos EOAs
Pesquisa do PEATE
Pesquisa do MC
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A maioria das criangas apresentou EOAT E EOAPd ausentes o que nao

seria esperado de acordo com a literatura (Fig 5).

EOAT

35,0%

30,0%

25,0%

20,0%

Sujeitos (n=22)

15,0%

10,0%

Neonata
{ prematuridade,
hiperbilirrubinemia
medicagdo

ototoxica)

-_,.

Peri-Natals Idiopatica

(toxoplasmose)

Bilatera
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r OE r m 2
t 12,8 € (8] 3
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t ) r nteem 20H

Figura 10 - Grafico representativo das EOAT relacionados com a etiologia do transtorno do ENA na populagéo estudada.
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Figure 11 - Grafico representativo das EOAPd relacionado com a etiologia do transtorno do ENA na populagéo estudada
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A ocorréncia de EOAs ausentes em pacientes que n&o ainda nao
utilizavam AASI foi observada no presente estudo. Este fato também foi
verificado por Deltenre et al, 1999. Esta constatacdo vem de encontro com o
estudo de Starr et al, 2001 que alerta para o fato de que a auséncia dos EOAs
nao pode ser atribuida somente ao uso do AASI , ja que esta auséncia também
pode ser observada na reavaliagao de casos com transtorno do ENA.

Todos os sujeitos estudados apresentaram PEATE ausente e MC
presente, exceto em trés casos que o MC era presente no primeiro exame e
passou a ser ausente. Segundo Hood(1999) e Martinho (2000), o registro do
MC na pesquisa de PEATE foi significativo para avaliagdo da fungao coclear e
para o diagndstico do transtorno do ENA, visto que as respostas das EOAs
podem estar ausentes em funcido da alteragcdo das células ciliadas externas ou
da alteragao da orelha média, o que causa auséncia de resposta.

Em relagdo ao tipo de escola, observamos que ha uma maior incidéncia
de criangas frequentando a escola regular. E as que estdo em escola especial

apresentam perda auditiva severa e profunda.

Tipo de Escola x Grau da Perda Auditiva

Figura 12 - Grafico representativo do tipo de escola relacionado com o grau da perda na populacédo estudada

No que diz respeito ao grau de perda auditiva relacionado com o tipo de
amplificacdo e a modalidade de linguagem, verificamos que o ASSI foi o modo

de amplificagao mais utilizado.
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Incidéncia do grau da perda com o tipo de amplificacdo e modalidade de Linguagem

-
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Libras oral Néo consta no
prontudrio
IC e AASI IC e AASI N&o consta no
prontudrio
profunda

Figura 13 - Gréfico representativo do grau da perda auditiva relacionado com o tipo de amplificacdo e o grau da perda auditiva na

populagdo estudada
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6. Conclusao

ApOs a caracterizagdo das criangas diagnosticadas com transtorno do ENA
e a analise das condutas terapéuticas foi possivel verificar a existéncia de
heterogeneidade das hipoteses etioldgicas: causas neonatais, perinatais, por
mutacéo do gene OTOF e idiopaticas. Este fato encontra-se em perfeita
consonancia com o que descreve a literatura.

Nas criancgas diagnosticadas com transtorno do ENA, foram observadas
desde aquelas com audi¢do normal até as com perdas auditivas profundas, o
que também esta de acordo com a literatura especifica.

N&o obstante, quando observados os resultados de EOAs (EOAT e
EOAPd), a maioria da populacdo estudada apresentou EOAs ausentes
bilateralmente, o que diverge da literatura, segundo a qual era esperado na
maioria dos casos EOAs presentes.

Outro ponto fundamental para o diagndstico do transtorno de ENA é a
presenca de Microfonismo Coclear. Na amostra analisada, todas as criancas
apresentaram MC presentes no momento do diagndstico. Entretanto,
recentemente trés das vinte e duas criangas passaram a apresentar MC
ausentes.

A analise detalhada dos casos reforgou a importancia de se realizar uma
bateria completa de exames (audiologicos, eletrofisiolégicos e
comportamentais), para uma maior precisdo no diagnostico do transtorno do
ENA.

Outro ponto fundamental que vale ser destacado € a necessidade de um
acompanhamento periédico dos casos, dado que podem haver mudangas no
quadro audiolégico, o que demanda mudangas no tratamento dos pacientes em
questao.

O AASI foi o dispositivo de amplificagdo mais utilizado, o que vai de
encontro com a literatura. A linguagem oral foi a modalidade de linguagem
mais utilizada entre os vinte e dois que apresentam o transtorno do ENA.

Possiveis contribuigdes para este tema, pode ser destacado o estudo da
relagdo do paciente com o transtorno do ENA, AASI e o uso do sistema de
frequéncia modulada (FM), pelo fato deste diminuir a relagao sinal ruido , umas
das maiores dificuldades do paciente com o transtorno do ENA.
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7. Anexos

Termo de Consentimento Livre e Esclarecido

Vocé esta sendo convidado como voluntario (a) a participar do estudo Transtorno do
Espectro da Neuropatia Auditiva Infantil: caracterizacao da populacao infantil
atendida em um servic¢o de Satide Auditiva

O objetivo deste estudo é estudar e caracterizar os casos diagnosticados com
transtorno do ENA em um servico de Saude Auditiva.

Serd realizado um levantamento dos dados dos prontuarios das criangas com
diagnéstico de transtorno do ENA para verificar os resultados de exames audiolégicos e
médicos realizados para obtencdo do diagnéstico. Os pacientes serdo caracterizados,
segundo a idade atual, idade no diagnéstico, grau de perda auditiva, configuracio da perda,
se a perda é estavel, progressiva ou flutuante, unilateral ou bilateral, diagnostico
etioldgico, presenca ou ndo de outros comprometimentos, grau de escolaridade, tipo de
escola (regular ou especial), tipo de dispositivo eletrénico utilizado, caracteristicas da
terapia fonoaudiolégica e modalidade da linguagem - oral e/ou libras.

A qualquer momento vocé pode desistir de participar e retirar o seu
consentimento. Sua recusa ndo trard nenhum prejuizo com o pesquisador ou com a
instituicao.

As informacgdes obtidas através desta pesquisa serdo confidenciais e asseguro o
sigilo sobre sua participa¢do. Os resultados obtidos deste estudo poderdo ser publicados
em jornais e revistas profissionais ou apresentados em congressos.

Se tiver duvidas telefonar para Amanda Giglio Eugenio no ntimero (11) 96058-

9952 a qualquer momento.

Data: / /

Assinatura do Pesquisador

Eu, compreendo meus direitos e

voluntariamente aceito participar deste estudo. Compreende sobre o que, com e porque
este estudo estd sendo feito. Receberei uma cépia assinada deste formulario de

consentimento.

Assinatura do participante
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