O que é perda auditiva?

Trata-se de redugdo da capacidade de perceber sons de
certas frequéncias e intensidades. Pode estar presente
ao nascimento ou aparecer durante a vida do individuo.
Pode ocorrer em uma ou nas duas orelhas e afetar dife-

rentes componentes do sistema auditivo.
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EXTERNA

AS ONDAS SONORAS ENTRAM PELA
ORELHA EXTERNA, PASSAM PELO
CANAL AUDITIVO E FAZEM O TIMPANO
VIBRAR.

0 SOM E AMPLIFICADO E DEPOIS
RECEBIDO POR CELULAS DA COCLEA.
ELAS TRANSFORMAM AS VIBRAGOES DO
SOM EM INFORMACOES QUE 0 NERVO
CONSEGUE TRANSMITIR

0 NERVO AUDITIVO QUE SAI DA
COCLEA LEVA ESSA INFORMAGAQ
PARA 0 CEREBRO QUE A INTERPRE-
TA COMO 0 SOM QUE OUVIMOS.
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O que fazer em caso
de duvidas?

E muito comum que algumas
duvidas aparecam somen-

te depois da consulta com o
geneticista, quando vocé for
discutir as informagdes com

seu médico, com sua familia ou
mesmo pensando sozinho sobre
o que foi conversado. Vocé pode
entrar novamente em contato
com o servigo para agendar uma
consulta de acompanhamento e
esclarecer suas questoes.

ALEM DISSO, O PACIENTE E
SEUS FAMILIARES PODEM
BUSCAR MAIS INFORMAGOES
NO S/TE DO CENTRO DE
ESTUDOS DO GENOMA
HUMANO E CELULAS-TRONCO:
GENOMA.IB.USP.BR
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Tipos de perda auditiva

Existem dois principais tipos de perda auditiva:

@ CONDUTIVA:
guando ha alteragdo na parte externa ou média
da orelha, o que dificulta fisicamente a chegada
do som a area da cdclea.

@ NEUROSSENSORIAL:
qguando ha dano na cdclea ou no nervo que faz
a comunicagdo com o cérebro.

Quais sao as causas da perda
auditiva?

@ FATORES AMBIENTAIS:
alguns problemas podem ocorrer na
mae durante a gestagdo, como rubéola e
toxoplasmose, ou na infancia e na vida adulta,
como meningites bacterianas, exposi¢do a
alguns antibidticos e traumas.

@ FATORES GENETICOS:
podem ter sido herdados de um dos pais (nes-
se caso, podem ser transmitidos), ou podem
ser uma alteragdo nova, que surgiu ao acaso,
somente no material genético da pessoa.

as instrugdes também o sdo,
como nestes exemplos:

Se a sequéncia é mudada, 5
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Como funciona um teste genético
para detectar perda auditiva?

Os testes genéticos sdao exames feitos a partir de uma
amostra de sangue, em que os técnicos procuram al-
teragGes especificas no material genético, ou seja, nos
cromossomos ou no DNA.

Dentro de cada célula

ha 46 cromossomos.

Cada cromossomo contém
uma molécula de DNA.

O DNA é formado por

uma sequéncia de substancias Z

indicadas pelas letras iniciais

de seus nomes: A (adenina), —_
C (citosina), G (guanina) o
e T (timina).
o —_—
eterminados trechos b
do DNA correspondem 3 \

a genes, e eles contém
instrucdes para as
caracteristicas humanas.

Essas instrucdes estdo

K 4 escritas em uma sequencia de
ATCGs dentro do gene. Cada
sequéncia leva a producdo
de uma substancia especifica
importante para a célula.

Os cientistas ja identificaram mais de 80 genes relacio-
nados a audi¢cdo. Uma das alteragGes mais comuns é no
gene da Conexina 26. Essa substdncia é fundamental
para que as células da coclea permaneg¢am saudaveis,
captem o som e enviem a informagdo para o cérebro.
Se o gene estiver alterado, a Conexina ndo é produzida
corretamente.

O teste genético de uma pessoa com perda auditiva
mostrou que faltava uma letra nas duas cdpias (uma
materna e outra paterna) do gene da conexina 26:

FALTA UMA LETRA

ece

G(l\(GCT(;U\GI\((;F\T((T‘TGTGAAU\I\I\(I\(T(U\((
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Essa alteragdo genética prejudicou a produgdo da co-
nexina 26, provocando perda auditiva do tipo neuros-
sensorial.

Aconselhamento genético

Durante as segdes, o geneticista vai:

@® Analisar os exames médicos e obter informagdes
sobre a salde do paciente e sobre a presenga de
outros casos de perda auditiva na familia;

@ Analisar os exames genéticos e

1. seidentificar alteracdo genética, vai calcular a
chance de ser transmitida aos descendentes;

2. se os testes ndo indicarem uma alteragao
conhecida, vai conversar com a familia sobre
a possibilidade de novos testes para buscar
alguma alteragao.

@ Fornecer mais informacdes ao paciente e ao médi-
co que cuidard do tratamento do paciente.



