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INTRODUCCION

Las hipoacusias son un grupo muy hete-
rogéneo de trastornos con una gran tras-
cendencia en el desarrollo del nifio, no
tan solo en el desarrollo del lenguaje
sino también en otros aspectos del desa-
rrollo motor, aprendizaje, etc.

La incidencia de hipoacusia es aproxi-
madamente del 6 al 8 % de la poblacién
general si tenemos en cuenta todos los
grados. Se estima que 2 o 3 de cada mil
nifios estdn afectados de sordera severa o
profunda durante el llamado periodo
prelocutivo. En los paises desarrollados
se considera que entre el 60 a 75% de
los casos son de causa genética. Las cau-
sas adquiridas (infecciones, tdxicos,
traumaticas, etc.), no deben desdefiarse,
sobre todo en paises en desarrollo y por-
que en muchas ocasiones podemos ac-
tuar de forma preventiva.

También hay que tener en cuenta que
existen hipoacusias que se manifiestan
mds tardiamente (postlocutivas) que tie-
nen como causa factores genéticos que
pueden ser los principales responsables
de la hipoacusia o contribuyen incre-
mentando la susceptibilidad a los facto-
res ambientales.

Aunque en este curso vamos a tratar de
forma mads extensa los factores genéticos,
también hablaremos de los factores adqui-
ridos, ya que muchas veces ambos se im-
brican para dar lugar a la afectacion.

Causas de hipoacusia
Genéticas
Las hipoacusias genéticas (Ilamadas tam-
bién hereditarias) son trastornos funda-

mentalemtne monogénicas, es decir, un
solo gen es el responsable, actia directa-
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mente favoreciendo la accion de otros
factores. Se dividen a su vez en:

1. No sindrémicas: en las que la hipo-
acusia aparece aislada, son las mds
frecuentes pero las mds desconoci-
das, los genes responsables son va-
riados y no existen caracteristicas
clinicas que puedan diferenciar unos
de otros. A su vez este grupo se cla-
sifica segtin el modo de herencia:

— Herencia mendeliana: mutacio-
nes del ADN nuclear que siguen
una trasmisién autosémica domi-
nante, autosémica recesiva y li-
gada al sexo.

— Herencia materna: mutaciones
del ADN mitocondrial.

— Herencia multifactorial: herencia
poligénica mds factores ambien-
tales.

— Mutaciones espontdneas.

2. Sindromicas: en las que la hipoa-
cusia se asocia a otros sintomas o
signos clinicos, representan el 30
% de los casos, se conocen mas de
300 sindromes, luego describire-
mos algunos de los mds frecuentes.

Adquiridas

Debidas a factores infecciosos, toxicos,
traumadticos, etc., que segiin el momento
de su aparicién se clasifican en:

1. Prenatales
2. Perinatales
3. Postnatales

Hlipoacusias no sindrémicas. Genes
implicados y mecanismo de accién
Mutaciones del ADN nuclear

Actualmente se conocen unos 44 genes
de hipoacusias autosdmicas recesivas

que se designan con las siglas DFNB, 40
que corresponden a las autosémicas do-
minantes que se designan con las siglas
DFNA vy 4 ligados al sexo DFN.

Las proteinas que codifican son varias, las
mads conocidas y frecuentes son las cone-
xinas, las miosinas, la otoferlina, etc.

— Autosémicas recesivas: se caracteri-
zan por un patrén horizontal en el ar-
bol genético, los padres son heteroci-
gotos portadores de la mutacién pero
no la padecen. La descendencia tiene
un 25 % de posibilidades de padecer
la enfermedad, un 25% de ser sanos y
un 50 % de ser portadores.

— Autosémica dominante: el patrén de
trasmision es vertical, son mas faciles
de identificar que las recesivas ya que
no existe el caso de portador. El riego
de trasmitir a la descendencia la hi-
poacusia es del 50 % cuando uno de
los padres la padece.

— Herencia ligada al sexo: es la menos
frecuente, la mutacion se encuentra en
el cromosoma X, los hombres pade-
cen la enfermedad y las mujeres son
portadoras. El hombre afecto puede
tener hijas portadoras.

Mutaciones del ADN mitocondrial

Las mitocondrias poseen su propio ADN
que es circular, de menor tamafio que el
nuclear, la herencia tiene la particulari-
dad de que la enfermedad sélo la trasmi-
te a la descendencia la madre, ya que
casi todas las mitocondrias del zigoto
provienen del évulo.

Mecanismo de actuacion de los genes

Los genes actian codificando proteinas
que ejercen una determinada funcién, en
este caso que nos ocupa las funciones
son varias, todas ellas necesarias para
una correcta audicion.
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Las proteinas reciben diferentes nom-
bres: conexinas, miosinas, otoferlinas,
tectorinas, etc.

Las funciones de cada una de ellas son
variadas:

Proteinas de membrana que actian en
las membranas de diversas partes de
la céclea asegurando el trasporte i6ni-
co, son de este grupo las conexinas,
las cadherinas, algunas proteasas, etc.
Proteinas del citoesqueleto actdan en
las células ciliadas, pertenecen a este
grupo las miosinas, las actinas, la es-
tereocilina, etc.

Proteinas de la matriz extracelular que
actdan en las células de soporte y en

los canales neurales del laberinto, por
ejemplo, las tectorinas.

— Proteinas reguladoras que regulan la
accion de otras proteinas que intervie-
nen en el metabolismo celular, en la
contraccion, etc.

— Componentes de la biosintesis de pro-
tefnas en la mitocondria.

— Proteinas que intervienen en el desa-
rrollo embrionario y son responsables
de malformaciones de las estructuras
del oido y de las zonas vecinas.

— Protefnas con funcién todavia desco-
nocida.

Mais informacidén sobre este aspecto:
http://webhost.ua.ac.be/hhh

Hipoacusias sindrémicas

Existen mds de 300 enfermedades y sin-
dromes que asocian hipoacusia a otras
alteraciones con un patrén mas o menos
uniforme (no se trata de hacer una larga
lista, me referiré a los grandes grupos).
Para obtener mds informacién se puede
acceder a la pagina: http://www. ncbi.

nlm.nih.gov.

1. Asociadas deformidades del oido
externo. En este grupo se encuen-
tran alteraciones del oido externo y
atresias de conducto.

2. Asociadas a patologia ocular. La
mds frecuente es el sindrome de Us-
her que combina la hipoacusia, que
puede estar presente en el momento
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del nacimiento, con la retinitis pig-
mentosa que puede aparecer a partir
de los 10 anos, tiene diversos tipos de
transmision de herencia; la patologia
que se observa a nivel del oido es una
degeneracion severa del drgano de
Corti con atrofia de la estria vascular,
membrana de Reisner, limbo y mem-
brana tectoria.
Existen otras muchas en este grupo,
por ejemplo el complejo CHARGE:
coloboma (C), anomalias cardiacas
(H), atresia de coanas (A), retraso
psicomotor (R) , hipoplasia genital
(G) y anomalias otolégicas con hi-
poacusia (E). También existen otros
sindromes no tan frecuentes como
Goldenhar, Cogan, etc.

3. Asociadas a enfermedad renal y

otras anomalias viscerales. El mas
conocido es el sindrome de Alport
que asocia nefritis hemorrdgica con
la hipoacusia (la hipoacusia es pro-
gresiva), sindrome de Fanconi, sin-
drome de Potter, etc.

Asociadas a enfermedades endo-
crinas. El ejemplo mas frecuente es
el sindrome de Pendred que une bo-
cio con hipoacusia, el sindrome de
Di George, etc.

Asociadas a anomalias cardiacas.
Asociadas a enfermedad neurolo-
gica. Infinidad de sindromes que
cursan con encefalopatia y sordera.
Asociadas a anomalias musculoes-
queléticas:

— Disostosis (malformacién del hue-
so) craneofacial: Crouzon, Trea-
cher-Collins, Apert, etc.

— Displasias de los huesos largos, por
ejemplo, la acondroplasia.

— Displasias del tejido conectivo
como por ejemplo la enfermedad
de Marfan.

— Displasias de varias capas germina-

les, por ejemplo la neurofibroma-

tosis.

Displasias por hendiduras faciales.

8. Asociadas a anomalias de la piel.

Uno de los mas conocidos es el al-
binismo.

9. Asociadas a errores innatos del

metabolismo. Por ejemplo las aso-
ciadas a mucopolisacaridosis.

10. Asociadas a cromosomopatias. La
mds conocida por frecuente es el
sindrome de Down.

Hipoacusias adquiridas

Son causadas por factores de diversos ti-
pos que afectan la audicién en sujetos
cuyo oido es genéticamente normal o que
tienen una predisposicién genética que au-
menta la sensibilidad a la accién de los
factores externos.

Pueden aparecer desde el nacimiento o/a
lo largo de la vida del nifio.

Son 10 veces mas frecuentes que las ge-
néticas. Algunas causas se pueden pre-
venir.

Hipoacusias adquiridas prenatales

— Las infecciones prenatales son la causa

mds frecuente dentro de este grupo, los
agentes que pueden acusar infeccién
congénita son variados, se agrupan
bajo el acronimo TORCH: toxoplasma,
rubéola, Citomegalovirus CMV y her-
pes, aunque no hay que olvidar la sifi-
lis y el VIH. Cuando el feto es infecta-
do, sobre todo en fases precoces, las al-
teraciones que pueden presentar son
graves y de multiples érganos.

La infeccion por toxoplasma tiene tra-
tamiento médico de la madre y del
nifio, hay que vigilar la aparicién de
hipoacusia como secuela.

La rubéola es cada vez menos fre-
cuente en nuestro medio debido a la
vacunacion de la poblacion.

El CMV es la causa mds frecuente de
hipoacusia neurosensorial congénita,
no tiene vacuna y tiene posibilidad de
tratamiento médico en las primeras
semanas de vida, la hipoacusia puede
presentarse aislada, ser uni o bilateral,
ser progresiva, etc.

La sifilis congénita puede ocasionar
hipoacusia temprana y progresiva o
hipoacusia aguda generalmente inten-
sa con vértigos y otros sintomas en la
vida.
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La infeccién por VIH puede ocasio-
nar dafio directo o favorecer la infec-
cién por gérmenes oportunistas del
hueso temporal o del oido.

Los téxicos durante el embarazo o la
exposiciéon a radiaciones pueden ser
causa de hipoacusia, los mds conoci-
dos son los farmacos que son ototoxi-
cos y que atraviesan la barrera de la
placenta como algunos antibidticos,
antipaludicos, algunos diuréticos, etc.
También los hébitos téxicos de la ma-
dre gestante pueden afectar, por ejem-
plo, el alcohol, la adiccién a drogas,
etc.

Otros factores como trastornos hor-
monales, déficit de vitaminas, trata-
mientos maternos, etc.

Hipoacusias adquiridas perinatales

La prematuridad es una de las causas
mds frecuentes dentro de este grupo,
se cree que son varios los factores
que pueden ocasionar hipoacusia en
este grupo como, por ejemplo, la
acidosis, los trastornos metabdlicos,
la falta de oxigenacidn, el ruido am-
biental, el empleo de ciertos medica-
mentos, etc.

La hipoxia (oxigeno disminuido en
sangre) mantenida del nifio al nacer o
en los primeros dias puede ocasionar
una afectacién de las vias de la audi-
cion.

La hiperbilirrubinemia (aumento de
bilirrubina en sangre) ocasiona un
dafio directo a las vias auditivas y los
nucleos correspondientes.

— Traumatismo obstétrico sobre la ca-
beza.

Hipoacusias adquiridas posnatales

Agudas

— Alteraciones del conducto auditivo
externo como la obstruccién por un
tapén de cera o por otitis externa
como causa mds frecuente.

— Alteraciones del oido medio como la
otitis media aguda y, sobre todo, la
otitis serosa que ocasiona una hipoa-
cusia de trasmision, es una de las cau-
sas mas frecuentes en la infancia y
que hay que tener mds en cuenta, no
tan s6lo en la fase prelocutiva sino
también en la poslocutiva.

— Hipoacusias por alteracion laberintica
ocasionadas por traumatismo acustico
agudo, fracturas del hueso temporal,
barotraumatismos, agentes ototoxicos
y meningitis.

Progresivas, crénicas

— Ocasionadas por otitis media crénica,
colesteatoma, infecciones graves como
tuberculosis, sifilis, etc.

— Alteraciones de la cadena de hueseci-
llos.

— Alteraciones neurosensoriales ocasio-
nadas por traumas, ototéxicos, altera-
ciones metabdlicas, enfermedades au-
toinmunes, tumores, etc.
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