Rev CuBanA GENET ComuUNIT. 2011;5(2-3):98-105

Valoracion clinico-genética y neurofisiologica de las personas con discapacidad
auditiva en el Estado Plurinacional de Bolivia.

Clinical-genetic and neurophysiologic assessment of persons with hearing im-
pairment in the Plurinational State of Bolivia.

Noel Taboada Lugo," Carina Diaz Martinez," Lazaro E. Poviones Camejo,” Maria Amanda Licea
Rodriguez,"” Odelinda Acosta Camacho,” Osvaldo Pérez Estévez,"" Rosario Diaz Serraniega,” Luis
J. Rodriguez Vivar,”" Odalys Bravo Téllez,'”* Nelson Morales del Castillo.*

Resumen

La pérdida de audicion es uno de los problemas de
salud crénicos mas comunes a nivel mundial, afecta a
personas de todas las edades, sexo, y de todos los niveles
socioeconomicos. La discapacidad auditiva se reporta
para 17 de cada 1.000 personas menores de 18 afios. La
incidencia aumenta con la edad: aproximadamente 314 de
cada 1.000 personas mayores de 65 afios presenta algun
grado de discapacidad auditiva. Puede ser originada por
causas genéticas o ambientales. Segun el sitio anatdémico
de la lesidn, estas pueden ser conductivas, sensorioneurales
o mixtas, y su severidad puede variar desde una leve,
pero importante disminucion de la sensibilidad auditiva,
a una pérdida total. Se realizé un estudio observacional,
descriptivo, de corte transversal donde se incluyeron todos
los casos identificados por la Mision Solidaria del ALBA
Moto Méndez en el Estado Plurinacional de Bolivia, que
fueron valorados por especialistas en Genética Clinica,
Neurofisiologia 'y Otorrinolaringologia. La mayor
prevalencia se observé en el grupo de edad de 60 afios
y mas, con predominio de las causas postnatales. La
enfermedad heredo familiar predomind dentro del grupo
etiologico prenatal, superando en siete veces a los defectos
congénitos aislados y multiples. El mayor porcentaje de
los casos present6 hipoacusia sensorioneural, en este grupo
predominaron los grados profundos y severos de intensidad,
mientras que en la hipoacusia mixta prevalecieron los casos
severos y moderados, y en la hipoacusia conductiva solo se
observaron casos de intensidad moderada y ligera.

Palabras clave: Discapacidad auditiva, sordera, pérdida
auditiva, discapacidad auditiva/causas, presbiacusia,
otosclerosis, audiometria, hipoacusias conductivas,
hipoacusias sensorioneurales, hipoacusia mixtas.

Abstract

Hearing loss is one of the most common chronic health
problems all over the world, affecting people of all age,
sex and socioeconomic status. Hearing impairment affects
around 17 of 1 000 people younger than 18 years old,
the incidence increasing with age: approximately 314 of
1000 persons more than 65 years old have some degree
of hearing disability. It can be originated by genetic or
environmental causes and, according of the anatomical
site of the lesion, they can be conductive, neurosensorial,
or mixed, and their severity can vary from a mild but
important diminution of the hearing sensitivity, to a total
hearing loss. An observational, descriptive, cross-sectional
study was performed, which included all cases identified
by the Mision Solidaria del ALBA Moto Méndez in the
Plurinational State of Bolivia. These cases were also
evaluated by clinical geneticists, neurophysiologists and
otorhinolaryngologists. The greatest prevalence was found
in 60 years old and older individuals, with predominance
of postnatal causes. Familiar heredity predominated in the
prenatal etiologic group, being sevenfold more frequent
than isolated and multiple congenital defects. The greatest
percentage of cases had sensory-neural deafness, in this
group predominated the severe and profound degrees
of deafness, while in mixed deafness prevailed severe
and moderate cases, and in the conductive deafness only
moderate and mild cases were observed.

Keywords: Hearing impairment, deafness, hearing loss,
hearing impairment /causes, presbycusis, otosclerosis, au-
diometry, conductive deafness, sensory neural deafness,
mixed deafness.
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Introduccion

La discapacidad auditiva se define como la pérdida o
anormalidad de la funcion anatdémica y/o fisiologica
del sistema auditivo y tiene su consecuencia inmediata
enlapérdidadelacapacidad parapercibiry discriminar
los sonidos y ruidos del medio ambiente.!
Alrededordel 6% delapoblacion mundial se encuentra
afectada por algin grado de pérdida auditiva, por lo
que esta discapacidad requiere de conocimientos y
adecuado manejo ético en todo momento de la vida.?
Ladiscapacidad auditiva puede presentarse a cualquier
edad. Se estima que en recién nacidos (RN) es de 1
por cada 1 000 RN para las pérdidas auditivas severas
a profundas y sobre 4 en 1.000 RN si se incluyen las
formas leves a moderadas. Por lo que constituye un
defecto congénito frecuente, que puede ser comparado
con la incidencia del sindrome Down (1:600-800 RN)
y la fisura labiopalatina (1:750 RN).?

Mas del 20 % de las personas de 50 afios o mas
presentan pérdida de la audicion en un momento dado.
Se estima que en la proxima década la discapacidad
auditiva sera un problema que padeceran unos 700
millones de personas en todo el mundo.*

Aunque el término de sordera implica un determinado
grado de pérdida auditiva, este se ha utilizado y se
utiliza tradicionalmente para hacer referencia tanto a
la pérdida leve como profunda, generalizando su uso
en la designacion de cualquier deficiencia auditiva.’?
Aproximadamente la mitad de los casos de sordera
congénita se atribuyen a factores genéticos, de ellos
cerca de un 70 % se clasifican como sorderas no
sindromicas y un 30 % como sindrémicas.'

La etiologia de la pérdida auditiva congénita es
extraordinariamente compleja. Se han descrito mas
de 400 sindromes genéticos que incluyen a la sordera
en su espectro fenotipico, y se han mapeado mas de
140 loci génicos asociados a la sordera no sindromica,
con mas de 60 genes identificados hasta la fecha.’
Los objetivos de esta investigacion fueron identificar
los grupos de edades que con mayor prevalencia
presentaron esta discapacidad en el Estado
Plurinacional de Bolivia, determinar la etiologia
de la discapacidad auditiva segiin el momento de
su aparicion, identificar el grupo etiolégico mas
frecuente en la génesis de la discapacidad auditiva de
origen prenatal, y determinar la proporcion de casos
con diferentes tipos de hipoacusias, de acuerdo al
sitio anatomico de la lesion, y la intensidad del dafio
auditivo.

Métodos

Se realizd un estudio observacional, descriptivo, de
corte transversal, sobre las causas genéticas de la
discapacidad auditiva en el Estado Plurinacional de
Bolivia. Se incluyeron los 13 125 casos identificados
en el Estudio clinico-genético, psicopedagogico y
social realizado en cada uno de los departamentos
del pais por la Mision Solidaria del ALBA “Moto
Meéndez”, por especialistas cubanos y profesionales
bolivianos y venezolanos; en los periodos de
noviembre a diciembre de 2009, y de marzo a agosto
de 2010.

Las personas con discapacidad auditiva fueron
identificadas en sus hogares por equipos integrados
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por un Master en Ciencia en Asesoramiento Genético,
un defect6logo y un médico boliviano o de la Brigada
Meédica cubana en Bolivia, quienes aplicaron el
instrumento de evaluacion inicial disefiado para esta
investigacion.

El equipo de Especialistas en Genética Clinica,
luego de realizar el andlisis de estos instrumentos,
procedio a la clasificacion etiopatogénica de los casos
con discapacidad auditiva segliin su origen prenatal,
perinatal, postnatal, o no precisada.

Enlos casos de etiologia prenatal se especifico ademas
si se trataba de un caso heredofamiliar, un defecto
congénito aislado o multiple.

Estos pacientes fueron remitidos para su
evaluacion por especialistas en Neurofisiologia y
Otorrinolaringologia, excepto en los Departamentos
de Pando y Beni donde no existiéo esa posibilidad.
Luego del interrogatorio audioldgico dirigido, y la
exploracion fisica, que incluy6 la otoscopia, se les
realizé audiometria Tonal Liminar, con excepcion de
aquellos casos que presentaban patologias agudas,
tapones de cerumen, nifios menores de 5 afios de edad,
y personas con discapacidad intelectual asociada, que
de acuerdo a su grado de severidad no cooperaban con
el examen. Seutiliz6 un equipo Audix-5 de fabricacion
cubana. Se exploraron las vias dseas y aéreas, lo que
permitio construir las curvas del audiograma.

Se considerd que el paciente presentabauna hipoacusia
cuando la pérdida auditiva fue superior a 20 decibeles
(dB).

Se clasifico en:

- Hipoacusia de conducciéon o de transmision:
Cuando en el audiograma la linea que representa a la
via aérea se separd de la que representa la via dsea a
una distancia superior de 10 dB.

- Hipoacusia de percepcidon o neurosensorial:
Cuando ambas lineas se encuentraron por debajo de
los 20 dB, sin separacion entre ellas mayor de 10 dB.
La caida suele ser mas acusada en las frecuencias
agudas o altas.

- Hipoacusia mixta: Cuando atn existiendo
separacion entre ambas vias, las dos estaban por
debajo de 20 dB, la via aérea se suele encontrar por
debajo de la dsea.

La pérdida auditiva también se clasificd segun su
intensidad, de acuerdo al Indice de Kidney, en leve
(pérdida no superior a 40 dB), moderada (pérdida no
superior a 60 dB), severa (pérdida no superior a 80
dB), profunda (pérdida superior a 80 dB), y cofosis
(pérdida total de la agudeza auditiva), calculo basado
en los umbrales auditivos de 500, 1000 y 2000 Hz.*¢

Resultados
En el Estado Plurinacional de Bolivia se identificaron
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13 125 personas con discapacidad auditiva, la
mayor prevalencia se encontrd en el grupo de edad
de 60 afnos y mas, con un total de 5 534 personas
afectadas (42,08%), mientras que 1 745 personas, que
representaron el 13,30 % del total de personas con
esta discapacidad, tenian menos de 15 afos de edad,
y de ellos 218 (1,66 %) se encontraban en el grupo de
0 a4 anos. (Figura 1)

Figura 1. Distribucion de la discapacidad auditiva en
Bolivia por grupos de edades.
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En la figura 2 se aprecian los grupos causales de la
discapacidad auditiva, seglin el momento de aparicion.
Predominaron las causas postnatales (61,92 %) con
8 127 personas, seguidas de las causas prenatales,
identificadas en 4 700 personas (35,81 %), y en una
frecuencia mucho menor se observaron los casos con
causas perinatales y no precisadas, 0,71 %y 1,56 %
respectivamente.

Figura 2. Clasificacion etiologica de la discapacidad
auditiva en Bolivia segin momento de aparicion.
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En la figura 3 se representa el porcentaje de las
causas del grupo prenatal genético como causa de
discapacidad auditiva. La enfermedad heredo familiar
representd el 87,57 % del total del grupo etioldgico
prenatal genético, superando en siete veces a los
defectos congénitos aislados y multiples.

Figura 3. Grupo etiologico prenatal genético como
causa de discapacidad auditiva.

y severas (18,03 %), en las tipo mixtas predominaron
las severas (8,03 %) y moderadas (5,00 %), y en las
conductivas solo se observaron las de moderada y
ligera intensidad, con frecuencias de 8,16 %y 3,42 %
respectivamente, como se puede apreciar en la figura
5.

Figura 5. Clasificacion de la discapacidad auditiva
segun la intensidad de la pérdida auditiva.
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Se realizaron un total de 920 estudios audiométricos
en todos los departamentos del pais, con excepcion de
Pando y Beni.

La audiometria permitio precisar el tipo y el grado de
intensidad de la discapacidad auditiva. En lafigura4 se
observa que predominaron las de tipo neurosensorial
(77,36 %), seguidas de las mixtas y las conductivas,
con 13,03 % y 9,61 % respectivamente.

Figura 4. Clasificacion de la discapacidad auditiva
segun estructura dafada.
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Se estima que el 23 % de la poblaciéon mundial entre
65-75 afios presenta déficit auditivo relacionado
con la edad, y que a los 75 afos, el 40 % de las
personas presenta algin grado de discapacidad
auditiva. El concepto actual del envejecimiento
de la via auditiva humana es que en ningun caso
debe considerarse fisiologico, como ocurre, por
ejemplo, con la presbicia, sino que los factores de
riesgo médicos como la hipertension arterial, la
diabetes mellitus, las hiperlipidemias, entre otras
enfermedades, posiblemente tienen una repercusion
en el oido humano similar al que protagonizan en
otros 6rganos.’

La causa mas frecuente de discapacidad auditiva
en el adulto mayor es la presbiacusia, generalmente
bilateral y simétrica, en un 90 % de los casos es de
tipo neurosensorial.*®

Lapresbiacusia se define como una pérdida progresiva,
bilateral y generalmente simétrica de la audicion,
relacionada directamente con el envejecimiento
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del sistema auditivo, que no puede ser explicada
por procesos traumaticos, genéticos o patologicos
extraordinarios.’

Se estima que del 70 % al 80 % de las personas
entre 65 a 75 afios de edad presentan algun grado de
presbiacusia. Segln la primera Encuesta Nacional de
Salud realizada en Chile en el afio 2003, la prevalencia
de hipoacusia en los adultos mayores chilenos fue de
77,8 %."°

Otra de las causas mds frecuentes de discapacidad
auditiva en la etapa de la adultez es la otosclerosis.
Por definicion, es una osteodistrofia localizada en la
capsula laberintica.

La otosclerosis afecta a aproximadamente al 10 %
de la poblacion de piel blanca en Estados Unidos.
Es una enfermedad que se manifiesta mayormente,
pero no exclusivamente, en mujeres, en una relacion
2:1. Guarda relacién con los cambios hormonales.
Asi, el embarazo es una situacion de alto riesgo para
pacientes afectadas por otoesclerosis.

Numerosos estudios han demostrado su herencia
autosémica dominante con penetrancia estimada
entre el 25 % y el 40 %, y expresividad variable. Se
han invocado multiples factores ambientales y se han
mapeado varios loci génicos. Se caracteriza por una
pérdida progresiva conductiva o mixta, que se inicia
entre los 15 y 40 afios de edad, de forma bilateral en
el 75 % de los casos.'"'?

Laaudicion es la via habitual para adquirir el lenguaje,
uno de los mas importantes atributos humanos. Existe
un periodo esencial para la adquisicion del lenguaje
entre los 0 y 3 afos de edad. Los primeros momentos
resultan de vital importancia para la adquisicion de
las habilidades prelingiiisticas que ayudan al posterior
desarrollo del lenguaje.'*

Diferentes estudios demuestran que la sordera
durante los seis primeros meses de vida interfiere
con el desarrollo normal del habla y el lenguaje oral.
Por ello los nifios con discapacidad auditiva deberian
identificarse idealmente antes de los 3 meses de edad,
y comenzar la intervencion antes de los 6 meses, lo
que es fundamental para iniciar el apoyo que permita
prevenir las secuelas del déficit auditivo.'*!3

Sin embargo, la edad promedio del diagnostico de
la sordera congénita es entre los 2-2,5 afios. Los
programas de pesquisaje selectivo por grupos de
riesgo resultan costo-efectivos, ya que puede detectar
hasta un 66 % de todos los RN con sordera moderada
o profunda. Sin embargo, el porcentaje de los
detectados segun varios estudios, puede ser inferior
al 50 %.!>16

Es obvio que lograr una definicion etiologica de la
discapacidad auditiva es esencial, pues ubicar a
cada individuo en una categoria causal adecuada,
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facilita su seguimiento individual y familiar, y el
proceso de asesoramiento genético, a la vez que
ofrece un enfoque mas racional en la aproximacion
a esta problematica en el pais, contribuyendo en gran
medida a la prevencion, habilitacion y tratamiento de
este tipo de discapacidad.

En el Estado Plurinacional de Bolivia en el mayor
numero de personas con discapacidad auditiva se
pudo identificar una causa postnatal en la génesis de
su discapacidad, donde la presbiacusia, la meningitis
bacteriana, la otitis media recurrente, y el uso de
farmacos, fueron los eventos que se observaron con
mayor frecuencia.

Los farmacos ototoxicos son aquellos que causan
efectos lesivos sobre las estructuras vestibular y
coclear del oido. Estan descritos un grupo importante
de medicamentos con capacidad ototoxica, como
algunosantipalidicos, antinflamatoriosno esteroideos,
diuréticos de ASA, antineoplasicos, salicilatos,
antidepresivos triciclicos, pero los mas ampliamente
conocidos son los aminoglucosidos. El mecanismo de
la accion ototoxica puede variar de un grupo a otro.
La pérdida auditiva producida por la ototoxicidad de
los aminoglucoésidos es, generalmente, postlingual y
evoluciona de forma progresiva. No existen signos y
sintomas asociados, por lo que se trata de una sordera
no sindromica o aislada. La ototoxicidad de los
aminoglucdsidos es una de las causas mas comunes
de discapacidad auditiva de comienzo tardio. Sin
embargo, en condiciones similares y aplicando dosis
equivalentes, estos medicamentos resultan ototdxicos
solo en un grupo de individuos. Se ha demostrado
que muchos de ellos presentan varios familiares con
pérdida auditiva, por lo que evidentemente existe un
componente genético significativo. '

Desde que, en 1993, se identifico una mutacion del
ADN mitocondrial asociada ala discapacidad auditiva,
inducida por aminoglucosidos, se ha realizado una
serie de investigaciones que reafirman la existencia
de esta susceptibilidad genéticamente determinada. '’
La mutacion A1555G del ADN mitocondrial es la
principal alteracion genética, asociada a la sordera
neurosensorial no sindromica de comienzo tardio. Se
vincula a la susceptibilidad elevada para el desarrollo
de pérdida auditiva inducida por aminoglucésidos.
Antes de aplicar un tratamiento con aminoglucésidos,
lo ideal seria precisar si la persona tiene esta mutacion.
Si no fuera posible, al menos, debe indagarse sobre
los antecedentes familiares de sordera y precisar si
es de transmision materna. Si resulta positivo, se
recomienda evitar el tratamiento con estos farmacos.>
17

Mientras que en los casos con etiologia prenatal
genética el mayor porcentaje de casos valorados
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en Bolivia, correspondié al grupo heredofamiliar,
superando ampliamente a los defectos congénitos
aislados y multiples.

En este grupo heredofamiliar se incluyen las sorderas
hereditarias. Se estima que la discapacidad auditiva de
causa genética representa el 55 % de los casos a nivel
mundial. Las sorderas hereditarias, segiin su cuadro
clinico, pueden aparecer junto a otras manifestaciones
fenotipicas y formar parte de sindromes en el 30 % de
los casos, el resto se presenta de manera aislada, o
sea, no sindrémica.>!>!"

En los ultimos afios se han logrado identificar
mutaciones en mas de 120 genes asociados a pérdidas
auditivas. A pesar de este gran numero las mas
frecuentes descritas son las del gen GJB2 (del inglés:
Gap Junction Protein Beta 2), que codifica para la
sintesis de la Conexina 26 (Cx26). En las membranas
citoplasmaticas de las células ciliadas de la coclea,
seis moléculas de Cx26, asociadas en hexameros,
constituyen los conexones. De ellos, dos procedentes
de células adyacentes, se unen a través de sus regiones
extracelulares formando un canal funcional por el que
ocurre el reciclaje de potasio necesario para mantener
la alta concentracion endolinfatica de este ion,
requerida para preservar la funcion del oido interno.
Las mutaciones del gen GJB2 son responsables de
aproximadamente el 40 % de las sorderas congénitas
profundas, y el fenotipo mas comun asociado a estas,
es la sordera neurosensorial prelingual autosdémica
recesiva no sindrémica. >’

En las sordera conductivas, también llamadas de
transmision, la parte afectada del oido corresponde al
oido externo y medio; mientras que en las sorderas
neurosensoriales, llamadas también de percepcion,
la parte afectada corresponde al oido interno, donde
se ubica el 6rgano de Corti, o bien las vias o centros
auditivos; y en las sorderas mixtas hay a la vez
lesiones en ambas partes del oido.*'* El 6rgano de
Corti puede afectarse por diversas causas: unas de
tipo genéticas (malformaciones congénitas,) otras de
tipo ambiental, y entre ellas debemos distinguir las
endogenas (urea, glucosa) las toxicomedicamentosas
(aminoglucosidos) y las traumadticas que son o bien
por traumas 6seos (fracturas de pefiasco, lesiones en
las ventanas oval o redonda) o por traumas sonoros.
El trauma sonoro puede producirse en un ambiente
extralaboral (discotecas con musica a volumenes
muy elevados, tiro militar o deportivo, aviacién) o
adquirido dentro del horario de trabajo, o sea trauma
sonoro y laboral >#1®8

En el departamento de Santa Cruz de la Sierra, se
concentra la cuarta parte de los casos con discapacidad
auditiva identificados en Bolivia, con predominio de
las causas postnatales, donde la contaminacion sonora

desempefia un importante papel. A propdsito, desde el
afio 2007 el Consejo Municipal Crucefio aprob6 una
ordenanza para la prevencion, mitigacion y control de
la contaminacién acustica, donde se plantea que en
las zonas citadinas saturadas por el ruido, el nivel de
contaminacion oscila entre 110 a 120 decibeles."
Una vez diagnosticada la discapacidad auditiva
y valorado su origen etioldgico, los estudios
neurofisiologicos resultan de gran utilidad para emitir
elementos prondsticos, y sugerir un tratamiento
adecuado. En Bolivia los casos con hipoacusia
sensorioneural superaron en 3,4 veces a las de tipo
conductivas y mixtas.

En un estudio realizado en Colombia sobre la
etiologia de la sordera en dieciséis instituciones de
once ciudades del pais, se encontrd que el 85 % de
los individuos examinados presentaban un dafo
neurosensorial, 10 % una lesion mixta, y solamente
5 % una alteracion conductiva. De igual manera los
grados severos y profundos de pérdida auditiva se
observaron en el 72 % de los casos, el moderado en
24 %y el leve en el 4 %.%°

En los casos estudiados en Bolivia, la intensidad de
la pérdida auditiva dependio del tipo de discapacidad
auditiva, segun el sitio anatomico de la lesion, pero
en sentido general, los grados de mayor intensidad de
dafio (severos, profundos y cofosis) afectaron a mas
de la mitad la mitad (64,2 %) de todas las personas
afectadas por esta discapacidad.

En la hipoacusia leve sdlo surgen problemas de
audicion con la voz baja y ambiente ruidoso. En
las moderadas se aprecian dificultades con la voz
normal; existen problemas en la adquisicion del
lenguaje y en la producciéon de sonidos. En las
severas so6lo se escucha cuando se habla a gritos o
se usa amplificacion. No se desarrolla lenguaje sin
ayuda. Mientras que en las profundas la comprension
es practicamente nula, incluso con amplificacion. No
se produce un desarrollo espontaneo del lenguaje.’
Muchos pacientes con discapacidad auditiva se
benefician de procedimientos médicos o quirurgicos,
pero la amplia mayoria tiene trastornos auditivos
que no pueden corregirse con estos métodos y para
ellos esta indicada la rehabilitacion mediante protesis
auditivas. En la mayoria de los casos se trata de
hipoacusias neurosensoriales.

En los pacientes con hipoacusia neurosensorial
profunda coclear es posible estimular directamente el
nervio auditivo mediante la utilizacion del implante
coclear, que se basa en la transformacion de la onda
sonora en una sefial eléctrica que es conducida a
la coclea o al tronco cerebral para su recepcion e
interpretacion.

Para que el implante coclear tenga éxito, no sélo es
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necesario una indicacién y una técnica quirdrgica
adecuadas, sino que el proceso de rehabilitacion
logopédica es fundamental. Estan indicados en
hipoacusias profundas, especialmente las infantiles
congénitas o posmeningiticas. '

Se concluye que la mayor prevalencia de Ia
discapacidad auditiva en el Estado Plurinacional de
Bolivia se observd en el grupo de edad de 60 afios
y mas, con predominio de las causas postnatales. La
enfermedad heredo familiar predominé dentro del
grupo etiologico prenatal, superando en siete veces
a los defectos congénitos aislados y multiples. El
mayor porcentaje de los casos presentd hipoacusia
sensorioneural, en este grupo predominaron los
grados profundos y severos de intensidad, mientras
que en la hipoacusia mixta prevalecieron los casos

severos y moderados y en la hipoacusia conductiva
solo se observaron casos de intensidad moderada y
ligera.
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