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Characteristics of auditory evaluation in
Williams syndrome: a systematic review

RESUMO

Objetivo: Identificar por meio de uma revisdo sistematica da literatura quais sdo as caracteristicas da avaliagdo
audiologica clinica de individuos com sindrome de Williams. Estratégia de pesquisa: Inicialmente foi
determinada a seguinte pergunta de pesquisa: “Quais sdo as caracteristicas da avaliagdo auditiva clinica em
individuos com sindrome de Williams?”. A partir desta, foi realizado um levantamento bibliografico em 4 bases
de dados, utilizando-se dos seguintes descritores: sindrome de Williams (Williams syndrome), perda auditiva
(hearing loss) e audiologia (audiology). Critérios de sele¢io: Foram selecionados artigos com nivel de evidéncia
1 ou 2, publicados na integra nos idiomas portugués brasileiro ou inglés. Analise dos dados: Foram analisados
os resultados obtidos nos testes auditivos utilizados na rotina clinica, incluindo: imitanciometria, audiometria
tonal, emissdes otoacusticas e potencial evocado auditivo de tronco encefélico. Resultados: 209 estudos foram
encontrados, porém apenas 12 contemplaram os critérios de inclusdo para o estudo. Foi possivel observar
prevaléncia de curva timpanométrica do tipo A, que pode ocorrer juntamente com auséncia de reflexos acusticos,
perda auditiva neurossensorial de grau leve a moderado acometendo principalmente as frequéncias altas, emissoes
otoactsticas ausentes ou de menor amplitude e potencial evocado auditivo de tronco encefalico sem alteragdo
retrococlear. Conclusdo: O comprometimento coclear ¢ comum em individuos com sindrome de Williams e as
principais alteragdes na avaliagdo auditiva nesta populag@o sdo a auséncia das emissdes otoacusticas e dos reflexos
acusticos bem como a presenga de perda auditiva neurossensorial de grau leve a moderado principalmente nas
frequéncias altas na audiometria tonal.

ABSTRACT

Purpose: Identify the characteristics of the clinical audiological evaluation of individuals with Williams
syndrome by means of a systematic literature review. Research strategies: The following research question was
initially determined: “What are the characteristics of clinical auditory assessment in individuals with Williams
syndrome?”. From this, a bibliographic search was conducted in four databases using the descriptors: Williams
syndrome, Hearing loss, and Audiology. Selection criteria: Only full articles with evidence levels 1 or 2,
published in Brazilian Portuguese or English, were selected. Data analysis: Results obtained in the auditory
tests used in the clinical routine, namely: immittance test, pure-tone audiometry, otoacoustic emissions, and
brainstem auditory evoked potential were analyzed. Results: Two hundred nine studies were found, but only
12 met the inclusion criteria for the study. It was possible to observe prevalence of type A tympanometry curve,
which may occur with absence of acoustic reflexes, mild to moderate sensorineural hearing loss, affecting mainly
the high frequencies, absent or less amplified otoacoustic emissions, and brainstem auditory evoked potential
without retrocochlear alteration. Conclusion: Cochlear impairment is common in individuals with Williams
syndrome and the main disorders found in the hearing assessment in this population are absence of otoacoustic
emissions and acoustic reflexes, as well as presence of mild to moderate sensorineural hearing loss, mainly in
the high-frequency range, observed by audiometry.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Williams (SW) faz parte de uma alteracao de
desenvolvimento neuroldgico, decorrente de uma microdelegdo
de aproximadamente 20 a 28 genes pertencentes ao brago longo
do cromossomo 7q11.230-9,

O fenétipo da SW ¢ caracterizado por diversas anormalidades
fisicas*® e neurologicas” que se manifestam concomitantemente
aum quadro comportamental e cognitivo muito peculiar: por um
lado, observa-se um alto nivel de sociabilidade, com habilidades
linguisticas e de reconhecimento de faces preservadas e, por
outro lado, observa-se um déficit cognitivo global, incluindo
uma extrema dificuldade de processamento visuo-espacial®'2),
Além disso, a caracteristica do fenotipo auditivo também tem sido
alvo de muita investigacdo cientifica: a hipersensibilidade a sons,
manifestada pela fonofobia e hiperacusia, ¢ uma caracteristica
bem comum na SW19), que se contrapde a uma fascinagio aos
sons ¢ ao interesse musical também frequentemente observados
nesta popula¢ao!®-19.,

Estudos recentes tém investigado a acdo de alguns genes
localizados em algumas posi¢des do cromossomo 7q11.23,
entre eles, a Elastin (ELN), o General Transcription Factor 21
(GTF21) e o Lim Domain Kinase 1 (LIMK1), que, quando
ausentes, podem ocasionar modificagdes anatomofisiologicas e,
assim, comprometer o funcionamento das estruturas do sistema
auditivo como um todo!'*19,

Acredita-se que a delegdo do gene ELN possa ser responsavel
por comprometer a fung¢do auditiva, uma vez que € capaz de
alterar a perfusdo da coclea por estenose vascular, enrijecer a
membrana basilar, desregular a proliferacao celular, e, ainda,
por ser capaz de prejudicar a transdugdo do sinal das células
ciliadas". Além disso, uma deficiéncia neste gene pode ser
capaz de prejudicar o sincronismo dos estereocilios, atrasando
a ativagio do nervo coclear®.

Também, estudos realizados em ratos com delegdo dos
genes da familia GTF21 tém observado que estes apresentaram
hipersensibilidade aos sons, tais como individuos com SW@!22),
Estudos descrevem que este gene ¢ expressado nos tecidos
neurossensoriais da coclea, servindo como um receptor das células
ciliadas nos neurdnios do ganglio espiral, que sdo responsaveis
por desencadear o potencial de a¢ao para conduzir o estimulo
auditivo para as vias auditivas centrais, na estria vascular, na
membrana de Reissner ¢ em varios outros tipos de células do
o6rgao de Corti. Sendo assim, € possivel que a disfuncao dessas
células contribua para um prejuizo na amplificag@o coclear por
meio de um disturbio no gradiente idnico e, assim, resulte em
uma hipoacusia®.

Ainda, o gene LIMK1 tem se mostrado importante para a
transmissao sinaptica, para o funcionamento do sistema nervoso
central®?” e para a regulagio da mobilidade das células ciliadas
da coclea. Desta forma, a delegao deste gene também pode estar
correlacionada com o fendtipo auditivo observado na SW@.

Além desses, outros genes posicionados em regides tipicamente
deletadas em individuos com SW podem também contribuir para
alteracdes auditivas observadas nesta sindrome. Estudos tém
observado a expressao dos genes FZD9 e STX1A nos neurdnios
do génglio espiral da coclea®-?. Ainda, o gene STX1A parece
estar relacionado com a atividade sinaptica das células ciliadas

do 6rgdo de Corti® e com o nivel de serotonina que pode levar
ao desenvolvimento de funcdes cognitivas especificas, tais como
as habilidades musicais®?.

Além disso, ha hipotese de que exista um modelo genético
exclusivo para o processamento dos sons em individuos com
SW, que se estende além do sistema periférico®?. Estudos que
avaliaram modificagdes anatomofisiologicas no cérebro de
individuos com SW, por meio de ressonancia magnética, tém
observado aumento no volume do cértex auditivo no hemisfério
esquerdo®3% ou em ambos os hemisférios®?.

Considerando que as modificagdes no sistema auditivo decorrentes
das alteracdes genéticas podem comprometer a funcionalidade
da audicdo, faz-se importante um maior conhecimento sobre
quais sdo as alteragdes mais comuns que podem ser encontradas
na avaliagdo auditiva dos pacientes com SW, com o objetivo de
nortear quais sdo os principais testes a serem utilizados na rotina
clinica de avalia¢do auditiva destes individuos.

OBJETIVO

O objetivo da presente pesquisa foi identificar, por meio de
uma revisdo sistematica da literatura, quais sdo as caracteristicas
da avalia¢do auditiva clinica de individuos com sindrome de
Williams.

ESTRATEGIA DE PESQUISA

Para iniciar a busca na literatura, foi elaborada a seguinte
questdo de estudo: “Quais sdo as caracteristicas da avaliagdo
auditiva clinica em individuos com sindrome de Williams?”

A seguir, uma busca no sistema DeCS (Descritores em
Ciéncias da Saude) foi realizada, a fim de definir os descritores
para iniciar o levantamento bibliografico. Foram selecionados trés
descritores nos idiomas portugués brasileiro e inglés: sindrome
de Williams (Williams syndrome), perda auditiva (hearing loss)
e audiologia (audiology). Sendo assim, entre maio e julho de
2017, quatro buscas foram realizadas em cada base de dados,
contando com as seguintes combinagdes:

o “Williams syndrome” and “hearing loss”;
o “Williams syndrome” and “audiology”;
*  “sindrome de Williams” and “perda auditiva”;

*  “sindrome de Williams” and “audiologia”.

As bases de dados selecionadas para a busca foram: Scielo,
Science Direct, Biblioteca Virtual da Saude (BVS) ¢ Pubmed.

CRITERIOS DE SELECAO

Com a finalidade de responder a pergunta de pesquisa,
foram incluidos, na presente revisdo, artigos que estudaram
a populacdo de individuos com SW, nos idiomas portugués
brasileiro e inglés e que apresentavam resultados dos testes de
avaliagdo auditiva que sdo utilizados de rotina na pratica clinica,
dentre eles: Imitanciometria, Audiometria tonal, Emissoes
Otoacusticas (EOA) e Potencial Evocado Auditivo de Tronco
Encefalico (PEATE).
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Considerando o pequeno numero de artigos encontrados
com o tema de interesse, foram incluidos para analise artigos
publicados em qualquer ano ¢ foram aceitos artigos com nivel
de evidéncia 1 ou 2, de acordo com os critérios do Oxford
Centre for Evidence-based Medicine®®. Foram excluidos da
pesquisa estudos de casos-clinicos, capitulos de livros, resumos
de congressos, cartas ao editor e opinido de especialista.

ANALISE DOS DADOS

Para ser possivel contabilizar o numero total de artigos
encontrados, uma tabela foi preenchida com a referéncia de
cada estudo levantado. Ao finalizar o levantamento bibliografico
com cada combinag@o de descritores em cada base de dados,
foi realizada uma pesquisa para identificar e excluir os titulos
repetidos. Sequencialmente, dois revisores independentes leram
os titulos de todos os estudos encontrados. Quando ndo era
possivel excluir o artigo apenas com a leitura do titulo, este artigo
era selecionado para leitura do resumo. Quando era observado
pelo resumo que o artigo se enquadrava dentro dos critérios de
inclusdo, este era selecionado para a leitura do texto completo.

Ap6s finalizar esta etapa, os estudos selecionados para a
presente revisao foram analisados quanto aos aspectos importantes
para responder a pergunta de pesquisa no ambito de objetivo,
metodologia, resultados obtidos e conclusdo. As divergéncias
na andlise dos estudos foram resolvidas por meio de discussao
entre os revisores.

RESULTADOS

Resultados nas bases eletronicas de dados

A somatoéria de trabalhos encontrados em cada busca foi
de 209 artigos, sendo que a maior quantidade de artigos foi
encontrada na base de dados Science Direct. Com o uso dos

Tabela 1. Resultado do levantamento de dados da literatura

descritores em inglés, também foi possivel encontrar maior
nimero de artigos. Apds excluir os titulos repetidos, foi obtido
um total de 156 titulos publicados (Tabela 1).

Considerando os critérios de inclusdo, bem como a pergunta
da pesquisa, foram lidos os titulos dos 156 artigos encontrados.
A partir desta etapa, 119 artigos foram excluidos e foram lidos
os resumos dos 37 artigos restantes. Apos a leitura dos resumos,
18 artigos foram selecionados para leitura na integra, sendo
que um total de 12 artigos contemplaram todos os critérios e
foram considerados para analise na presente revisao (Figura 1).

Considerando que cada estudo empregou diferentes tipos de
procedimentos, para maior clareza dos estudos selecionados,
optou-se por descrever inicialmente os principais critérios
metodologicos de cada estudo (Tabela 2). Os resultados de cada
estudo serdo descritos a seguir, analisando cada procedimento
de interesse do presente estudo (Imitanciometria, Audiometria
tonal, EOA e PEATE).

( Encontrados 209 artigos ]
Excluidos 53 titulos Lidos os titulos dos 156
repetidos artigos restantes
Ap6s ler os titulos foram
excluidos 119 estudos

19 artigos excluidos por
nao contemplarem os
critérios

Restaram 37 artigos,
dos quais foram lidos os
resumos

Restaram 18 artigos,
que foram lidos na
integra

12 estudos contemplaram
todos os critérios e foram
analisados na presente
revisao

Figura 1. Fluxograma da selegcéo dos artigos para andlise

. . Numero de artigos Nl]merc_; final
Base de Descritor utilizado Namero de artigos em cada base apés c}e artlgqs
dados encontrados excluir os repetidos apos explwr os
repetidos
Science “Williams syndrome” and “hearing loss” 123 136 156
Direct “Williams syndrome” and “audiology” 14
“sindrome de Williams” and “perda auditiva” 0
“sindrome de Williams” and “audiologia” 9
BVS “Williams syndrome” and “hearing loss” 23 22
“Williams syndrome” and “audiology” 1
“sindrome de Williams” and “perda auditiva” 11
“sindrome de Williams” and “audiologia” 1
Pubmed “Williams syndrome” and “hearing loss” 19 22
“Williams syndrome” and “audiology” 6
“sindrome de Williams” and “perda auditiva” 0
“sindrome de Williams” and “audiologia” 0
Scielo “Williams syndrome” and “hearing loss” 1 1
“Williams syndrome” and “audiology” 0
“sindrome de Williams” and “perda auditiva” 1
“sindrome de Williams” and “audiologia” 0
Total 209 181
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Tabela 2. Detalhamento dos aspectos metodoldgicos de cada estudo

Artigo

Tipo de estudo

NUmero amostral

Faixa etaria

Procedimentos analisados

Johnson et al.®”

Cherniske et al.®®

Marler et al.("9

Gothelf et al.??

Attias et al.®?

Marler et al.“?

Bedeschi et al.#"

Paglialonga et al.#?

Zarchi et al.®d

Barozzi et al.“¥

Barozzi et al.*®

Paglialonga et al.“®

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Retrospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

Estudo de coorte;
Prospectivo;
longitudinal (12 avaliagéo;
22 avaliagdo apds 5 anos
e 3% avaliagdo apos 10
anos)

Estudo de coorte;
Prospectivo;
Transversal

9 individuos com SW

20 individuos com SW

27 individuos com SW

49 individuos com SW;

Individuos com DT (sem DT: pareados por idade cronolégica

informacgao do numero
amostral)

21 individuos com SW;
21 individuos com DT

81 individuos com SW;
14 individuos com DT

13 individuos com SW

18 individuos com SW;
14 individuos com DT

44 individuos com SW;
23 individuos com DT

69 individuos com SW

24 individuos com SW
participaram da 12 e
da 22 avaliacdo, sendo
que apenas 10 destes
participaram da 32
avaliacao
21 orelhas de 13
individuos com SW;
13 individuos com DT

Sem informacao

Média de 38 anos (30-51 anos)

Média de 15 anos (6-48 anos)

SW: faixa etéaria de 1-35 anos;

SW: faixa etéaria de 6-26 anos;

DT: pareados por idade cronolégica

SW 1 (43 individuos): média de 12

anos (5-17 anos);

SW 2 (38 individuos): média de 31

anos (18-59 anos);

DT: média de 13 anos (7-32 anos)

Faixa etaria de 17-44 anos

SW: faixa etéaria de 7-23 anos;
DT: faixa etaria de 5-20 anos

SW: média de 16 anos (5-35 anos);
DT: média de 17 anos (6-38 anos)

Média de 11 anos (2-30 anos)

Média de 8 anos na 12 avaliagdo

(5-14 anos)

SW: faixa etaria de 9-31 anos;

Audiometria tonal;
EOAT

Audiometria tonal

Audiometria tonal;
EOAPD

Reflexos acusticos
ipsilaterais;
Audiometria tonal;
EOAPD;
PEATE

Reflexos acusticos ipsi e

contralaterais;
EOAT com supressao
Timpanometria;
Audiometria tonal;
EOAPD

Audiometria tonal;

EOAT; (Timpanometria,
pesquisa de reflexos
acusticos e audiometria
tonal deveriam estar
normais, pois foram

utilizados como critério de

incluséo)
Timpanometria;
Reflexos acusticos
ipsilaterais;
Audiometria tonal
Timpanometria;
Reflexos acusticos

contralaterais; Audiometria

tonal com reforgo visual
ou convencional;
EOAT;
PEATE

Timpanometria;
Reflexos acusticos
contralaterais;
Audiometria tonal;
EOAT

EOAPD;

DT: pareados por idade cronolégica (Timpanometria, reflexos

acusticos e audiometria
tonal deveriam estar
normais, pois foram

utilizados como critério de

incluséo)

Legenda: SW-Sindrome de Williams; DT-Desenvolvimento Tipico; EOAT-Emissdes Otoacusticas Transientes; EOADP-Emissdes Otoacusticas Produto de Distorgao;

PEATE-Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefalico

Analise dos estudos selecionados

com SW sdo recentes (menos de 20 anos de publicagdo), o
que sugere que esta ¢ uma area de estudo relativamente nova.

O resultado do levantamento bibliografico da presente

pesquisa demonstrou que, embora ndo se tenha restringido o ano
de publicagao, os estudos de avaliagdo auditiva em pacientes

Silva et al. CoDAS 2018;30(5):¢20170267 DOI: 10.1590/2317-1782/20182017267

Observou-se que a maioria dos estudos se utilizaram de
uma amostra com uma ampla faixa etria e que alguns estudos
reuniram um numero amostral grande. No entanto, nem todos

4/8



os participantes realizaram todos os procedimentos, ou seja,
dentro de um mesmo estudo, o nimero amostral para cada
procedimento foi diferente, o que implica cautela na analise
dos resultados.

Imitanciometria

Dentre os 12 artigos selecionados, seis deles apresentaram
resultados da imitanciometria, sendo que quatro descreveram
os achados do registro da curva timpanométrica®™*? e dois
apresentaram apenas os achados dos reflexos aclisticos@®4),

Dentre os quatro estudos que consideraram a analise da curva
timpanométrica, a curva do tipo A foi predominante®”?, sendo
que, em dois destes estudos, nao foi observada a presenga de
curva timpanométrica do tipo B¢74?. No primeiro estudo, foram
observados resultados normais em 100% das criangas avaliadas
(34 casos); quanto aos adultos, foi observado que sete, dentre os
32 avaliados, apresentaram outros tipos de curva timpanométrica
que ndo a do tipo A: em cinco casos, a curva foi do tipo Ad; e,
em dois casos, a curva foi do tipo C®?. No segundo estudo, a
curva timpanométrica do tipo A foi observada em mais de 65%
de todas as avaliagdes. A curva timpanométrica do tipo C foi
registrada apenas nas duas primeiras avaliagdes, sendo observada
em 20% dos casos na primeira avaliagdo e, em 8% a 12% dos
casos na segunda avaliagdo. Neste estudo, os reflexos actisticos
contralaterais estiveram presentes em todos os individuos com
curva timpanométrica do tipo A“0,

Por outro lado, dois, dentre os quatro estudos, observaram
presenga da curva timpanométrica do tipo B em 23% dos
casos®3?, Em um deles, observou-se também curva do tipo
C em 8,1% dos casos e foram observados reflexos acusticos
ausentes em mais de 50% dos casos que apresentaram condi¢des
normais de orelha média (curva timpanométrica do tipo A)
G, No outro estudo, a curva timpanométrica do tipo A foi
observada em 76,5% dos pacientes, sendo que, contrariamente
ao estudo anterior, em todos os individuos que apresentaram
curva timpanométrica tipo A os reflexos acusticos contralaterais
estiveram presentes®?.

Os dois estudos que analisaram somente a caracteristica dos
reflexos actisticos obtiveram maior porcentagem de auséncia dos
reflexos em individuos com SW. No primeiro estudo, foi observada
uma maior porcentagem de auséncia em individuos com a SW
em comparagao aos individuos com desenvolvimento tipico®”.
No segundo estudo, a auséncia dos reflexos foi observada em
62% a 86% dos pacientes avaliados, sendo que, nos pacientes
que apresentaram reflexos presentes, o limiar deste foi maior do
que em individuos com desenvolvimento tipico“?. Em ambos os
estudos, os autores associaram este achado a queixa de hiperacusia
frequentemente observada nesta populagdo, considerando que
uma das fungdes do reflexo do musculo estapediano ¢ proteger
o sistema auditivo de sons intensos.

De maneira geral, observou-se que a curva do tipo A ¢
predominante nesta populago, o que sugere que as alteragdes
de orelha média ndo parecem ser uma caracteristica especifica
nesta sindrome.

Quanto aos reflexos actisticos, embora dois estudos ndo tenham
confirmado esta observagao®®9, trés outros estudos referiram

a auséncia dos reflexos acusticos como uma caracteristica
muito comumente observada mesmo em pacientes sem
comprometimentos de orelha média®*%4Y, Cabe ressaltar que,
em dois destes estudos, os autores concordaram em afirmar que
esta possivel deficiéncia na funcionalidade do musculo estapédio
parece justificar a hiperacusia referida por estes pacientes@®4".

Audiometria tonal

No que diz respeito aos dados de limiares auditivos em
individuos com SW, foram identificados nove estudos que
descreveram este achado.

Emum estudo preliminar, foram detectados 16 dentre 20 pacientes
avaliados que apresentaram perda auditiva, sendo que oito deles
apresentaram perda auditiva neurossensorial de grau leve a
moderado bilateral, um apresentou perda auditiva neurossensorial
de grau leve unilateral em frequéncias altas, ¢ trés individuos
apresentaram perda auditiva neurossensorial em frequéncias
altas e baixas ou perda auditiva condutiva®?. Por outro lado,
outro estudo descreveu uma prevaléncia bem menor de perda
auditiva, no qual foram observados seis pacientes com limiares
auditivos normais e trés pacientes com perda auditiva em
frequéncias altas®?

Em um outro estudo, foram observados limiares auditivos
maiores em individuos com SW em comparacao a individuos
com desenvolvimento tipico para as frequéncias a partir de
3 kHz, sendo predominantemente observada perda auditiva
neurossensorial de grau leve a moderado. Apresentaram perda
auditiva condutiva nas frequéncias inferiores a 2 kHz 10%
dos individuos e 60% apresentaram perda auditiva coclear
em frequéncias mais altas (de 3 a 8 kHz), sendo que 75% das
perdas auditivas foram bilaterais. O grau da perda auditiva nas
frequéncias altas variou de 25 a 55 dB na orelha direita e de
25 a 110 dB na orelha esquerda®.

Outro estudo também observou a presencga de perda auditiva
de grau leve na maior parte dos casos, sendo que apenas 11,3%
dos casos apresentaram perda auditiva de grau moderado a
profundo (limiar maior do que 40 dB), sendo as frequéncias altas
(6 e 8 kHz) as mais afetadas. Quanto ao tipo da perda auditiva,
foram observadas 26,1% dos casos do tipo neurossensorial,
21,6% mista € 9,1% dos casos, condutiva®®,

Em um outro estudo, também foi observada presenca de
perda auditiva de grau leve a moderadamente severa em 63%
das criangas em idade escolar ¢ em 92% dos adultos, sendo
que, em pelo menos 50% dos casos, a perda auditiva foi do
tipo neurossensorial. Um outro estudo com metodologia muito
semelhante observou, dentre 13 pacientes com SW, perda auditiva
bilateral de grau leve em oito individuos (61,6%), sendo: em
um caso condutiva; em dois casos mista; € em cinco casos,
neurossensorial*?.

Ainda, em um estudo que realizou uma triagem auditiva em
19 individuos, foi observado que 16 deles falharam no teste.
Além desses, foram descritos oito casos de individuos que
realizaram a audiometria tonal convencional, sendo que a perda
auditiva neurossensorial foi observada em seis individuos®.

Com base nestes achados, foi notavel a prevaléncia de perda
auditiva em mais de 60% dos casos avaliados de individuos com
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SW; apenas um artigo descreveu ter observado perda auditiva em
apenas cerca de 33% dos casos, podendo, no entanto, o pequeno
numero amostral ter influenciado esses resultados®®. Além desse,
um outro artigo que avaliou criangas pequenas também observou
uma porcentagem menor de perda auditiva®. Dentre as 16 criangas
avaliadas por meio da audiometria com reforgo visual, apenas
duas apresentaram perda auditiva, ambas condutivas, sendo
uma de grau leve e uma de grau moderado. Dentre os pacientes
avaliados por meio da audiometria tonal convencional (53 casos),
foi observada perda auditiva nas frequéncias de até¢ 2 kHz em
22,6% dos casos (9,4% condutiva e 13,2% neurossensorial) e
nas frequéncias mais altas (média dos limiares obtidos em 4,
6 ¢ 8 kHz) esta porcentagem aumentou para 30% dos casos®”.

Alguns estudos relacionaram a perda auditiva com a idade,
sendo que esta parece ser de carater progressivo em individuos com
SWE40434H ¢ que se inicia ainda no comego da adolescéncia®
ou no inicio da vida adulta®. Um estudo observou maior
incidéncia de perda auditiva em individuos com mais de 15 anos
de idade (46%) do que em individuos mais jovens (23%)%%.
Um outro estudo destacou o aparecimento da perda auditiva
nestes individuos por volta dos 25 anos de idade™®.

Considerando ainda o perfil progressivo da perda auditiva, um
estudo realizou uma avalia¢do auditiva longitudinal dos pacientes
(trés avaliagdes ao longo de 10 anos de acompanhamento).
Foi observada perda auditiva nas frequéncias mais baixas (média
dos limiares obtidos em 0,5, 1 ¢ 2 kHz) em 12,5%, 12,5% ¢ 30%
dos casos, respectivamente para a primeira, segunda e terceira
avaliagdes, sendo essa predominantemente neurossensorial
(apenas 4% de perda auditiva condutiva observada nas duas
primeiras avaliagdes). Para as frequéncias mais altas (média dos
limiares obtidos em 4, 6 ¢ 8 kHz) foi observada predominio de
perda auditiva em 25%, 50% e 80% dos casos, respectivamente
para as trés avaliagdes“?.

Quanto ao tipo de perda auditiva, o tipo neurossensorial
foi o mais destacado. Seis estudos observaram a presenca de
perda auditiva condutiva®®3#404249 no entanto o estudo que
apresentou maior porcentagem deste tipo de perda foi de 10%”.
Quanto as perdas mistas, estas foram descritas em apenas dois
artigos, sendo que estas foram observadas em cerca de 15%*¥
e 21% dos casos®. Desta forma, é possivel observar que o
comprometimento de orelha média nao ¢ um achado dominante
em individuos com SW.

Ainda cabe ressaltar o que tange ao grau e configuracao
da perda auditiva. Foi possivel observar a prevaléncia de
perda auditiva de grau leve a moderada em todos os artigos
que descreveram esta variavel @%38394244 A descri¢do quanto a
configuragdo também foi bem similar entre os estudos; em todos
que destacaram esta variavel a configuragao predominante foi a
descendente, sendo que as principais frequéncias acometidas foram
as altas@038-404243) " a partir de 3 kHz para alguns autores?**°4%
e em 6 e 8 kHz para outros®®.

Emissées Otoacusticas (EOA)

A analise das EOA foi observada em nove artigos, sendo que
quatro deles avaliaram as Emissdes Otoacusticas por Produto de
Distor¢ao (EOAPD)!*249 e cinco deles avaliaram as Emissoes
Otoacusticas com estimulo Transiente (EQAT)®3%41:43.46),

Nos estudos com EOAPD, os resultados foram convergentes
no sentido de observarem respostas de menor amplitude em
individuos com SW em comparagéo a individuos normais!*2374%),
podendo diferir de 2 a 11 dB“*). Além disso, um dos estudos
também observou auséncia das EOAPD em 23% dos casos®” ¢
um outro também destacou maior acometimento nas frequéncias
altas®?. Nestes quatro estudos, os autores concordaram em destacar
uma disfungao coclear nesta populacdo, principalmente para as
frequéncias médias ¢ altas e indicaram a avaliagdo das EOAPD
como importante método para detectar achados subclinicos de
danos nas células ciliadas da coclea.

No que tange a avaliagdo por meio das EOAT, um dos estudos
observou quatro pacientes que apresentaram limiares auditivos
normais, porém EOAT ausentes“®. Também, um outro estudo
observou EOAT ausentes em 39% a 48% dos pacientes com
audi¢do normal e sem comprometimento de orelha média®®.
Tais resultados demonstraram um prejuizo da funcao das células
ciliadas da coclea e a importancia do monitoramento auditivo
por meio das EOAT, considerando que esta medida parece ser
util para refletir algum comprometimento auditivo, mesmo
quando os limiares auditivos ainda nao estdo alterados.

Um outro estudo verificou as medidas de EOAT por meio
de trés andlises: energia extraida das EOAT de banda larga,
energia extraida das EOAT em cada um dos componentes
de frequéncia de banda estreita, e a laténcia extraida apenas
dos componentes de frequéncia. Os autores observaram
menor energia, tanto nas respostas das EOAT de banda larga
em individuos com SW (23,5 dB NPS) em comparagéo a
individuos com desenvolvimento tipico (30,8 dB NPS), como
para a energia por componentes de frequéncia (com diferenca
média entre os dois grupos de 5-9 dB NPS, distribuidas quase
uniformemente em toda a faixa de frequéncia). Na analise da
laténcia nos componentes de frequéncia, foi observada maior
laténcia em individuos com SW em comparagio a individuos
com desenvolvimento tipico, sendo que a diferenga entre ambos
os grupos foi de 0,6 a 1,5 ms®“9,

Também, um dos estudos avaliou as EOAT com supressao.
Os resultados mostraram um efeito de supressdo das EOAT
mais alto em individuos com SW do que individuos com
desenvolvimento tipico, o que, segundo os autores, sugeriu
uma maior atividade do sistema eferente olivococlear medial, e
que esta alteragdo funcional pode contribuir com a hiperacusia
presente nesses pacientes“’.

Ainda, um ultimo estudo que monitorou as respostas das
EOAT ao longo do tempo, observou também um perfil progressivo
de perda das EOAT. Observou-se auséncia das EOAT em cerca
de 50%, 60% e 70% dos pacientes que apresentaram médias
dos limiares em frequéncias baixas normais, respectivamente
nas trés avaliagdes. Segundo os autores, esses dados sugeriram
uma fragilidade coclear em individuos com SW®“9,

A analise das respostas das EOA descrita nestes nove artigos
demonstrou achados muito semelhantes para ambos os estimulos
acusticos empregados. Os resultados tém demonstrado auséncia
ou diminui¢do da amplitude das EOA na populagdo com SW,
mesmo em individuos com limiares auditivos normais. De maneira
geral, os autores relataram que este achado demonstra uma
fragilidade ou disfung@o coclear nestes individuos e sugeriram
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que a avaliacao das EOA ¢ uma medida de extrema importancia
para esta populag@o.

Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefalico (PEATE)

No que diz respeito a analise dos PEATE, apenas dois estudos
consideraram e descreveram estes achados.

O primeiro estudo, apesar de ter observado aumento nos
valores de laténcia (em individuos com SW em comparagao aos
individuos com desenvolvimento tipico) da onda I em 61,9%
dos casos (média de 1,78 ms e 1,63 ms para ambos 0s grupos,
respectivamente), da onda III em 42,9% dos casos (média de
3,98 ms e 3,7 ms para ambos 0s grupos, respectivamente) e
da onda V em 23,8% dos casos avaliados (média de 5,9 ms e
5,52 ms para ambos 0s grupos, respectivamente), os intervalos
interpicos mantiveram-se preservados e sem diferenca entre
os grupos. Desta forma, os autores destacaram que a alteragdo
nas laténcias das ondas Il e V foram decorrentes do atraso na
laténcia da onda I, descartando comprometimento de condugao
neural @,

No segundo estudo, o PEATE foi realizado em 14 pacientes.
Os valores de laténcia observados em individuos com SW foram:
entre 1,38 ms e 1,94 ms para a onda I, entre 3,44 ms ¢ 4,16 ms
para a onda III e entre 5,08 ms e 6,02 ms para a onda V. Quanto
aos intervalos interpicos, os valores observados foram: entre
1,92 ms ¢ 2,58 ms para o interpico I-II1, entre 1,52 ms ¢ 1,88 ms
para o interpico III-V e entre 3,6 ms e 4,32 ms para o interpico
I-V. Os autores consideraram tais resultados normais e sugeriram
auséncia de comprometimento retrococlear nesta populagao®”.

Apesar de ambos os estudos terem descartado comprometimento
retrococlear nestes individuos, um deles®” observou aumento
nos valores de laténcia de todas as ondas, o que ¢ um dado
importante para se considerar na rotina clinica. Desta forma,
os resultados de apenas dois artigos parecem ser insuficientes
para determinar uma conclusao quanto aos valores de laténcia
esperados em individuos com SW.

Assim, mais estudos avaliando os PEATE em amostras maiores
desta populacao seriam uteis a fim de confirmar os resultados
quanto a funcionalidade e integridade das vias auditivas centrais
ao nivel de tronco encefalico em individuos com SW.

Embora o fenétipo da SW seja tao instigante, observou-se,
de maneira geral, convergéncia nos resultados dos estudos,
evidenciando um notavel comprometimento coclear nesta
populagdo.

Os dados de todas essas avaliagdes analisados em conjunto
reforcam a necessidade de acompanhamento otorrinolaringologico
rotineiro com monitoramento auditivo completo, incluindo varios
testes auditivos, na populagdo com SW. Tal acompanhamento
deve-se iniciar desde o comego da vida, buscando o diagndstico
precoce e, consequentemente, a intervengdo ¢ a melhoria da
qualidade de vida destes individuos.

CONCLUSAO

Com base nos artigos analisados no presente estudo, pode-se
concluir que as principais alteragdes na avaliacao auditiva em
individuos com SW se ddo pela auséncia das emissdes otoacusticas,

auséncia do reflexo actstico e presenca de perda auditiva
neurossensorial de grau leve a moderado principalmente nas
frequéncias altas na audiometria tonal, sendo que tais resultados
evidenciam um comprometimento coclear nesta populacéo.
No que tange a imitanciometria foi possivel observar prevaléncia
de curva timpanométrica do tipo A, demonstrando auséncia de
comprometimento de orelha média e, quanto a avaliagdo por
meio dos potenciais evocados auditivos de tronco encefélico,
ndo foi observada alteragdo retrococlear nestes individuos.
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