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PERDA AUDITIVA HEREDITÁRIA: RELATO DE CASOS

Hereditary hearing loss: case report
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RESUMO

Objetivo: descrever os resultados da avaliação auditiva de uma família com perda auditiva de caráter 
hereditário autossômico dominante. Métodos: foram avaliados 17 indivíduos, por meio da audio-
metria tonal, audiometria vocal, timpanometria e pesquisa dos refl exos acústicos, além de acompa-
nhamento genético. Resultados: Dos 17 sujeitos avaliados, 11 apresentaram algum grau de perda 
auditiva neurossensorial (64,7%), sendo oito do sexo feminino (73%) e três do sexo masculino (27%). 
A idade dos sujeitos avaliados variou de cinco a 68 anos (média=29,6) e a idade do aparecimento 
da queixa variou de 20 a 38 anos (média=26,1). Ocorreu a progressão da perda auditiva com o 
aumento da idade, sendo que a partir dos 41 anos, não houve indivíduos com audição normal na 
família. Conclusão: a investigação audiológica de todos os membros da família, independentemente 
da queixa, é imprescindível, pois a perda auditiva pode existir, mesmo que esta ocorra em freqüên-
cias isoladas. 
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INTRODUÇÂO

A perda auditiva pode ser causada tanto por fato-
res ambientais como fatores genéticos, podendo 
ocorrer em 1-3 de cada 1000 nascidos vivos 1. O 
estudo da surdez de origem genética possibilita 
diagnósticos cada vez mais amplos, logo pacien-
tes com causa indefi nida de perda auditiva podem 
apresentar alterações genéticas determinantes de 
sua patologia 2. A literatura refere que a hereditarie-
dade, é responsável por grande parte das perdas 
auditivas bilaterais severas e/ou profundas 3.

As desordens genéticas que provocam perda 
auditiva podem apresentar-se associadas a anoma-

■ lias de outros órgãos (perda auditiva sindrômica) ou 
de forma isolada, sendo esta, a maioria encontrada 
na literatura 4-6. Podem ser congênita, quando sinto-
mática desde o nascimento, ou tardia, quando mani-
festada em qualquer idade após o nascimento 7.

 A perda auditiva hereditária, seja como uma 
manifestação de uma determinada síndrome ou sem 
qualquer outra anomalia associada, é, na maioria 
das vezes, regida pelas leis mendelianas de here-
ditariedade 7,8. Se um gene anormal for sufi ciente 
para produzir uma defi ciência auditiva, a perda é 
hereditária e caracterizada por um traço dominante. 
Se um par de genes anormal (um de cada genitor) 
for necessário para produzir a alteração, a defi ci-
ência é caracterizada por uma herança recessiva 9. 
A perda auditiva genética não-sindrômica é clas-
sifi cada em autossômica dominante, autossômica 
recessiva, ligada ao cromossomo X ou de herança 
mitocondrial. Na transmissão de uma perda auditiva 
hereditária dominante, um dos pais, em geral, é afe-
tado (com comprometimento auditivo), e transmite a 
anormalidade para cerca de 50% de seus fi lhos. Na 
transmissão recessiva, ambos os pais são portado-
res do gene, porém geralmente não são afetados 
(audição normal), e passam a perda auditiva para 
aproximadamente 25% dos seus fi lhos 9.

Em geral, em termos fenotípicos, as formas 
autossômicas recessivas são mais graves, pré ou 
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pós linguais. Na maioria das vezes são devidas a 
defeitos cocleares. Formas autossômicas dominan-
tes parecem contribuir de forma mais expressiva 
para casos de surdez pós-lingual. Essas últimas 
são geralmente progressivas, menos graves, (pelo 
menos nos anos iniciais de aparecimento) e podem 
mostrar associação de défi cits tanto condutivos 
quanto neurossensoriais 10,11. Com a realização de 
exames para a investigação das mutações mais 
comuns associadas às perdas auditivas, tornou-
se possível o esclarecimento etiológico de alguns 
casos. A maioria das perdas auditivas de caráter 
genético não associadas a outras anormalidades 
(isoladas) possui padrão de herança autossômica 
recessiva, sendo que aproximadamente 50% de 
todos os tipos de perda de origem autossômica 
recessiva são defi ciências isoladas 7. 

Foi realizado um estudo com 228 pacientes por-
tadores de perda auditiva de causa genética com-
provada ou suspeita no Ambulatório da Disciplina 
de Genética do Departamento de Morfologia da 
Universidade Federal de São Paulo no intuito de 
defi nir o diagnóstico genético-clínico e etiológico de 
cada caso. Os pacientes foram divididos em 2 gru-
pos, conforme sua casuística: o grupo retrospectivo, 
composto por 140 indivíduos pertencentes a 113 
famílias e o grupo prospectivo, constituído por 88 
indivíduos pertencentes a 75 famílias. Analisando-
se as duas casuísticas como um todo, os casos 
de perda auditiva isolada predominaram sobre os 
sindrômicos, com 59,6% do total (112 famílias em 
188). Quanto ao padrão de herança 49,9% entre 
sindrômicos e não-sindrômicos foram de herança 
autossômica recessiva e 10,6% foram de herança 
autossômica dominante 12.

A perda auditiva hereditária também pode ser do 
tipo condutiva ou mista, mas na maioria dos casos 
é do tipo neurossensorial. Isto signifi ca que genes 
anômalos são, muitas vezes, responsáveis por 
alterações estruturais ou fi siopatológicas das célu-
las da orelha interna ou por degeneração de suas 
estruturas. Perda auditiva hereditária e congênita 
freqüentemente são vistas como sinônimas, mas 
nem sempre o são. A perda auditiva congênita está 
presente ao nascimento, mas não necessariamente 
é hereditária, podendo ser decorrente de outras 
causas (infecções maternas). Por outro lado, exis-
tem casos de defi ciência auditiva hereditária que se 
manifestam tardiamente na vida dos indivíduos 13.

A classifi cação da perda auditiva neurossensorial 
hereditária é baseada tanto em características gené-
ticas, etiológicas, como histopatológicas. Estudos 
do osso temporal em pacientes com perda auditiva 
neurossensorial hereditária, podem mostrar ausên-
cia do órgão espiral, degeneração do gânglio espiral 
e degeneração irregular da estria vascular 14.

Desta forma o objetivo deste trabalho é descre-
ver os resultados da avaliação audiológica de uma 
família com perda auditiva de caráter hereditário 
autossômico dominante.

MÉTODOS

Este estudo foi realizado no Ambulatório da dis-
ciplina de Distúrbios da Audição da Universidade 
Federal de São Paulo – Escola Paulista de Medi-
cina, no decorrer do ano de 2005.

Os participantes deste estudo pertencem a 
uma família constituída por 21 indivíduos, cuja 
representação gráfi ca da genealogia corresponde 
a Figura 1. Os algarismos romanos I, II, III e IV à 
esquerda da genealogia representam as gerações 
e os algarismos arábicos indicam os indivíduos de 
cada geração. 

Foram submetidos à avaliação audiológica 17 
indivíduos (cinco anos a 68 anos, idade média = 
29,6). Dentre os participantes apenas a mãe, seus 
cinco fi lhos e um neto apresentavam queixas suges-
tivas de rebaixamento auditivo. Os dados referentes 
aos indivíduos constituintes desta família encon-
tram-se descritos na Tabela 1, organizados segundo 
o grau de parentesco, sexo, idade e atividade pro-
fi ssional. Cabe ressaltar que os indivíduos II-3, II-6 
e III-3 (cônjuges) não participaram do estudo, tendo 
sido representados na Figura 1 para facilitar a com-
preensão dos dados. 

Para seleção da amostra foram adotados os 
seguintes critérios de inclusão: 1. Grau de paren-
tesco com a matriarca da família; 2. Ausência de 
queixas relacionadas a distúrbios neurológicos, 
comportamentais ou cognitivos, 3. Presença de 
curva timpanométrica tipo A bilateralmente.

Inicialmente, os participantes foram submetidos 
a avaliações realizadas pelo Centro de Genética 
Médica da UNIFESP – EPM, por meio da propedêu-
tica genético-clínica, que envolveu: 1. Realização de 
anamnese com investigação detalhada da história 
pessoal e familiar, 2. Realização de exames físico 
geral e específi co com antropometria detalhada e 
solicitação de exames subsidiários necessários, 
3. Construção de heredograma. 

Posteriormente, os participantes foram encami-
nhados para avaliação audiológica que consistiu 
em anamnese, na qual foram colhidas informações 
específi cas sobre a audição, seguida da avaliação 
audiológica convencional composta pelos seguin-
tes exames: audiometria tonal liminar, audiometria 
vocal, timpanometria e pesquisa dos refl exos acús-
ticos. As medidas desta pesquisa foram obtidas em 
cabina tratada acusticamente, utilizando um audiô-
metro de um canal da marca Maico MA – 41, cuja 
calibração obedece ao padrão proposto pela Ame-

■
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Sujeito Grau de parentesco Sexo Idade Profissão 
Idade do 

aparecimento da 
queixa auditiva 

I-1 Pai (falecido) masculino ----- ---------------- --------- 
I-2 Mãe feminino 68 do lar 21   
II-1 Filho masculino 44 arquiteto 20  
II-2 Filha  feminino 43 escriturária  38  

II-4 Filha feminino 39 do lar 31  
II-5 Filha feminino 38 do lar 28 

II-7 Filha feminino 37 do lar sem queixa 
II-8 Filho masculino 36 gerente de marketing sem queixa 
II-9 Filha feminino 31 enfermeira sem queixa 
II-10 Filha feminino 30 operadora de seguros 25  
II-11 Filho masculino 28 segurança sem queixa 
II-12 Filha feminino 26 secretária sem queixa 
III-1 Neta  feminino 22 estudante 20  
III-2 Neta feminino 17 estudante sem queixa 
III-4 Neto  masculino 15 estudante sem queixa 
III-5 Neta feminino 14 estudante sem queixa 
III-6 Neto masculino 11 estudante sem queixa 
IV-1 Bisneta feminino 05 estudante sem queixa 

Tabela 1 – Indivíduos da família, segundo grau de parentesco, sexo, idade e profi ssão
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Figura 1 – Heredograma
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rican National Institute (ANSI – 69), fones TDH 39 
e coxim MX– 41. As medidas de imitância acústica 
foram realizadas utilizando o analisador de orelha 
média INTERACOUSTICS AZ-7.

Os critérios utilizados para a consideração de 
normalidade audiológica foram: 

Meatoscopia revelando ausência de qualquer 
componente obstrutivo do meato acústico 
externo;
Limiar de audibilidade para tom puro de 0 a 25 
dB NA em todas as freqüências testadas (250Hz, 
500Hz, 1000Hz, 2000Hz, 3000Hz, 4000Hz, 
6000Hz e 8000Hz) na audiometria tonal liminar. 
O critério utilizado para a classifi cação referente 
ao grau da perda auditiva foi: Normal (0-25 dB), 
Leve (21-40 dB), Moderada (41-70 dB), Severa 
(71-90 dB) e Profunda (acima de 95 dB) 15. 
Valor em porcentagem de 90 a 100% no índice 
percentual de reconhecimento de fala;
Pico de máxima compliância ao redor da pres-
são atmosférica de 0 a -150 daPa, o volume 
equivalente de 0,3 a 1,3 ml e refl exo acústico de 
70 a 90 dB acima do limiar de audibilidade para 
tom puro 16.
Os resultados obtidos nas avaliações auditi-

vas e genético-clínicas da família em questão são 
apresentados de forma descritiva e discutidos 
comparativamente.

Esta pesquisa foi previamente aprovada 
pelo Comitê de Ética em Pesquisa da UNIFESP 

–

–

–

–

(nº 0554/05) e tendo início após a autorização dos 
participantes ou seus responsáveis, por meio da 
assinatura dos Termos de Consentimento Livre e 
Esclarecido. 

RESULTADOS

Dos 17 indivíduos avaliados, 11 apresenta-
ram algum grau de perda auditiva neurossensorial 
(64,7%), conforme observa-se a seguir (Indivíduos 
I-2, II-1, II-2, II-4, II-5, II-8, II-10, II-12, III-1, III-5, 
III-6 representados nas Figuras 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8, 
9, 10, 11, 12, respectivamente), sendo oito do sexo 
feminino (73%) e três do sexo masculino (27%). A 
idade dos indivíduos sujeitos avaliados variou de 
cinco a 68 anos de idade (média=29,6) e a idade 
do aparecimento da queixa variou de 20 a 38 anos 
(média=26,1) (Tabela 1).

O pai dos sujeitos avaliados (Sujeito I-1) fale-
ceu aos 50 anos de idade de causa ignorada. Os 
parentes informaram que o mesmo apresentava 
boa audição antes de falecer, mas não souberam 
informar se havia antecedentes de perda auditiva 
em sua família.

Nas Tabelas 2 e 3, observa-se que seis sujei-
tos apresentaram audição normal (três na faixa 
etária 5-20 anos, um na de 21-30 anos e dois 
na de 31-40 anos). Dos 11 sujeitos com perda 
auditiva, três apresentaram perda auditiva em fre-
qüências isoladas (dois na faixa etária 5-20 anos 

■

Sujeito Resultado da Audiometria 
I-2 Perda Auditiva de grau profundo Bilateral 
II-1 Perda Auditiva de grau severo a profunda Bilateral 
II-2 Perda Auditiva de grau leve a profundo Bilateral 
II-4 Perda Auditiva de grau moderado a profundo Bilateral 
II-5 Perda Auditiva de grau leve a profundo Bilateral 
II-7 Normal 
II-8 Perda Auditiva de grau leve a moderado  Bilateral 
II-7 Normal 
II-10 Perda Auditiva de grau leve a profundo Bilateral 
II-11 Normal 
II-12 Perda Auditiva isolada de grau moderado nas freqüências de 4, 6 e 8 kHz  

à orelha esquerda 
III-1 Perda Auditiva de grau moderado a severo Bilateral 
III-2 Normal 
III-4 Normal 
III-5 Perda Auditiva isolada de grau leve na freqüência de 6 kHz Bilateral 
III-6 Perda Auditiva isolada de grau leve na freqüência de 6 kHz à orelha esquerda 
IV-1 Normal 

Tabela 2 – Resultado da Audiometria Tonal Liminar em cada sujeito avaliado
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Tabela 4 – Sujeitos com Perda Auditiva com e sem queixa

Idade Audição 
normal

PA em 
freqüências 

isoladas 

PA
descendente 

leve a 
moderada 

PA
descendente 

leve a 
profunda 

PA
descendente 
moderada a 

profunda 

PA severa / 
profunda 

5-20
anos 

3 2 0 0 0 0 

21-30 
anos 

1 1 0 1 1 0 

31-40 
anos 

2 0 1 1 1 0 

Acima 
de 40  

0 0 0 1 0 2 

Total 6 3 1 3 2 2 

PA em 
freqüências 

isoladas 

PA
descendente 

leve a 
moderada 

PA
descendente 

leve a 
profunda 

PA
descendente 
moderada a 

profunda 

PA  severa 
/ profunda Total 

Sem
queixa 

3 1 0 0 0 4 

Com 
queixa 

0 0 3 2 2 7 

Total 3 1 3 2 2 11 

Tabela 3 – Tipo e grau da perda auditiva (PA), segundo a idade

e um na de 21 a 30); um apresentou perda audi-
tiva descendente de grau leve a moderado (faixa 
etária 31-40 anos); três apresentaram perda audi-
tiva descendente de grau leve a profundo (faixa 
etária 21 a 30 anos, 31 a 40 e acima de 40); dois 
apresentaram perda auditiva de grau moderado a 
severo/profundo (faixa etária 21 a 30 anos e 31 
a 40) e dois apresentaram perda auditiva severa 
e/ou profunda (faixa etária acima de 40 anos). 
Pode-se observar que com o aumento da idade, 
ocorreu a progressão da perda auditiva, sendo 
que a partir de 41 anos não houve indivíduos com 
audição normal dentro da família (Figura 13).

Procurou-se verifi car a relação entre a presença 
de queixa e o grau da perda auditiva (Tabela 4). 
Dos 11 sujeitos, quatro não apresentaram queixa 
auditiva, sendo que três apresentaram perda audi-
tiva em freqüências isoladas e um apresentou perda 
auditiva descendente de grau leve a moderado. Nos 
sete que apresentaram queixa auditiva, o grau da 
perda era mais elevado. 

Figura 2 – Audiograma do Indivíduo I 2
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Figura 3 – Audiograma do Indivíduo II 1

Figura 4 – Audiograma do Indivíduo II 2

Figura 5 – Audiograma do Indivíduo II 4

Figura 6 – Audiograma do Indivíduo II 5

Figura 7 – Audiograma do Indivíduo II 8

Figura 8 – Audiograma do Indivíduo II 10
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Figura 9 – Audiograma do Indivíduo II 12

Figura 10 – Audiograma do Indivíduo III 1

Figura 11 – Audiograma do Indivíduo III 5

Figura 12 – Audiograma do Indivíduo III 6

Figura 13 – Ocorrência de perda auditiva, segundo a idade



124 Amorim AM, Carvalho CAF, Azevedo MF, Longhitano SB

Rev CEFAC, São Paulo, v.10, n.1, 117-125, jan-mar, 2008

DISCUSSÃO

Considerando os dados apresentados, pode-se 
considerar a família estudada um exemplo clássico 
de perda auditiva hereditária. A hereditariedade, 
segundo a literatura especializada, é responsável 
por grande parte das perdas auditivas bilaterais 
severas e/ou profundas. Dentre os estudos sobre 
o tema, pode-se pontuar uma investigação reali-
zada por pesquisadores espanhóis que buscaram 
investigar a etiologia das perdas auditivas bilaterais 
severas e/ou profundas de 100 pacientes atendidos 
em dois hospitais. Os autores concluíram que em 
aproximadamente 50% dos casos, a perda auditiva 
foi de origem hereditária 3.

A avaliação genético-clínica da família em ques-
tão levou ao diagnóstico de perda auditiva isolada, 
por serem afastadas outras alterações que sugeris-
sem um quadro sindrômico. A confecção do here-
dograma a partir da história familial demonstrou 
um padrão de herança autossômica dominante. O 
estudo da história pregressa da defi ciência na famí-
lia, associada ao padrão audiológico, levou ao diag-
nóstico de perda auditiva autossômica dominante 
progressiva ou, como descrita por outros autores, 
autossômica dominante neurossensorial precoce 17. 
Os resultados do presente estudo estão em concor-
dância com os dados da literatura 2,4,5,7, indicando 
que a maioria das causas genéticas de surdez são 
não-sindrômicas. Entretanto, entre as causas não 
sindrômicas, tem sido observado na maior parte 
dos estudos o padrão de herança autossômico 
recessivo, o que difere da família analisada nesta 
pesquisa.  Em um estudo realizado com crianças 
em um hospital na Grécia, foi verifi cado que de 94 
crianças portadoras de perda auditiva, 47% eram 
de causa hereditária, sendo 23% do tipo sindrômica 
e 77% não-sindrômica (29% padrão autossômico 
dominante e 48% padrão recessivo) 6.

De acordo com a investigação clínica reali-
zada e com a análise do heredograma da família 
estudada, verifi cou-se que três gerações (I, II e III) 
apresentaram indivíduos com perda auditiva, e que 
ambos os sexos foram afetados (11 dos 17 sujei-
tos avaliados). Além disso, foi verifi cado que houve 

■ uma piora na ocorrência de perda auditiva com o 
aumento da idade. Neste caso, a perda auditiva 
está inicialmente limitada a uma estreita faixa de 
freqüência, primeiramente as altas (sujeitos II-12, 
III-5 e III-6 com idades de 26, 14 e 11 anos respec-
tivamente) e progride envolvendo também freqüên-
cias médias (sujeitos II-2, II-5, II-8, II-10 e III-1 com 
idades de 43, 38, 36, 30 e 22 respectivamente) até 
o acometimento de todas as freqüências (sujeitos 
I-2, II-1 e II-4, com idades de 68, 44, 39 respecti-
vamente).  Estes achados corroboram estudos, 
que demonstram que é característica do padrão 
de herança autossômica dominante a presença de 
perda auditiva progressiva com início na infância, 
acometimento das freqüências altas inicialmente e 
com o aumento da idade, o acometimento de todas 
as freqüências 4,9,17. 

A idade que permitiu a percepção da difi culdade 
auditiva pelos indivíduos variou de 20 a 38 anos 
(média= 26,1), sendo que dentre os afetados cinco 
não referiram queixa. Tal fato pode estar associado 
à confi guração audiométrica da perda, na qual há 
a preservação das freqüências da fala e perda 
apenas em freqüências altas isoladas. A literatura 
refere que a discriminação da fala pode ser pouco 
comprometida em perdas auditivas neurossenso-
riais que atingem apenas freqüências mais altas 
(acima de 2000 Hz), devido à área da fala con-
centrar energia na faixa de freqüências entre 400 
e 4000 Hz, embora inclua freqüências mais baixas 
(área da freqüência fundamental) e altas (formantes 
de algumas consoantes) 18.

CONCLUSÃO 

As avaliações auditivas e genético-clínicas per-
mitiram concluir que a família estudada representa 
um exemplo clássico de perda auditiva neurossen-
sorial isolada de herança autossômica dominante. 
A perda auditiva caracterizou-se como neurossen-
sorial e progressiva com o aumento da idade. A 
idade média do aparecimento de queixas auditivas 
foi de 26,1 anos, sendo que a partir dos 40 anos de 
idade, todos os sujeitos pesquisados apresentavam 
perda auditiva neurossensorial.

■
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ABSTRACT

Purpose: to describe the hearing fi ndings of a family with autosome dominant hereditary hearing loss. 
Methods: we evaluated 17 subjects. The evaluation was made by pure tone audiometry, Speech 
audiometry, tympanometry and acoustic refl ex testing, in addition to genetic follow-up. Results: from 
17 evaluated subjects, 11 showed some degree of neurosensorial hearing loss (64.7%), being 8 
female gender (73%) and 3 male gender (27%). The subject age varied from 5 to 68 years (average = 
39.6) and the time from the complaint’s appearance varied from 20 to 38 years. The hearing loss was 
modifi ed with age. We did not fi nd normal hearing after the age of 41 years in the family. Conclusion: 
the hearing investigation regarding all members of the family regardless of any complaint is extremely 
indispensable due to the existence of hearing loss even when limited to isolated frequencies. 
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