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Newborn Hearing Screening:
From Audiological Alterations to Molecular Analyses
Jaqueline Medeiros de Mello ), Ana Maria Silveira Machado de Moraes ©,

Jeferson Cedaro de Mendonca ©, Daniela Alvares da Silva “,
Laise Adriane Hegeto ©), Valter Augusto Della-Rosa ©

RESUMO

Obijetivo: verificar a prevaléncia da deficiéncia auditiva em um programa de triagem auditiva neona-
tal e investigar mutacdes do gene GJBZ2 naqueles com suspeita de deficiéncia auditiva. Método: foi
realizado estudo longitudinal com 908 RN a termo, pds-termo e pré-termo que foram submetidos a rea-
lizagéo da triagem auditiva por meio do teste de Emisséao Otoacustica Evocada por Estimulo Transiente
(EOA-T) e reflexo cdcleo-palpebral (RCP). Para os recém-nascidos, em que houve falha na triagem
auditiva em uma ou ambas as orelhas, eram encaminhados para uma segunda avaliagdo. No reteste,
quando o teste de EOA-T resultasse em nao passa em uma ou ambas as orelhas, a crianga era
encaminhada para avaliagao e conduta otorrinolaringolégica. Apos realizagdo do Potencial Evocado
Auditivo de Tronco Encefalico (PEATE) a equipe de avaliadores decidia se deveria encaminhar a
crianca para investigacdo da mutacdo. Quando havia suspeita de deficiéncia auditiva era colhido 3
mL de sangue venoso periférico para a pesquisa de mutagao do gene da conexina 26. Resultados:
foi constatado a presenca de deficiéncia auditiva condutiva em 2 recém-nascidos (0,22%) e neuros-
sensorial em 1 (0,11%). Na crianga com deficiéncia auditiva neurossensorial foi detectada a presenca
da mutacédo 35delG. Conclusao: a avaliacao audiolégica em conjunto com exames moleculares das
principais mutacdes do gene GJB2 em recém-nascidos com suspeita da deficiéncia auditiva contribuiu
para a rapidez do diagnostico audioldgico, visando uma intervencao precoce, aconselhamento genético
e progndstico educacional da crianca.

DESCRITORES: Triagem Neonatal; Perda Auditiva; Recém-nascido; Testes Auditivos; Mutacéo

INTRODUCAO

A deficiéncia auditiva (DA) acarreta sérios

problemas no desenvolvimento cognitivo, social,
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intelectual e da linguagem. Este artigo permite contri-
buir para a epidemiologia da DA, estudando a preva-
[éncia em um programa de triagem auditiva neonatal.
Alguns estudos citados ao longo deste artigo que
contribuiram para a epidemiologia da DA, ora tratam
da incidéncia, ora tratam da prevaléncia, entretanto
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representa a propor¢éo de individuos que apresentam
uma determinada doenca, sintoma ou caracteristica
individual no momento da avaliagdo ou em um periodo
estabelecido 28. A incidéncia é calculada por meio de
estudos populacionais com resultado de novos casos
em um determinado espaco de tempo > .

Infelizmente, a incidéncia apresenta-se bastante
elevada, principalmente quando comparada a
doencas de alta prevaléncia apds o nascimento,
como por exemplo, a fenilcetonuria. Qualquer
recém-nascido (RN) pode apresentar problema
auditivo ao nascimento ou adquiri-lo nos primeiros
anos de vida, mesmo quando nao haja caso de DA
na familia e/ou fatores de risco .

Na tentativa de eliminar os efeitos negativos de
DA, reside a importancia do diagnéstico precoce e
uma estratégia capaz de atingir tal objetivo é triagem
auditiva neonatal (TAN). Tal estratégia compreende
a avaliagéo auditiva de todos os RN, com ou sem
risco para a DA, indicada no periodo de 24 a 48
horas de vida, para separar os RN que apresentam
audicdo normal daqueles que apresentam suspeita
de DAZ

A Organizagao Mundial de Saude (OMS) apontou
que 1,5% da populacdo brasileira é portadora de
algum tipo de DA, estando em terceiro lugar entre
as deficiéncias do pais; tal indice é ainda mais alar-
mante quando se trata de RN mantidos em Unidade
de Terapia Intensiva Neonatal (UTI-Neo), entre
0S quais se estima a prevaléncia de 2 a 4% com
comprometimento da funcao auditiva 3.

De acordo com o censo da Fundag&o Instituto
Brasileiro de Geografia e Estatistica (IBGE) existem
no Brasil cerca de 5, 735 milhdes de deficientes
auditivos, dos quais 166.365 apresentam inca-
pacidade de ouvir (formas clinicamente grave do
defeito). No Estado do Parana sdo 312.475 defi-
cientes auditivos, dos quais 9.038 com incapaci-
dade de ouvir. Na cidade de Maringa o numero de
pessoas com alguma ou grande dificuldade de ouvir
é de 8.742 pessoas*.

A DA é o defeito mais comum presente ao nasci-
mento e o disturbio neurossensorial mais preva-
lente em paises desenvolvidos. Um em cada 500
Recém Nascidos (RN) tem DA neurossensorial
permanente, maior ou igual a 40dB, antes dos 5
anos, a prevaléncia aumenta para 2,7 por 1.000 e
na adolescéncia para 3,5 por 1.000 °. A incidéncia
e a prevaléncia da DA varia nos diferentes conti-
nentes e paises estando intimamente relacionadas,
de maneira inversa, em nivel de desenvolvimento
econdmico e médico-sanitario. Em paises subde-
senvolvidos ou em desenvolvimento, devido a
alta prevaléncia de fatores ambientais causadores
da DA, essas cifras sdo de trés a quatro vezes
superiores a detectada em paises tidos como
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desenvolvidos. No Brasil, ndo ha dados oficiais
acerca da prevaléncia da DA, variando de 2 a 7 por
1.000, dependendo da regiéo ®.

As causas de DA pré-lingual, maiores ou iguais a
40dB, em criangas, sdo atribuiveis a etiologia idiopa-
tica (25%); ndo genéticas (25%) e genéticas (50%),
sendo que destas; 70% podem manifestar-se isola-
damente, sendo denominada de DA n&o sindrémica
e 30% dos casos podem estar associados a outras
anomalias, constituindo a DA sindrémica. A DA nao
sindrémica pode ser decorrente de heranca autos-
sbmica recessiva (75% a 85%), heranca autossoé-
mica dominante (15% a 24%) e heranca ligada ao X
(1% a 2%) e por heranca materna ou mitocondrial’.
Ainda para Smith e Van Camp’, 50% dos casos de
surdez autossémica recessiva podem ser atribu-
idos a mutacdes no loco DFNB1 (13g11-q12) e o
restante aos outros locos autossémicos recessivos.

O loco DFNB1 contém dois genes associados
com a DA, o gene GJB2 codificando a conexina 26
(OMIM 12011) e o GJB6 codificando a conexina 30
(OMIM 604418). Conexinas sao proteinas de juncao
que agem na comunicagao intercelular e permitem
a troca rapida e passiva de pequenas moléculas
entre células adjacentes, sendo também deno-
minadas de jungdes do tipo gap. Essas proteinas
realizam papel crucial na fungéo fisioldgica relacio-
nada a homeostase iénica coclear e no processo
endococlear. Mutagdes no gene responsavel pela
sintese da conexina 26 modificam a estrutura e
funcionamento das jungdes gap, levando a manu-
tencao de altas concentracdes de potéssio intrace-
lular que ocasiona intoxica¢do das células do 6rgao
espiral, resultando em DA &9,

Mutagdes no GJB2 sao as mais freqlientes
causas de DA de Heranca Autossdmica Recessiva
(HAR) nado sindrémica na maioria da populacao
mundial e de algumas popula¢des regionais com
cerca de 50% dos casos de DA de HAR ™°. Ja foram
descritas mais de cem mutagdes no gene GJB2 da
Cx26, tendo a maioria delas expressdo na cdclea.
Os tipos e as freqUiéncias das mutagdes sao forte-
mente influenciados pela composicao étnica da
populacao .

Tem-se verificado diferentes freqiiéncias da
mutacdo 35delG do gene GJB2 em diferentes
populacdes. No Brasil estima que a incidéncia de
DA devido a homozigosidade deve ser de 1 para
22.300 &2,

Diante do exposto, o presente estudo teve como
objetivo verificar a prevaléncia da deficiéncia audi-
tiva em um programa de triagem auditiva neonatal
e investigar mutacbes do gene da conexina 26
(GJB2) naqueles com suspeita de DA.



METODO

Foi realizado um estudo descritivo que ambicionou
estimar parametros de uma populacéo submetida a
TAN, constituida de recém-nascidos (RN) no periodo
de maio de 2007 a dezembro de 2008.

A populacdo de referéncia para o presente
estudo foi constituida por 908 RN a termo, pds-
termo e pré-termo nascidos no Hospital Regional
Universitario da Universidade Estadual de Maringa
(HUM), bem como RN atendidos na UTI-Neo
provindos de outra unidade de saude, uma vez que
o HUM é referéncia para a 152 Regional de Saude
do Estado do Parana.

Todos os RN, apds a concordancia da mae e do
preenchimento do Termo de Consentimento Livre
e Esclarecido, foram submetidos a realizagdo do
primeiro teste de Emissédo Otoacustica Evocada por
Estimulo Transiente (EOA-T) e reflexo cécleo-palpe-
bral (RCP). Neste momento, era fornecido a mae
do RN o resultado da TAN de forma verbal. Se o
resultado fosse positivo para a TAN era fornecida
alta ao RN, e a mae orientada de maneira simples
e breve sobre os resultados dos exames, anatomia
e fisiologia da audicdo. Também era orientada
quanto ao desenvolvimento auditivo, posicao da
amamentacdo e desenvolvimento da linguagem.
Para aqueles em que o teste de EOA-T resultasse
em ndo-passa em uma ou ambas as orelhas, eram
encaminhados para uma segunda avaliagdo
(primeiro reteste) trinta dias apds o primeiro teste,
enfatizando a importancia do retorno para os pais
e/ou responsaveis.

Na segunda avaliagdo (primeiro reteste) quando
o teste de EOA-T resultasse em ndo passa em uma
ou ambas as orelhas, a crianca era encaminhada
para avaliagdo pelo otorrinolaringologista (ORL)
para investigagdo de condigbes patoldgicas na
orelha média. Se nesta avaliagdo a crianga apre-
sentasse sinal de comprometimento condutivo, a
mesma era encaminhada para tratamento e poste-
riormente, reavaliada por meio da EOA-T. No caso
de apresentar resultado de passa na TAN nessa
nova avaliacéo era fornecida alta e orientagdo para
0s pais e/ou responsaveis. Nos casos em que o
ORL nao verificava indicios de comprometimento
condutivo, bem como auséncia de queixas e historia
de alterac¢des pregressas condutiva, a conduta era
encaminhar para o exame de Potencial Evocado
Auditivo de Tronco Encefalico (PEATE).

Apls realizacdo do PEATE, a equipe de
avaliadores (médicos e fonoaudidloga) decidia
se deveria encaminhar o RN para investigacao
da mutagdo. Quando havia suspeita de DA era
colhido 3 mL de sangue venoso periférico para a
pesquisa de mutacao do gene da conexina 26. Para
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a investigagcao da mutagéo 35delG foi empregada a
técnica de PCR (Polymerase Chain Reaction) utili-
zando os primers GCX26 U 5- ggTgAggTTgTgTA-
AgAgTTgg — 3 e GCX26 L 5- CTggTggAgTgTT-
TgTTCCCAC — 3’ seguido pela analise de RFLPs
utilizando a enzima de restricdo BSLI (BioLabs)
(PENA, S.D. — personal comunication). Para a
investigacdo da mutacédo 167delT foi empregada a
técnica de PCR utilizando os primers 1F 5’- GTGT-
TGTGTGCATTCGTCTTTTC — 3 e 3R 5- ACCT-
TCTGGGTTTTGATCTCCTC — 3 seguida pela
andlise de RFLP utilizando a enzima de restricao
Pstl (Invitrogen) 2.

O protocolo do presente estudo foi aprovado
pelo Comité Permanente de Etica em Pesquisa
com Seres Humanos da Universidade Estadual de
Maringa CAAE n° 0256.0.093.000-06.

Os dados foram analisados quantitativamente,
considerando-se a distribuicdo estatistica numeérica
e percentual da amostra.

RESULTADOS

No periodo do estudo nasceram no HUM 1.081
criancas, sendo 908 submetidas a TAN, o que
representou um indice de cobertura do Programa
de Triagem Auditiva Neonatal (PTAN) de 84%. Dos
RN avaliados, 14,2% (n=129) eram provenientes da
UTI e o restante do alojamento conjunto.

Dentre 908 RN avaliados, 460 eram do género
feminino (50,7%); 447 (49,2%) masculino € um
(0,1%) RN nao foi informado o género. Desses,
633 obtiveram presenca de EOA-T em ambas as
orelhas e, portanto, receberam alta. Entretanto, 275
obtiveram resultado de falha de EOA-T unilateral
e/ou bilateral, sendo encaminhados para o reteste
30 dias apds o nascimento. Destes, 182 (20%) RN
receberam alta, 62 (6,8%) faltaram no reteste e
31 (3,4%) foram encaminhados para avaliagao e
conduta com ORL (Figura 1).

Dos 31 RN avaliados pelo ORL que falharam na
TAN, 17 (55%) apresentaram alteracdo otoscopica
e 14 (45%) obtiveram achados otoscdpicos normais.
Dentre os 17 RN com alteracdo otoscopica, apos
avaliagédo e conduta otorrinolaringoldgica, 12 (71%)
receberam alta, 3 (18%) RN continuaram em trata-
mento e 2 (11%) RN nao voltaram para completar
avaliacdo apds tratamento. Entre os 14 RN com
otoscopia normal, apds conduta do ORL, 11 (79%)
receberam alta, em 1 (7%) RN foi diagnosticado DA
neurossensorial, em 1 (7%) RN suspeitou de alte-
racao retrococlear, porém nao foi possivel acom-
panhar a evolugdo deste, pois a mae nao retornou
para concluséo do diagnodstico; e em 1 (7%) RN néao
voltou para completar avaliagdo apds encaminha-
mento para processo diagnostico.
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908 BN avaliados

O\

Teste na Maternidade 275 RN 633 RN
FATHA PASSA
1° Reteste 31 RN 62 RN 182 RN
FATLHA FALTA PASSA
2° Reteste 04 RN 04 RN 23 RN
FATHA FALTA PASSA
/ l \ \ !
01 RN 02 RN 0l RV Conduta:
DANS DA COND FATTA ATTA

Figura 1 — Condutas de avaliacoes dos RN submetidos a TAN no periodo de maio de 2007 a dezembro
de 2008 no Hospital Universitario Regional de Maringa

Apds concluida a etapa de diagnéstico, foi
confirmada a presenca de DA condutiva em dois
(0,22%) RN e em 1 (0,11%) a presenca de DA
neurossensorial.

Ao longo do PTAN, suspeitou-se de DA em 6
RN, que foram encaminhados para pesquisa das
mutacdes 35delG e 167del T do gene da conexina
26, sendo constatado presenca de um caso em
homozigose da mutacdo 35delG. Portanto a preva-
[éncia da DA neurossensorial neste estudo foi de
1:908.

DISCUSSAO

O indice de cobertura do PTAN foi de 84%;
portanto, o carater de universalidade do PTAN nao
foi alcancado, ou seja, a cobertura de 95% dos RN
do hospital, como preconizado pelo Joint Committee
On Infant Hearing (JCIH)™. Por ser um programa em
fase de implantagéo, ocorreram alguns problemas
que foram sendo sanados no decorrer do tempo,
porém tais dificuldades podem ter contribuido para a
nao universalidade do PTAN. Alguns destes fatores
foram falta de experiéncia dos avaliadores no inicio
do estudo; aos domingos nao era realizada a TAN
por falta de avaliadores; na fase inicial do estudo,
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nao foi realizada a TAN na enfermaria pediatrica,
onde permaneciam os RN oriundos da UTI neonatal
assim como nao foi possivel avaliar os RN ainda
internados na UTI-Neo; e, por ultimo, contribuiu a
falta de comunicacao entre os avaliadores e outros
profissionais atuantes na maternidade.

Dos 17 RN que foram encaminhados para
avaliacdo com ORL com alteragéo otoscopica, 13
RN apresentaram achados como céra parcial e/
ou total obstruindo o MAE, descamagdo do MAE
e algumas vezes recobrindo a membrana timpa-
nica (MT), otite externa, otite média secretora
(OMS), MT sem translucidez e obstrucdo nasal.
Nestes casos, os RN recebiam tratamento ou
entdo, eram acompanhados a evolugdo destes
quadros pelo ORL. Os achados otoscopicos alte-
rados encontrados justificaram a auséncia de EOA
e a auséncia de queixa de perda auditiva dos pais
permitiu descartar a suspeita de DA permanente.
A elevada incidéncia de alteragbes otoscopicas
mostra a importancia em um PTAN estar associado
um profissional ORL, pois permite que a avaliagao
imediata do ORL descarte 0 encaminhamento para
diagndstico audioldgico, diminuindo a angustia dos
pais. Em 4 RN que apresentaram alterag@o otosco-
pica e; que foram encaminhados para o0 exame de



PEATE, houve preocupacéo por parte da equipe de
investigar condicoes patoldgicas na orelha média,
pois uma tinha malformacédo de orelha externa,
duas exibiam fissura palatina e uma com sindrome
de Down, sendo solicitado o exame de PEATE e
tomografia computadorizada do osso temporal para
melhor investigagéo de anomalias cranio-faciais no
caso de malformacéo.

Dos 31 RN que foram encaminhados para
avaliacdo com ORL, 8 obtiveram a confirmagao
do ORL de otoscopia normal, embora houvesse a
duvida dos pais com relagdo a audicao dos filhos.
Nestes casos, 0 ORL solicitava 0 exame de PEATE.
Se tivesse sido possivel a combinacao de EOA e
PEATE em nosso programa de triagem, reduziria
0 numero de encaminhamentos para diagndstico,
pois pode ser aplicada aos RN que falham na
TAN por EOA e necessitam de um exame comple-
mentar como PEATE no mesmo momento, entre-
tanto o hospital ndo conta com equipamento de
PEATE ">,

Os exames de PEATE e as EOA comple-
mentam-se no momento do diagnéstico audiol6-
gico. A utilizagao do registro das EOA e do PEATE
em diferentes etapas tem demonstrado efeito posi-
tivo e pode reduzir significativamente o numero de
RN encaminhados para diagndstico audiolégico 7.

Do total de 31 RN encaminhados para avaliagao
com ORL, um recebeu a conduta do ORL de
suspeita de alteragdo retrococlear, devido a
auséncia de RCP e presenga de EOA. Neste caso,
anterior ao encaminhamento para o ORL, o ideal
seria a realizagéo do PEATE, entretanto, como ja
mencionado o equipamento de PEATE néo era
disponivel no HUM.

Um dos vildes da TAN utilizando apenas o
registro de EOA é a presenca de alteracbes em
nivel neural 8. Ja que a TAN por meio do exame
de EOA é um procedimento eficiente na identifi-
cacao de DA de origem periférica somente '°. Por
isto, a recomendagéo é associar o RCP as EOA
para entdo detectar todos os tipos de DA, uma vez
que o RCP pode estar ausente na DA retrococlear,
por alteragado na transmisséo neural 2. Entretanto,
deve-se ressaltar que o RCP apresenta sensibili-
dade de 75% e especificidade de 78,7% '©.

Handa 2' complementou que a TAN por meio das
EOA né&o é um procedimento eficaz para a deteccao
das alteragbes retrococleares; a pesquisa do RCP
€ um procedimento que pode ser utilizado na iden-
tificac@o destas altera¢des, porém, por si s6, ndo é
um método eficiente; e a TAN por EOA e RCP pode
ser utilizada na identificacao de alteragdes retroco-
cleares, porém, ainda ndo é um procedimento total-
mente eficaz. Mesmo assim, a associacao entre
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ambos aumenta a sensibilidade na identificacdo de
tais alteracoes.

A ocorréncia de DA retrococlear é maior na
populacdo que apresenta indicador de risco para
a deficiéncia auditiva. Neste caso, o Comité Multi-
profissional em Saude Auditiva (COMUSA)'" que
agrega estudos nacionais na area de Fonoaudio-
logia, Otologia, Otorrinolaringologia e Pediatria
recomenda a utilizacdo do PEATE, pois alteracdes
retrococleares como a neuropatia auditiva nao
podem ser identificadas quando se utiliza apenas
o registro das EOA. Apds a conduta do ORL de
tratamento das altera¢des condutivas, acompanha-
mento de alguns casos, retorno dos RN com resul-
tado de PEATE, encaminhamento para pesquisa da
mutacdo genética e realizacdo de novos retestes no
ambulatério de pediatria do HUM, foi fornecido alta
a 23 (74,2%) RN, 4 (12,9%) foram perdidos por nao
obter contato e 4 (12,9%) continuaram apresen-
tando falha no registro de EOA.

Dos 4 (12,9%) que continuaram apresentando
falha no registro de EOA, um foi confirmada a DA
neurossensorial, em um nao foi possivel estabe-
lecer o diagndstico, e em dois houve continuidade
do tratamento devido a presenca de DA condu-
tiva. Portanto, no presente estudo, foi confirmada
presenca de DA condutiva em 2 (9,52%) RN e em
1 (0,11%) RN a presenca de DA neurossensorial.

A prevaléncia de DA condutiva foi maior que a
DA neurossensorial o que é compreensivel, pois
o diagndstico de DA condutiva é a alteragéo mais
comum nos PTAN 2 Garcia, Isaac e Oliveira 2!
encontraram indices de 10,4 a 47,6 RN para 1000
sugestivos de DA condutiva em seus estudos.

Referente a DA neurossensorial, os achados do
presente estudo confirmam a prevaléncia de DA
que varia de 1 a 2 RN com DA para cada 1.000
nascimentos e a estimativa de 1 a 3 RN em cada
1.000 nascimentos 1.

A prevaléncia de DA neurossensorial encontrada
em alguns estudos nacionais e internacionais foi de
5:4.196 RN, ou seja, 0,1% 2; 1:346 RN com inci-
déncia de 0,3% 2%; 1:1.127 RN (0,08%) 24; 2,3:1000,
ou seja, 0,23% 2%; 10:4.631 com incidéncia de 0,2%
22, 4:3.371 RN (0,1%) 2'; 2 a2 29,9:1000 para DANS
(0,2 a 3%) %; 3,6:21.834 RN (0,02%) 2°. Todavia em
todos os estudos, alguns fatores devem ser consi-
derados, como o tamanho da amostra; diferenca
na idade gestacional; relacdo com o estado clinico
estavel dos RN e presenca ou nédo de IRDA.

Referente ao encaminhamento para pesquisa
da mutagcédo no gene GJB2, 6 (0,66%) do total da
amostra foram encaminhados para o teste mole-
cular, sendo constatado presenca em homozigose
da mutacédo 35delG no gene GJB2 em um (0,11%)
RN do total da amostra. Entretanto, o COMUSA 7
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recomenda a inclusédo da triagem genética somente
apos a confirmagéo do diagndstico da DA, devido a
necessidade de se investigar o custo, a efetividade,
e a viabilidade do estudo genético, na maternidade.
Apesar de reconhecimento da importancia das DA
congénita de origem genética, principalmente no
que se refere a conexina 26 7.

E consenso atual que as mutagdes no loco
DFNB1 sejam claramente a causa mais comum de
DA em muitas populagdes. No Brasil, investigou-se
a prevaléncia da mutagao do 35delG em uma popu-
lacao de 223 RN, na qual encontraram uma preva-
Iéncia de 2,24% de portadores dessa mutagéo %,
contra 0,11% no presente estudo.

Assim, mesmo em um universo reduzido de 6
RN com suspeita de DA, estes dados confirmam
a importancia da investigacao da mutagcao 35delG
em RN com suspeita de DA, pois antes mesmo do
fechamento do diagndstico audioldgico, ja se sabia
da presenca da DA neurossensorial pela presenca
de mutagédo na triagem genética. Por isto, existe
relativa facilidade no diagndstico genético pela
testagem da conexina 26 que permite a identifi-
cacao precoce de criancas com DA causada por
mutagcbes no GJB2. A triagem genética realizada
em conjunto com os exames de EOA e PEATE leva
a um aconselhamento médico, audiolégico, gené-
tico e educacional precoce para a crianca e fami-
liares 2.

Na crianga portadora de DA neurossensorial
com a mutacdo 35delG em homozigose foi possivel
alcancar o diagnéstico precoce. Os individuos com
DA congénita, de origem genética, geralmente nao

apresentam malformagdes do sistema auditivo, o
que favorece o uso de implante coclear 2°. Embora,
na crianca em questdo foi realizada a adaptacdo
do Aparelho de Amplificagdo Sonora Individual
(AASI), visando minimizar o impacto negativo
causado pela DA na aquisicao da fala e linguagem,
no desempenho académico e no desenvolvimento
sécio-emocional.

CONCLUSAO

Este estudo mostrou que a prevaléncia da DA
condutiva foi maior que a DA neurossensorial,
mostrando similaridade com estudos nacionais e
internacionais. A importancia da investigacdo da
analise molecular associado a TAN especialmente
das mutagdes do genes 35delG do gene GJB2 do
loco DFNB1.

A avaliacdo audiolégica em conjunto com
exames moleculares das principais mutacdes do
gene GJBZ2 (35delG e 167delT) em RN com suspeita
de DA contribuiu para a rapidez do diagndstico audio-
l6gico, visando uma intervengéo precoce, aconse-
lhamento genético e progndstico educacional da
crianca afetada.
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ABSTRACT

Purpose: to assess the prevalence of hearing loss in a newborn hearing screening program and
investigate mutations in the GJB2 gene in those with suspected hearing loss. Method: we performed
longitudinal study of 908 term infants, post-term and preterm infants who underwent hearing screening
by the test Emission Transient Evoked Otoacoustic (EOA-T) and cochlear palpebral reflex. For
newborns, those who failed the hearing screening in one or both ears, were referred to a second
evaluation. In the retest, while the EOA-T test result in not passing on one or both ears, the child was
referred for evaluation and otorhinolaringology management. After completing the Auditory Evoked
Potential test, the team of evaluators decided whether it should refer the child to investigate the mutation.
When there was suspicion of hearing impairment we collected 3 mL of peripheral venous blood for
the detection of mutation in the connexin 26 gene. Results: we observed the presence of conductive
hearing loss in 2 neonates (0.22%) and sensorineural in 1 (0.11%). In children with sensorineural
hearing loss we detected the presence of 35delG mutation. Conclusion: the audiological assessment
in conjunction with molecular tests of the main GJB2 gene mutations in newborns with suspected
hearing loss contributed to the rapid audiological diagnostic, seeking early intervention, educational
and genetic counseling and prognosis of the child.

KEYWORDS: Neonatal Screening; Hearing Loss; Newborn; Hearing Tests; Mutation
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