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La neuropatia auditiva (NA) es una
entidad clinica caracterizada por
una hipoacusia que presenta otoe-
misiones actisticas positivas y
potenciales evocados auditivos de
tronco cerebral alterados o ausen-
tes, lo que se considera compatible
con una alteracion en el VIl par
hasta tronco cerebral, incluyendo
patologia muy diversa. Por ello, es
probable que los resultados obteni-
dos con el implante coclear (IC)
sean variados, predominando los
buenos resultados porque la mayor
parte de las NA son periféricas.
Recientemente, ha sido descrita la
mutacion del gen OTOF como causa
de la NA periférica. Esta mutacion
da lugar a un déficit en la sintesis de
la otoferlina, proteina que se consi-
dera implicada en la sinapsis de las
células ciliadas internas. Por ello, se
espera que el resultado del IC en
estos casos sea bueno.

NEUROPATIA AUDITIVA

a neuropatia auditiva (NA) es una enti-
dad que puede englobar distintas en-
I_ fermedades neuroldgicas de la via audi-
tiva, y de forma mas especifica, cualquier
alteracion desde el inicio del VIII par hasta el
tronco cerebral. Este término fue descrito por
Starr y colaboradores en 1996 para definir
aquellos pacientes que presentaban un déficit
de audiciéon con potenciales evocados auditi-
vos de tronco cerebral (PEATC) ausentes o dis-
torsionados y otoemisiones acusticas (OEA) y
microfénicos cocleares normales (1, 2).

Previamente habian sido descritos pacientes
hipoacusicos que presentaban una alteraciéon
muy importante en la discriminacion de la pa-
labray, sin embargo, la audiometria tonal era
normal o presentaba una ligera pérdida audi-
tiva, lo que era atribuido a un déficit en la sin-
cronizacién neural del VIII par (disincronia au-
ditiva) o a una disfuncion auditiva central (1).
La utilizacion de las otoemisiones acusticas
(OEA) como procedimiento de valoracion de
las células ciliadas externas (CCE) de la coclea
ha ayudado a definir mejor esta patologia que
se conoce como neuropatia auditiva (NA).

Han sido descritas diferentes etiologias en
pacientes con NA, como son (3,4, 5,6y 7):

a) Causas adquiridas perinatales como la
hiperbilirrubinemia y la anoxia.

b) Causas adquiridas peri y postnatales,
como enfermedades toxicas, infecciosas,
inmunoldgicas y metabdlicas.

¢) Origen genético, clasificadas clasicamen-
te en: no sindrémicas, cuya Unica manifesta-
cion es la hipoacusia, y sindromicas con
hipoacusia asociada a sintomas de enferme-
dades hereditarias ya conocidas como el Sin-
drome de Prended, Enfermedad de Charcot-
Marie-Tooth, Ataxia de Friedreich, etc. Hoy en
dia, todas ellas tienden a clasificarse de acuer-
do con la mutacién genética encontrada.
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d) Idiopatica: no se ha podido encontrar una
causa.

En mas del 90% de los pacientes con NA se
observa una hipoacusia neurosensorial en
ambos oidos y simétrica (3, 8). Kraus y colabo-
radores, en 1984, sefalan que el 14% de los
pacientes que presentan una ausencia de res-
puesta en los PEATC corresponden a esta pa-
tologia (6). Berlin y colaboradores, en 1998,
consideran que 5 de cada 50 6 60 pacientes
con hipoacusia pueden pertenecer a este
grupo (7).

La lesion topografica que provoca la NA
puede estar situada desde el VIII par hasta el
tronco cerebral como en: célula ciliada
interna, sinapsis CCl-dendrita, ganglio espiral,
fibras del VIII par, vias auditivas centrales y/o
una combinacién de las anteriores. Las causas
mas frecuentes se sitlan en las regiones mas
periféricas, entre las CCl y el tronco cerebral
(9).

Harrison y colaboradores, en 1998, realiza-
ron un modelo experimental provocando en
animales tratados con ototoxicos una pérdida
de las CCl, con conservacion de las CCE, obser-
varon cémo las OEA y los microfénicos
cocleares eran normales, mientras que los
PEATC estaban alterados (10). En la actualidad,
se admite que la hipoacusia es de causa retro-
coclear ya que las OEA y los microfénicos
cocleares son positivos, indicando una correc-
ta funcién de las CCE.

El beneficio del implante coclear (IC) en la
NA es dudoso y han sido publicados resulta-
dos dispares. Los resultados referidos inicial-
mente recomendaban ser cautelosos, antes de
indicar el IC en la NA. Sin embargo, estudios
mas recientes demostraban beneficios con el
uso del IC, en estos pacientes (11,12).

Ello es probablemente debido a que la NA
es un cajon de sastre donde se pueden incluir
distintas patologias con afectacién de la via
auditiva y no hemos encontrado ningun estu-

dio que ponga de evidencia la localizacién
anatémica de la lesion.

HIPOACUSIAS GENETICAS. GEN OTOF

Las hipoacusias de origen genético incluyen
un grupo heterogéneo de lesiones con una in-
cidencia aproximada de uno entre dos mil re-
cién nacidos vivos. La mayor parte de las sor-
deras genéticas congénitas son no sindrémicas
y de origen autosémico recesivo (DFNB). Mul-
tiples genes han sido descritos como causa de
hipoacusia, siendo las mas conocidas y fre-
cuentes las provocadas por alteraciones de la
conexina-26 (COHEN, 1995).

La neuropatia auditiva es un
trastorno de la audicion que
engloba distintas alteraciones
de la via auditiva

Yasunaga, en 1999, reporté una sordera con-
génita no sindrémica producida por mutacién
del gen OTOF (Locus DFNB9 en 2P22-P23). Mi-
glosiy col., en 2002, describieron la mutacién
en el Locus Q829X como causa de mutacién en
homocigosis del gen OTOF, en la poblacién es-
pafola. Refiere que es la tercera causa mas
frecuente de la sordera genética prelingual en
Espana (13).

El gen OTOF codifica la otoferlina, que es una
proteina citosélica de membrana que se expre-
sa fundamentalmente en las células ciliadas in-
ternas del 6rgano de Cortiy en las células cilia-
das sensoriales vestibulares tipo I. Se considera
que esta proteina esta implicada en la sinapsis
de estas células sensoriales del oido interno.

.- OBJETIVOS DEL TRABAJO

Los resultados del implante coclear en la NA
muestran resultados muy variables lo que es
considerado como un déficit en el diagnésti-
co topografico de la lesion. La otoferlina
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codificada por el gen OTOF se considera im-
plicada en la sinapsis de la célula ciliada inter-
na por lo que da lugar a una NA periféricay
su incidencia es importante en la poblacién es-
pafola. En consecuencia, en el trabajo plan-
teamos un doble objetivo:

1.- La incidencia del gen OTOF como causa
de NA, en nuestra area. Para ello, analizare-
mos nuestra serie de NA para ver su inciden-
cia en la poblacién valenciana.

2.- El implante coclear debe tener buenos re-
sultados en este grupo de pacientes puesto
que la lesién podria ser "saltada" por el IC que
presuntamente estimula la primera neurona
de la via auditiva situada en el Ganglio de
Corti. Por ello, en este trabajo analizaremos
nuestra casuistica de la NA provocada por mu-
tacion del gen OTOF y si existen diferencias
con los resultados de otras NA.

Il.- MATERIAL Y METODOS

El disefo del estudio es prospectivo y retros-
pectivo, incluyendo pacientes diagnosticados
de NA por métodos audiolégicos (con OEA
presentes y PEATC ausentes) y pacientes de los
que, habiendo sido implantados a posteriori,
se ha obtenido el diagnostico de NA por estu-
dio genético que demostraba la mutacién del
gen OTOF.

El estudio ha sido realizado en un grupo de
16 pacientes. El disefio del estudio ha sido cli-
nico-experimental, con pruebas audiolégicas
sucesivas en el mismo paciente que servia
como su propio control. Ademas, los resulta-
dos han sido comparados con grupos de ca-
racteristicas similares de pacientes implanta-
dos sin patologia asociada.

El protocolo de este estudio incluye:

1.- Anamnesis y exploracion ORL completa.

2.- Exploracién audiolégica que incluye
otoemisiones transitorias (OEAT), PEATC, au-
diometria tonal y pruebas vocales adaptadas
a la edad del paciente.

3.- Exploracién radiologica.

4.- Estudio genético.

5.- Estudio neurolégico.

6.- Valoracion audiolégica de las familias im-
plicadas.

La mayoria de las NA que encontramos en
nuestro medio presentan la mutacion Q829X
del gen OTOF (62,5%). La segunda causa en
importancia es la hiperbilirrubinemia, que es
uno de los factores de riesgo auditivo defini-
do por la CODEPEH (Comisién para la Detec-
cion Precoz de la hipoacusia). El resto de las
etiologias en nuestra serie la forman la poli-
neuropatia tipo Charcot-Marie-Tooth y los de
causa desconocida (figura 1).

Figura 1.- Etiologia de
los pacientes.

gen OTOF

B HBR

Desconocida

HC-M-T
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Los pacientes que presentan la mutacién del
gen OTOF son 10, todos ellos con una hipoacusia
y por mutacion del gen OTOF en homocigosis
(Q829X/Q829X). La edad de diagnostico es de 9,1
meses con una desviacion tipica de +/- 5,04. La
evolucion de la sordera es estable en el tiempo.

nacimiento, por lo cual todos ellos son prelin-
guales. Tres de ellos presentan antecedentes fa-
miliares, dos son hermanos y el tercero es una tia
por parte materna. No se describen otros posi-
bles factores de riesgo auditivo relacionados con
el periodo gestacional o perinatal (CODEPEH).

Las caracteristicas de estos pacientes se descri-
ben en la tabla 1.

El grado de pérdida auditiva es, en todos los
casos, profunda bilateral y de comienzo desde el

Tabla 1.- Caracteristicas de los pacientes que presentan la mutacion en el gen Otof.

Paciente | Etiologia | Sospecha | Evolucion de | Grado de | Edad de | Historia | Factores | Evolucion
de comienzo | la hipoacusia | hipoacusia | comienzo | familiar | de riesgo | general
1-OTOF | Q829X 10m Estable Profunda | Congénita Si No Normal
2-0TOF | Q829X 4m Estable Profunda | Congénita Si No Normal
3-OTOF | Q829X 4m Estable Profunda | Congénita No No Normal
4-OTOF | Q829X 12m Estable Profunda | Congénita No No Normal
5-OTOF | Q829X 18 m Estable Profunda | Congénita No No Normal
6-OTOF | Q829X 6m Estable Profunda | Congénita Si No Normal
7-OTOF | Q829X 10m Estable Profunda | Congénita No No Normal
8-OTOF | Q829X 4m Estable Profunda | Congénita No No Normal
9-OTOF | Q829X 16 m Estable Profunda | Congénita No No Normal
10-OTOF| Q829X 7m Estable Profunda | Congénita No No Normal
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En la tabla 2 podemos observar los pacien-
tes cuya causa de la hipoacusia es distinta a la
del gen OTOF. Encontramos tres pacientes por
Hiperbilirrubinemia, uno por una polineuro-
patia tipo Charcot-Marie-Tooch, en otros 2
casos la causa es desconocida. La sospecha de
comienzo de la hipoacusia es variable y oscila
desde los 7 dias de vida hasta los 11 afios. En
cuanto a la evolucion es mas frecuente la
forma progresiva, siendo uno de los casos es-
table. No hemos encontrado antecedentes fa-
miliares y si un factor de riesgo perinatal, la
hiperbilirrubinemia, que en un caso llegé a la
exanguinotrasfusion.

El estudio genético

es fundamental para el
diagnostico y tratamiento
de la neuropatia auditiva

En uno de los pacientes diagnosticado a los
tres meses de hipoacusia, por presentar OEA
positivas y PEATC ausentes, al realizar el se-
guimiento se observé una evolucion regresiva
de forma que es un nifio, en estos momentos,
normoacusico.

Tabla 2.- Caracteristicas de los pacientes con etiologia diferente a la genética (grupo no OTOF).

Paciente |Etiologia| Sospecha | Evolucion de | Grado de | Edad de | Historia | Factores | Evolucidn
de comienzo | la hipoacusia | hipoacusia| comienzo | familiar | de riesgo | general
1-No OTOF |Desconocida| 2 afios Progresiva Profunda | Postlingual No No Normal
Catarata
2-No OTOF| PN (C-M-T) 8 afios Progresiva Profunda | Postlingual No No bilateral
3-No OTOF|  HBR 11 afios Progresiva Media Postlingual No HBR Normal
HBR
4-No OTOF | (exanguino) 7 dias Estable Profunda | Congénito No HBR Normal
5-No OTOF|  HBR 3 meses Regresiva | Normoacusia| — ------ No HBR Normal
6-No OTOF | desconocida | 7 afios Progresiva Profunda | Postlingual No No Normal
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Il.- RESULTADOS
De los 16 pacientes diagnosticados han sido im-
plantados 14. Dos no lo ha sido por la normaliza-
cién de la funcién auditiva.

La primera programacion se realizé al mes de
la intervencion, comenzando desde este mo-

mento el proceso de rehabilitacién auditiva con
el IC.

La audiometria previa de cada caso mostraba
una hipoacusia severo-profunda bilateral y simé-
trica, situandose los umbrales tonales fuera del
rango de comprension de la palabra (figura 2).

Figura 2.- Audiometrias
preimplante.

Las audiometrias realizadas en campo libre con
audifonos indican una mejoria del umbral audi-

tivo en todos ellos. Sin embargo, éstos no se en-
cuentran dentro del espectro del habla (figura 3).

Figura 3.- Audiometrias
preimplante con audifonos.

SEPARATA « FIAPAS / 107
noviembre - diciembre 2005




Tras la realizacion del implante, la audiometria
en campo libre pone de manifiesto la capacidad
de los pacientes para detectar la presencia de so-

nidos, dentro del espectro del habla, que mejora
de manera significativa, detectando sonidos a par-
tir de intensidades de 30-40 dB HL (figura 4).

Figura 4.- Audiometrias
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Para evaluar los resultados con el implante co-
clear hemos realizado una serie de pruebas ver-
bales adaptadas a la edad y al desarrollo del len-
guaje en cada caso. Estas pruebas se han
realizado en cabina insonorizada, en campo
libre y con los altavoces situados a un metro de
la cabeza del paciente. El material se presenté
a una intensidad de 65 dB SPL. En nifios muy pe-
quenos se realizé ademas el IT-MAIS/MAIS (es-
cala de integracién auditiva significativa para
bebés y parvulos). Los resultados reflejan las

conductas que presentan ante el sonido en
situaciones cotidianas.

Para el andlisis de los resultados con el im-
plante coclear se han dividido a los pacientes en
varios grupos dependiendo del tipo de neuro-
patia auditiva, de la edad de implantaciéon y de
su experiencia con el implante coclear.

El primer grupo esta formado por dos niflos
con NA por mutacién en el gen OTOF implan-
tados antes de los dos afos de edad y con una
experiencia con el implante de un afo (tabla 3).

Tabla 3.- Resultados en pacientes con un afo de experiencia con el implante coclear.

Paciente | Edad de IC | Test de ESP-MBT | Test de ESP-Bisilabos | Test de ESP-Monosilabos | [T-Mais

2-OTOF 24 meses 100%

97% 80% 40/40

1-OTOF 19 meses 50%

12% 0% 39/40
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Un segundo grupo esta formado por nifios con
NA por mutacién en el gen OTOF con mas de un
ano de experiencia con el implante colear. Este
grupo es el mas numeroso y ha sido comparado
con un grupo control de 37 nifios implantados
que presentan una hipoacusia de origen coclear
(tabla 4).

Para la media los resultados con el implante co-
clear son similares en ambos grupos, con buenos
resultados.

A medida que la prueba tiene mas dificultad el
porcentaje de aciertos disminuye de forma simi-
lar, no observandose diferencias significativas
entre ambos grupos (tabla 4).

Tabla 4. Resultados en pacientes con mas de un afio con el implante coclear.

Pacientes | Edad al | Experiencia | Test de percepcion Test de Test de Test de bisilabos
implante | con el IC temprana de la | ESP-Bisilabos | ESP-Monosilabos en contexto
(media) (anos) palabra ESP-MBT abierto
Grupo
control | 4 32 afios 3 94,3% 97% 80% 77%
N: 37
Casos de
NA por 25,5 3 100% 90,5% 88,8% 79,2%
gen OTOF| meses
N: 6
El trabaio premiada tres aios con implante coclear tiene una identifi-

analiza la incidencia

de la neuropatia auditiva
por gen OTOF y estudia
los resultados del
implante coclear

El tercer grupo esta compuesto por dos pacien-
tes con NA por mutacion en el gen OTOF, uno im-
plantado a los 9 afios de edad y el otro a los 24
anos que representan el grupo de peor resulta-
do. El primero de ellos, con una experiencia de

cacion de patrones (ESP test) de un 100%, una
identificacién de bisilabos de un 90% y de un 70%
en monosilabos, todos ellos en contexto cerrado.
Sin embargo, el reconocimiento de bisilabos en
listas abiertas sin apoyo es del 10%.

El segundo de ellos es una mujer implantada a
los 24 afios. En este caso, el beneficio con el
implante coclear es muy limitado, ya que no le
permite la comprension del habla. Sin embargo,
se produce una mejora en la lectura labial
utilizando el implante coclear, comparado con el
audifono (figura 5).
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Sentences

Por ultimo, hemos comparado los resultados del
IC en los pacientes con NA por mutacién en el gen
OTOF con el grupo con NA por otra causa (tabla
5y 6). Los resultados del implante coclear se han
clasificado en bueno, pobre o medio, depen-
diendo de los resultados en la comprension de bi-
silabos en listas abiertas:

- Pobre: menos del 20% de comprension de
bisilabos

- Medio: 50-60% de comprension de bisilabos

- Bueno: 70-90% de comprension de bisilabos, y

- Muy bueno: mas de un 90% de comprension
de bisilabos.

En los casos de NA por mutaciéon en el gen
OTOF, los resultados tras el implante coclear
son muy homogéneos y dependen funda-
mentalmente de la edad de implantacion
(tabla 5).

Los resultados del implante coclear en los
pacientes con NA debido a otras etiologias es

Bisyllabic

Figura 5.- Resultados
con audifono y con IC,
siempre con apoyo de
labiolectura.

= HA+LL

Cl+LL

La hipoacusia provocada
por mutacion del gen
OTOF es la causa mas
frecuente de neuropatia
auditiva en la muestra
estudiada (62,5%)

heterogéneo. Uno de estos casos se trata de un
paciente con una enfermedad de Charcot-
Marie-Tooth con un beneficio del implante
coclear pobre. El otro caso es de etiologia des-
conocida, se trata de un adulto con una
audiometria tonal casi normal y con una dis-
criminacion auditiva practicamente nula. El
resto son dos pacientes con hiperbilirrubine-
mia y etiologia desconocida, siendo bueno el
resultado (tabla 6).
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Tabla 5.- Resultados del IC en los pacientes con NA por mutacion en el gen OTOF.

Paciente | Edad de | Etiologia Edad de IC Tipo de IC Experiencia Resultado
comienzo con el IC postimplante
1-OTOF | Congénita | Q829X 24 meses N24k 1 afho Medio
2-OTOF | Congénita | Q829X 19 meses N24C 6 meses Muy bueno
3-OTOF | Congénita Q829X 28 meses N24M 3 afos Bueno
4-OTOF | Congénita Q829X 37 meses N24M 2 afos Bueno
5-OTOF | Congénita Q829X 9 afos N24M 3 afos Pobre
6-OTOF | Congénita Q829X 31 meses N24M 3 afos Bueno
7-OTOF | Congénita Q829X 17 meses N24CA 1 afos Bueno
8-OTOF | Congénita Q829X 24 afos Med-El 40+ 1 afio Pobre
9-OTOF | Congénita Q829X 24 meses cll 3 afos Bueno
10-OTOF | Congénita Q829X 24 meses cll 3 afos Bueno
Tabla 6.- Resultados en grupo NA miscelanea.
Paciente | Edad de | Etiologia Edad de IC Tipo de Experiencia Resultado
comienzo implante con IC post IC
1-No OTOF| Postlingual | Desconocida 15 afios Med-El 40+ 8 afos Bueno
2-No OTOF| Postlingual | PN (C-M-T) 25 anos N22 2 afios Medio
4-No OTOF| Congénita HBR 18 meses cll 6 meses Bueno
5-No OTOF | Postlingual | Desconocida 53 afios N24CA 1 afho Pobre
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En nuestros casos de NA por mutacion del gen del reflejo en todos ellos. Asimismo, se observa una
OTOF, los reflejos estapediales preoperatorios estan adecuada y buena respuesta en el test de telemetria
ausentes y tras el IC encontramos una recuperacion de respuesta neural (NRT) (tabla 7).

Tabla 7.- Reflejos estapediales pre e introperatorios.

Paciente Edad Tipo de IC Oido Reflejo Reflejo Telemetria
de IC implantado estapedial estapedial de respuesta neural
preoperatorio | intraoperatorio
1-OTOF | 24 meses N24K ol Ausente 215 SL 195 SL
2-OTOF | 19 meses N24C oD Ausente 190 SL 185 SL
3-OTOF | 28 meses N24M oD Ausente 190 SL 174 SL
4-OTOF | 37 meses N24M oD Ausente 215 SL 180 SL
5-OTOF 9 afios N24M oD Ausente 195 SL 197 SL
6-OTOF | 31 meses N24M oD Ausente 200 SL 180 SL
I7-OTOF | 17 meses N24CA oD Ausente 200 SL 205 SL
8-OTOF | 24 afios |MED-EL40+ oD Ausente Presente 185 SL
9-OTOF | 24meses al oD Ausente Presente 179 SL
10-OTOF | 24 meses al oD Ausente Presente 195 SL
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IV.- DISCUSION

La NA es una entidad clinica descrita reciente-
mente y caracterizada por la existencia de test au-
diolégicos, tanto objetivos como conductuales,
compatibles con un desorden del nervio auditivo
(14,16). La localizacion de la lesion a lo largo de
la via auditiva es fundamental para poder reali-
zar un tratamiento efectivo (17,18).

La hipoacusia provocada por mutacion del gen
OTOF es la causa mas frecuente de NA en nuestra
serie (62,5%). Por otro lado, es la tercera causa de
sorderas genéticas de nuestra casuistica, detras de
la mutacion de las diversas conexinas y la hipoa-
cusia mitocondrial, lo que coincide con los resul-
tados de Migliosi y col. en Espana (13).

La hipoacusia que presentan los casos de NA por
gen OTOF es una hipoacusia neurosensorial pro-
funda bilateral y congénita en todos los casos.
Esto contrasta con la hipoacusia de otras NA, que
suelen ser progresivas e incluso presentar recu-
peraciones en su evolucion como en uno de nues-
tros pacientes con hiperbilirrubinemia. La mayor
parte de nuestros casos no han presentado ante-
cedentes familiares, puesto que se trata de una
enfermedad de transmisiéon autosémica recesiva
(8). En tres casos existian familiares afectados: dos
de los pacientes eran hermanosy el otro tenia un
antecedente materno.

En todos nuestros casos de NA por mutacién del
gen OTOF no encontramos preoperatoriamente
reflejo del estribo. La recuperacion de este refle-
jo fue comprobada intraoperatoriamente, asi
como la existencia de una buena respuesta en el
test de telemetria de respuesta neural (NRT),
pruebas que habitualmente realizamos para com-
probar el buen funcionamiento del IC. Esto se
puede interpretar como una recuperacién fun-
cional de la via auditiva mediante la estimulacion
conel IC.

La neuropatia auditiva por
mutacion en el gen OTOF
obtiene buena respuesta
al tratamiento con
implante coclear

Consideramos que los buenos y homogéneos
resultados obtenidos con el IC en los casos de NA
por alteracion del gen OTOF en nuestra casuisti-
ca avalan la localizacién de la otoferlina en la
sinapsis de la célula ciliada interna. No obstante,
como en otras hipoacusias neurosensoriales pro-
fundas y bilaterales, el resultado del IC en la NA
por gen OTOF viene condicionado por otras
variables, tales como el tiempo de duracién de la
hipoacusia, observandose en nuestra serie mejo-
res resultados en los pacientes implantados
precozmente como sucede en otras hipoacusias
prelinguales.

En nuestra serie de NA no provocadas por el
gen OTOF, observamos como en dos de nuestros
casos el resultado del implante coclear ha sido de-
ficiente. Uno de ellos era de etiologia desconoci-
day el beneficio con el implante coclear ha sido
muy deficiente; se trataba de un adulto que po-
dria incluirse en las disincronias auditivas clasicas,
con audiometria tonal casi normal y discrimina-
cion auditiva practicamente nula. El otro caso se
trata de un paciente con enfermedad de Charcot-
Marie-Tooth que presentd un beneficio escaso
con el implante coclear. Hay que sefalar que en
dos casos con hiperbilirrubinemia el resultado es
bueno, y consideramos que esto es debido a que
las lesiones en estos pacientes se hallaban locali-
zadas en zonas altas de la via auditiva, lo que coin-
cide con la opinién de otros autores (6, 8y 9).
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V.- CONCLUSIONES

De los datos obtenidos en los estudios
genéticos de la hipoacusia prelingual, del
analisis de la correlaciéon genotipo-fenotipo
de los casos identificados como de origen
hereditario y de los resultados obtenidos
mediante el uso de implante coclear pode-
mos establecer las siguientes conclusiones:

- La mutacion en el gen OTOF Q829X se
presenta en homocigosis de herencia auto-
somica recesiva y produce una hipoacusia
congénita severo-profunda

- El implante coclear es un tratamiento efi-
caz para la hipoacusia profunda y bilateral.
En las hipoacusias de origen coclear su efi-
cacia ha sido demostrada por la experiencia
de los distintos centros implantadores.

- La NA con origen en el gen OTOF tiene
una buena respuesta al implante coclear de
forma que no se observan diferencias con el
grupo control formado por pacientes tam-
bién prelinguales con un tiempo de expe-
riencia con el implante coclear similar.

- No se observan complicaciones intra ni
perioperatorias, en nuestra serie, siendo
una técnica quirurgica fiable y segura.

- En cuanto al prondstico del tratamiento
de estos pacientes, va a depender de la
edad de implantacion.

- Dos pacientes con una edad de implan-
tacién superior a los seis afRos presentan
unos resultados mas pobres que los implan-
tados por debajo de esta edad critica. Esta
misma situacién ocurre en las hipoacusias
con lesiones a nivel coclear.

- Se puede interpretar como una recupe-
racion funcional de la via auditiva, la apari-
cion del reflejo estapedial y la buena res-
puesta en el test de telemetria de respuesta
neural (NRT), pruebas que habitualmente se
realizan para comprobar el buen funciona-
miento del IC.

- En los pacientes de NA con causa no
OTOF los resultados con el IC no son tan
buenos y homogéneos como en la casuisti-
ca del gen OTOF.

- El estudio genético tiene una gran im-
portancia tanto en el diagnéstico como en
el tratamiento y pronostico de los pacientes
con NA.
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