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INTRODUCAO: Embora fatores de risco tais como a prematuridade,
hiperbilirrubinemia, hipercolesterolemia, hipéxia, isquemia neural e imaturidade do
sistema nervoso central, separadamente ou em combinagao estejam presentes em um
grande numero de casos, em outros, a neuropatia auditiva pode se apresentar como
heranga autossémica recessiva com o padrdo totalmente tipico caracterizado pela
auséncia de ondas na audiometria de tronco encefalico e otoemissdes acusticas
normais. O gene OTOF, localizado no cromossomo 2, locus 2p23-p22, € um dos 16
genes conhecidos por estar envolvido na deficiéncia auditiva pré-lingual néo
sindrémica, sendo identificado em 1999. OBJETIVOS: Investigar a prevaléncia das
seguintes mutagdes no gene OTOF em pacientes com neuropatia auditiva: a) T2416A
(Y730X) e b) T3032C (Leul011Pro). CASUISTICA E METODOS: Projeto aprovado
pelo CEP- FAMERP (Parecer n° 0329/2010) o qual sera um estudo retrospectivo, em
relacéo ao fato de que serdo utilizados os dados obtidos por revisdo de prontuario de
pacientes de ambos os géneros com diagnéstico de neuropatia auditiva entre os anos
de 2001 e 2009, do Ambulatério de ORL (FAMERP), e serd um estudo de casos, em
relacdo a andlise molecular. A andlise molecular serd pelos métodos PCR/RFLP,
apos extracdo do DNA gendmico de sangue periférico. RESULTADOS ESPERADOS:
Devido a alta freqiéncia e impacto clinico da deficiéncia auditiva, a detec¢&o precoce
tem se tornado uma importante meta em pesquisas cientificas e em saude publica. Os
dados obtidos, com a realizagcao do projeto, poderao contribuir, a médio e longo prazo,
para a reabilitacdo precoce tendo, como consequéncia, a incluséo e/ou reincluséo nas
atividades sociais e profissionais, além de propiciar um convivio familiar digno a todos
estes pacientes.
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