SorderaHereditaria

(Revision del Tema)

#* Dr. Eliseo Echeverri A.

Se define lasordera hereditaria y las diferentes maneras de transmitirse. Se hace una breve descrip-
cién del desarrollo embrionario del ofdo vy de los diferentes hallazgos anatomopatoldgicos a nivel
del oido externo, medio e interno que se encuentran en estas sorderas. Por dltimo se agrupan las
sorderas en conductivas y neurosensoriales, pudiendo ser la sordera la Unica queja del paciente;
pero es mas com(n que se presente como componente de diferentes sindromes, en los cuales
aparecen anomallas en otros drganos,
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Hereditary deafness and its different ways of transmission have been defined. A brief descrip-
tion of the embryonic development of the external, medium and internal ear, found in these cases,
is discussed. There is a final classification of conductive and neurosensorial deafness, Occurrence
by common syndromes is discussed as well as affecting different organs,
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Se entiende por sordera la disminucién de la capacidad auditiva, que puede variar de muy leve a
total. La merma parcial o disminucién, que algunos autores describen como duros de audicion, se
conoce con el nombre de HIPOACUSIA. Cuando la pérdida de la audicion es total, se le da el nom-
bre de Anacusia, cofosis o sdrdera total,

La sordera hereditaria o genética se transmite por cromosomas alterados de los padres, lo que
significa que tan pronto se efectia la fecundacién, el embrién podra presentar el defecto que sufre o
porta alguno de los procreadores, de acuerdo al caracter hereditario. (3,8,12,13). En los consangui-
neos {primos} las enfermedades hereditarias son més frecuentes. {6). En cuanto a la forma de here-
dar las alteraciones de los genes se diferencian tres clases: (1,3,6,8,9,12).

1 Sordera hereditaria autosémica dominante: La transmite un enfermo heterocigoto, en unién
con otro individuo sano. La mitad de los hijos seran enfermos y la otra mitad serdn sanos y
estos daran hijos sanos.

Los factores dominantes son iguales en hombres y mujeres y no salta generacion.
Nota

Heterocigoto: Que posee alelos diferentes en sus células.

Alelos: Son las distintas formas de un mismo gen.

2 Sordera hereditaria autosémica recesiva: Las enfermedades hereditarias trasmitidas por alelos
recesivos son de dificil analisis ya que los heterocigotos no se pueden reconacer fenotipicamente,

Para que aparezca una enfermedad recesiva se requiere el apareamiento de dos heterocigotos
aparentemente sanos y resultard 1/4 parte de los hijos enfermos y las 3/4 partes, sanos; de los
hijos sanos, 2/3 son portadores del alelo recesivo en heterocigosis. La enfermedad es indepen-
diente del sexo.

3 Herencia ligada al sexo: Las caracteristicas recesivas ligadas al cromosoma X se presentan rara
vez en las mujeres, las cuales son {as trasmisoras. En el cromosoma Y no hay ningin gen men-
deliano.

En una pareja con madre heterocigota la mitad de los hijos presentara enfermedad ligada al sexo
Y seran hemicigotos. La otra mitad de los hijos serdn portadores del aleio en heterocigceis. Las
hijas seran todas sanas; habra hijas enfermas s6lo cuando el padre sea enfermo ligado al sexo.

Ejemplos de herencia ligada al sexo y con compromiso del oido tenemos en el sindrome de Hun-
ter que es una anomalia en el metabolismo de los mucopolisacéridos, y en la fijaci6n congénita
de la platina del estribo,con presencia de Gusher endotinfatico. (6,9,12).

1. DESARROLLO ERBRIONARIO DEL OIDO

Para mejor entender los diferentes tipos de alteraciones que se pueden presentar es indispensable
poseer un conocimiento elemental sobre el desarrollo embrioldgico del oido.{2,4,6,8,13).

1.1  OIDO INTERNO: En la tercera semana del desarrollo embrionario aparece en |a porcion cefa-

lica del embrién un engrosamiento a nivel del ectodermo que se conoce como la placoda audi-
tiva; ésta avanza en su desarrollo y forma el surco. auditivo, el cual dara origen a la vesfcula
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auditiva alrededor de la cuarta semana, cuando queda fibre de la capa externa ectodérmica y
aparece incluida dentro de la porcion cefalica mesodérmica.

En la vesfcula Otica, la parte craneal da origen al conducto endalinfatico y la parte caudal at
conducto coclear; el segmento intermedio se dividird en utriculo y sdculo. La extremidad dis-
tal del apéndice endolinfatico sera el saco endolinfatico definitivo.

En el embrién de cinco semanas aparecen tres sacabocados o depresiones arciformes en {a par-
te laterosuperior {utriculo- sacular) en la vesfcula 6tica. Estos sacabocados se convertiran
en los canales semicirculares.

Entre la quinta y la sexta semanas del desarrolio embrionario, el sdculo emite una evagina-
cién ventral que serd el conducto coclear y en la octava semana formard la primera espira; a la
décima semana ta segunda espira y a la vigésimaquinta semana llega a las dos y media vueitas
o sea a su configuracidn adulta.

Al crecer el conducto coclear, la comunicacién de éste con el sdculo se gstrecha y forma el
conducto reuniens, cuya permeabilidad en el aduito es dudosa en aigunos casos. Todo ef drga-
no sensorial terminal del ofdo interno {drgano de Corti, crestas y maculas vestibulares), se
desarrollan de areas epiteliales dentro del laberinto Otico, donde terminan fibras nerviosas
procedentes de células ganglionares cocleares y vestibulares,

A medida gue ocurren éstos cambios en la vesicula Otica el meséguima que la rodea, empieza
acondensarse y a trasformarse en precartflago, 1o cual ocurre a la decimasexta semana de la
vida fetal y a la decimaoctava aparecen nlcleos de osificacidn,

Conducto endolinfatico : Permanece recto en la primera mitad de la vida fetal y s6lo cambia
a curvo, como se ve en gl adulto, en los Btimos estados fetales,

Conducto utricular: El utriculo comunica con una expansién en forma de seno del conducto
endolinfatico u Otico. Este conducto esta dentro de un pliegue formado por la pared epite-
lial de las dos camaras; el pliegue se proyecta en el utriculo y forma el conducto utriculo-en-
dolinfatico . El seno del conducto endalinfatico serd seguido por una pequefia comunicacion
que formara el conducto sacular, el cual se expande y formara el sculo.

Las lesiones que interfieran con el normal desarrollo de ésta parte del oido seran las responsa-
bles de ias sorderas neurosensoriales.

1.2 OIDO EXTERNO Y MEDIO: La oreja se desarrolla alrededor de la primera hendidura bran-
quial. Contribuyen en su formacion los arcos branquiales primero y segundo. Seis prominen-
cias aparecen en estos arcos, tres en cada borde, que se miran; éstas prominencias se unen y
forman las elevaciones, fosas v surcos del pabellén auricular aduito.

Et conducto auditivo externo se deriva de la primera hendidura ectodérmica branquial, locali-
zada entre el arco mandibufar y el hioideo. El epitefio dei fondo de ésta hendidura, entra
casi en contacto con el endodermo de la primera bolsa faringea, guedando entre las dos capas
un resto de tejido conectivo mesadérmice y asf se formara una membrana compuesta por tres
capas gue sera la membrana timpdénica,

Membrana ti mpénica: Las tres capas germinales toman parte en su formacion. Ef ectodermo se
invagina y forma la capa epitelial o cutanea; el endodermo, procedente de una prolongacion
de la primitiva faringe, “primera bolsa faringea”, forma la ldmina interna mucosa; del
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mesénquima que queda entre las dos capas anteriores se forma el tejido conectivo que dara
origen a la capa fibrosa del timpano y al mango del martillo; la capa fibrosa se adelgaza por
compresidn a medida que crece el embridn, y 1o mismo ocurre con las estructuras internas y
externas, hasta liegar a una deigada hoja que, ain en el feto, llega a tener la apariencia de la
membrana adulta, El tejido conectivo que rodea ta membrana empieza a osificarse al tercer
mes de la vida fetal y forma el anillo timpéanico que servira de soporte circunferencial a la
membrana timpénica. El anillo no es completo y se aprecia la incisura timpanica de RIVINUS.

Caja o cavidad timpdnica: La caja y la mucosa que cubren el oido medio y Ia trompa de Eus-
taquio se originan de una expansién terminal de la primera bolsa faringea; el endodermo de
esta bolsa se encuentra con el ectodermo de la primera hendidura branquial y se aplana, ini-
cidndose ia caja; al segundo mes, la parte proximal de la bolsa se estrecha, dando origen a la
trompa , vy la parte distal se expande y se aplana formando la caja. Hacia el sexto mes de la
vida fetal el tejido conectivo mucoideo derivado de la bolsa faringea envuelve a los huesecilos,
como el peritoneo al intestino. Entre el octavo y el noveno mes, la neumatizacion de la caja
es casi completa y durante el Qltimo mes de la vida fetal la neumatizacion del epitimpano es
virtualmente completa.

El antro es una prolongacion postero-lateral del epitimpano, que empieza a formarse a la
vigésima segunda semana y estd muy avanzado en su formacidn a la trigésima cuarta; las cei-
das mastoideas se empiezan a formar al final de la vida fetal y contindan su desarrollo durante
la infancia y la juventud,

Huesecillos auditivos y misculos osiculares:

tnicialmente son farmados por cartiflagos que proceden de los arcos branquiales primero y
segundo (cartiflagos de Meckel y Reichert). A la novena semana de desarrollo fetal, los huese-
cillos han llegado a la forma y apariencia adulta., Dos porciones tienen origen diferente, la
apofisis anterior del martillo que se forma precoz e independientemente en la membrana
bsea y la porci6n vestibular central de ia platina del estribo, la cual hace parte de lacépsula
otica. La osificacién se inicia en la décima sexta semana en el martillo y en el yunquey ala
décima novena semana en el estribo. A la vigésima quinta semnana de la vida fetal los hueseci-
Hos son précticamente adultos.

El estribo al principio tiene la forma de anillo, que cambia al cuarto mes a la apariencia de
estribo.

Masculos: El tensor del timpano deriva del primer arco branquial y el misculo del estribo del
segundo arco branquial.

2 HALLAZGOS PATOLOGICOS EN LAS SORDERAS HEREDITARIAS

2.1 Oido externo y medio: Las anomalias congénitas del oido medio fueron durante mucho
tiempo sb6lo del dominio del patdlogo y su interés era académico, pues la mayorfa morfan de-
bido a las anomalras asociadas,ya que las técnicas quirargicas eran inadecuadas para corre-
girlas. En la actualidad, gracias a los mejores cuidados neonatales y a que no se aplica la euta-
nasia, podemos ver més nifios con anomalfas del oido medio que alcanzan edades en las cuales
la correccién quirdrgica esta indicada.(5,6,11,14).

En la presencia de una sordera hereditaria conductiva, el médico otorrinolaringdlogo, en la ac-

tualidad, tiene la obligacion de sospechar anomalias que puede corregir. La historia del
paciente y los conocimientos sobre embriologia le ayudaran a este propésito.(14).
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Entre las anomalias que se encuentran en el oido medio, las mas comunes son las alteraciones
de la cadena osicular. Estas pueden ser:ausencia de parte de toda la cadena, deformidad en el
tamafio y en la forma, reemplazo por tejido fibroso, adherencia a las paredes Oseas, fijacion, etc,

Anomalfas de las ventanas: Pueden ser en tamafio, ausencia o estar parcialmente llenas por teji-
do fibroso; alteraciones de los musculos y tendones o su ausencia. Anomalias del nervio facial
de 1a vena yugular, de la arteria caroOtida; persistencia de la arteria estapedial. Es frecuente
encontrar varias anomal(as a la vez,

4 - . .
2,2 Oido interno: Gracias a los estudios efectuados en los huesos temporales en las autopsias y a
la: ayuda de los estudios radiol6gicos, se han podido diferenciar varias lesiones a nivel de la
capsula Otica, Osea, y membranosa y del Vill nervio.

Se han descrito varios tipos de acuerdo a las lesiones encontradas y al sitio que ocupa la
lesion,( 1,6,7,8,10.11)

2.2.1. Tipo Michel: Se encuentra ausencia o aplasia de |a cépsula 6tica y del VIl nervio; el oido ex-
terno y medio en general son normales, excepto por algunas alteraciones que se pueden en-
contrar a nivel del estribo. Aplasia del tipo Michel caracteriza al sindrome de Klippel - Feil.

2.2.2 Tipo Mondini: Hay alteraciones a nive! del conducto coclear que se dilata y aplana y el

saculo se agranda; el conducto endolinfatico es corto, hay atrofia variable en el érgano de
Corti,

Estas alteraciones se pueden encontrar en los sindromes de Pendred y Alport. E| tipo Mondi-
ni Alexander presenta ademaés alteraciones vestibulares.

2.2.3 Tipo Scheibe: Se encuentra desarrollo imperfecto de la porcién membranosa de la coclea y del
sdculo y la capsula Otica es normal. Estas alteraciones caracterizan a varios sindromes tales co-
mo: Sindrome de Usher, sindrome de Waardenburg, sindrome de Jervell y Lange Nielsen.

2.2.4 Tipo Sibenmann-Bing: La cépsula Otica tiene desarrollo normal, pero se presenta aplasia del
iaberinto vestibular con o sin aplasia coclear, Generalmente se encuentra en sindromes asocia-
dos a defectos oculares y del sistema nervioso central.

3 TIPOS DE SORDERA HEREDITARIA
Seglin donde asiente 1a lesidn, se pueden presentar:

3.1 SORDERAS CONDUCTIVAS POR DANO A NIVEL DEL OIDO EXTERNO, OIDO MEDIO
O DE AMBOS.

1. La sordera puede ser el Gnico sintoma, como ocurre en la otoescierosis.

2. Es mas frecuente su asociacidn con otras aiteraciones que constituyen diferentes cuadros
clinicos, que describiremos mas adelante, (6,7,8,9,11,14)

3.2 SORDERAS NEUROSENSORIALES: La lesion se halla a nivel del oido interno o del nervio

auditivo, pudiendo corresponder a los tipos descritos en el capitulo de patologfa del oido in-
terno (Michel, Mondini, Scheibe o Siebenmann—Bing).{1,6,8,11).
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1. La sordera se constituye en |a Unica queja del paciente,

2. La sordera estd asociada a otros transtornos que conforman diferentes sindromes; en
varios de ellos |a hipoacusia aparece tardiamente y tiene caricter progresivo.

3.3 SORDERA VARIABLE: Encontramos diferentes sindromes en los que una de las quejas es la
sordera, pero ésta puede variar de carécter, es decir, ser de conduccidn, neurosensorial © mix-
ta, en pacientes con un mismo cuadro clinico.

4  AGRUPACION CLINICA DE LAS SORDERAS HEREDITARIAS

4.1 SORDERA COMO UNICO SINTOMA: Puede ser conductiva y de aparicion tardia como en el
caso de la otoesclerosis, donde no se encuentra otra lesion asociada. (6,8,14).

4.1.1 Ctoesclerosis: Anomalfa del oide medio de origen genético con caracter dominante. En EE.
UU. su frecuencia es de 1 en cada 500 personas {de cada ocho mujeres blancas hay una oto-
esclerosa y de 15 hombres blancos hay uno otoescleroso). Aparece entre los 20 a 25 afios, y
es poco frecuente entre los negros, amarillos o indios. Se exacerba por la prefiez . Hay fibro-
sis y fijacion del estribo a la cdpsula 6tica debido a la invasion del foco otoescleroso; ambos
oidos estan con frecuencia comprometidos y se puede apreciar color rosado en el promonto-
rio en algunos casos, lo que se conoce como signo de Schwartze; la hipoacusia conductiva es
caracter(stica y a veces mixta. El sistema vestibular es normal,

4.1.2. Neurosensoriales: El paciente s6lo manifiesta sordera que puede variar de leve a profunda,
unilateral o bilateral, ser estable o por el contrario progresiva. Congénita, precoz o de apari-
cién tardia; puede tener cardcter dominante, recesivo o ligada al sexo. (1,6,12).

4.2. SORDERA ASOCIADA A OTROS TRASTORNOS
4.2.1 ALTERACIONES CRANEOFACIALES Y ESQUELETICAS,

Se asocian a:
4,21.1. SORDERA CONDUCTIVA:

_ Integran varios sindromes que se describen a continuacion.(6,7,8,9,11,14)

4.2 1.1.1. Sindrome de Treacher Collins o Disostosis mandibulofacial: Dominante. Presente al na-
cer. Se encuentran anomalias dei oido externo y medio, anotia 6 microtia, fistulas pre-
auriculares, ausencia 0 estenosis del conducto auditivo externo, alteraciones del tfmpano
y de la caja, malformaciones de los huesecillos, masculos y tendones, del nervio facial,
Es raro que se encuentren alteraciones del oido interno, atresia parcial de la c6clea, con-
ducto coclear o del ganglio espiral.

Anomalfas asociadas: Coloboma del parpado inferior, hipoplasia del hueso malar y de la
mandibula, macrostomia, malformacion dentaria, paladar corto y hendido, ausencia de
pestafias, mala implantacién del cabello y deformidad esternal. El tratamiento es quirir-
gico.

4.2.1,1.2 Sindrome otofaciocervical: Dominante. Raiz nasal deprimida, nariz estrecha y prominen-

te, cara alargada y estrecha, zigomas y maxilas aplanadas, orejas prominentes, fistulas
preauriculares y pobre desarrollo de los masculos del cuello,
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4.2.1.1.3.

42114

42115

42.1.1.6.

4,2.1.1.7

4.21.1.8

421.1.9

4.2.1.1.10

42111

4.21.2

4.2.1.21

Acrocéfalosindactilia: (Sindrome de Apert, acrobraquicefaiia, acrodisplasia),

Caracter dominante, Su frecuencia es de uno en 100.000 6 uno en 160.000 nacidos vi-
vos, Presente al nacer; se ha encontrado fijaciéon del estribo y agrandamiento del conduc-
to auditivo interno.

Asociado a disostosis craneofacial, prominenciafrontal, sindactilia, ibraquicefalia, prop-
tosis bilateral, hipertelorismo, anquilosis de las articulaciones y espina bifida,

Sinfalangismo proximal e hipoacusia dominantes: Se encuentran puentes Oseos en el
oido medio con sinfalangismo en la articulacion interfalangicoproximal, con dedos ri-
gidos y estribo fijo.

Sindrome de Mohr o sindrome oro-facio-digital 11: Con caracter recesivo. Se encuentra
ausencia de ia articulacién yunque-estribo, deformidades de! nervio facial, lengua lobula-
da, nariz plana, queilosquisis, paladar alto, mandibula hipoplasica, hipertelorismo vy
anormalidades digitales: Polidactilia, sindactilia o braguidactilia.

Displasia oculo-auriculo-vertebral (Sindrome de Goldenhar): Recesivo, Apéndices pre-
auriculares, dermoides epibulbares, fusion o ausencia de vértebras cervicales y colobo-
mas de los parpados.

Sindrome otopalatodigital: Desorden hereditario con caracter recesivo. Se encuentra de-
formidad de los huesecillos, Persiste la forma fetal, asociado a facies caracteristica: pro-
tuberancia frontal y occipital, hipertelorismo, nariz amplia, mandibula pequefia; paladar
hendido, enanismo ligero y anomalias esgueléticas, retardo de 1a osificacion en los cen-
tros tarsiano y carpiano,deformidades de las manos: primer digito corto, amplio espacio
entre el primero y el sequndo digitos; escapula alada y malares planos; puede existir
retardo mental,

Orejas deformadas, gruesas y de implantacion baja: Dominante. Se encuentra ausencia de
parte de los huesecillos y la articulacion yunque-estribo es fibrosa.

Apéndices preauriculares: Dominante. Comprende ademas depresiones preauriculares y
atresia del conducto auditivo externo.

Deformidad de Madelung: Dominante, Estatura baja, antebrazos y extremidades inferio-
res cortas, movimiento limitado de las mufiecas, exostosis de los huesos largos, costilla
cervical, térax deprimido y espina bffida oculta. Aquejan dolor durante el crecimiento
esquelético.

Sindrome anémico de Fanconi: Recesivo. Ausencia de los pulgares y otras malformacio-

nes esqueléticas, cardiacas y renales; pigmentacion de la piel, pancitopenia y retardo
mental.

NEUROSENSORIAL:Conforman diferentes cuadros clinicos descritos por varios auto-
res (1,6,7,8,9,11,12,14) vy que se enumeran a continuacion.

Sindrome de Klippel- Feil-Brevicollis: se trasmite con caracter recesivo. Los hallazgos
a nivel del oido son: ausencia de la apdfisis lenticular, estribo largo, caja pequefia, coclea
rudimentaria, alteraciones del vestibulo y ausencia de su funcién, atresia del nervio au-
ditivo, Se caracteriza ademdés por tener el cuello corto y fijo, debido a la fusion de las
vértebras cervicales; espina bifida y puede existir atresia del conducto auditivo externo.
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El sindrome de Wildervanck, es una mezcla del Klippel! Feil con otras malformaciones de
1a cabeza y del cuello. Se presenta casi s6lo en mujeres, lo que significa que es letal para
los hombres.

4.2.1.2,.2, Disostosis cleidocraneal: Ademas de la sordera hay ausencia o hipoplasia de las clavi-
culas; la fontanela no se cierra y tiene caricter dominante.

4.2.1.2.3 Sindrome manos y sordera: Flexidn y retraccion congénita de los dedos y artejos, ade-
mds de la sordera. Se trasmite con caracter dominante,

4.2.1.2.4 Enanismo distr6fico: Recesivo. Enanismo, deformidad de las orejas, calcificacion de los
cart(lagos y patituerto,

4.2.1.2.5 Nariz en silla y miopia: Tiene caracter dominante. Se encuentra la sordera asociada a
severa miopfa, cataratas y nariz en silla.

4.2.1.2.6 Ausencia de la tibia; Recesiva. Extremidades inferiores muy cortas.

4.2.1.2.7 Manos y pies hendidos: Recesivo. Sindactilia parcial y ausencia de algunas falanges.
Respuesta vestibular disminuida,

4,213 NEUROSENSOCRIAL DE APARICION TARDIA Y PROGRESIVA: se encuentra en los
siguientes cuadros clinicos: (9-11)

4.2.1.3.1 Hiperostosis cortical generalizada: Sindrome de Van Buchem. Recesivo. Empieza en la
pubertad con facies leonina, menton cuadrado y atrofia 6ptica.

4.2.1.3.2 Sindrome de Roaf: No es hereditario. Se encuentra ademés de la sordera, desprendi-
miento de la retina, cataratas, miopia, cifoescoliosis, coxa vara , acortamiento de los
huesos largos y retardo mental.

4,21.4, SORDERA VARIABLE: Puede ser conductiva, neurosensorial 0 mixta y se halla como
componente clfnico de los siguientes sfndromes:(6,7,9,14}

4.2.1.41 Sindrome de Pierre Robin o paladar hendido, micrognatia y glosoptosis: Dominante,
pero puede deberse a insuito intrauterino en el primer trimestre., Frecuencia de 1 en
30.000, Presente al nacer. Se encuentran orejas deformadas, asociadas a retardo mental,
hidrocefalia, miopia, microftalmia, catarata congénita, esotropia, desprendimiento de
retina, ductus arterial, defecto septal atrial, coartacion de la aorta, espina bifida, sindac-
tilia, distocacién de la cadera, paralisis del V| par, sindrome de Mdbius, queilo-palatos-
quisis e hipoplasia de la mandibula. No ha sido reportado dafio vestibular.

4.2.1.4,2 Sindrome de Marfan: Dominante. Puede ser también progresivo. Personas delgadas y al-
tas, dedos largos, tOrax de paloma, escoliosis, dolicocefalia, artejos en martillo y luxa-
cion de |os cristalinos,

4.2.1.4.3 Disostosis craneo-facial- Enfermedad de Crouzon: Desorden hereditario dominante. Se
encuentra el estribo deformado, anquilosis del martillo, caja estrecha, ausencia de timpa-
no, atresia o estenosis del conducto auditivo externo, craneosinostosis de varias suturas,
maxilares pequefios, hipertelorismo, exoftalmos, labio superior corto y prognatismo
mandibular,
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4.2.1.4.4

4.2.1.45

4.2.1.46

4.2.1.4.7

42148

42149

4.2.1.4.10

Acondroplasia, condradisplasia fetal: Se te da cardcter dominante o recesivo en algunos
casos raros. Empieza en (a vida fetal, frecuencia de uno en 10.000 nacimientos, y de uno
en 50.000 habitantes. Se encuentra fusién de los huesecillos a las paredes 6seas, asociada
a deformidad de la céclea, enanismo, osificacién imperfecta y extremidades cortas. Va-
rios mueren al nacer © poco después,

Displasia craneo-metafisar(a- Enfermedad de Pyle:

Se le da caracter dominante y algunas veces recesivo. Aparece en ia primera infancia y es
progresiva. Se encuentra fijo y deformado el yunaue: el estribo también estd deformado
la ventana oval llena de hueso y las celdas mastoideas ausentes. Alteraciones asociadas:
estrechez def conducto auditivo interno, deformidad del dorso nasal, hipertelorismo, prog-
natismo, atresia de las coanas, defectoc en la denticidn, ampliacion metafisaria de los
huesos largos, nistagmo espontdneo, atrofia Optica, paralisis facial y obliteracion de los
senos paranasales y del conducto lagrimal.

Osteitis deformante— Enfermedad dsea de Paget: Dominante. Aparece en ta edad media
y se ve en el 30/0 de los mayores de 40 afios. Se encuentra: crecimiento de hueso con
fijacion del martillo y de la articulacién yunque—estribg, engrosamiento de la platina y
fijacién asociada a estrechamiento del conducto auditivo externo, atrofia del érgano de
Corti, degeneracion sarcomatosa vy fracturas del hueso temporal, craneo grande, cifosis
acentuada y bajaestatura; compromiso de la columna, fémur y tibia. Son comunes la cefa-
lea y el vértigo; hay hipoacusia de transmision at principio y mixta o profunda mds tarde,
Las radiografias muestran fesiones osteoliticas y luego osteobldasticas; el laberinto se ve
muy bien en las mismas.

Osteogénesis imperfecta - Enfermedad de Van Der Hoeve: Dominante. Presente al na-

cer. aunque puede aparecer tardfamente en la niftez. Se encuentran anormatidades en el

estribo y puede ser reemplazado a veces por tejido fibroso, Ademds, asociado a: escleras

azules en el 959/0 de los casos, multiples fracturas, reemplazo del hueso normal por

hueso lamelar, articulaciones débiles, alteraciones dentarias, cifoescoliosis, pecho excava-
do alteraciones cardiovasculares, piel delgada y atréfica, comprension de las raices nervio-
sas € hipoacusia conductiva o mixta.

Osteopetrosis- Enfermedad de Aibers Schonberg: Recesivo y a veces dominante. Empie-
za en la primera infancia o en el feto. Se encuentra; estribo fetal, defectos del martillo y
del yunque, caja pequefia, celdas mastoideas ausentes; asociado a |o anterior hay macro-
cefalia, ceguera por atrofia Optica, atresia coanal, falta de desarrollo de los senos parana-
sales, pardlisis facial, diversas fracturas, hepatoesplenomegalia, anemia severa ¢ hipo-
acusia de predominio neurosensoriat.

Displasia diafisaria- Sindrome de Engelmann; Dominante. Empieza en la primera y se-
gunda décadas de la vida y es progresiva; hay engrosamiento cortical del craneo y de las
regiones diafisarias de los huesos largos, Pueden presentarse sintomas relativos a ios ner-
vios craneales,

Atresia congénita del pabelibn auricular: Dominante, Presente al nacer, Unilateral o bi-
lateral; las anomalfas del ofdo medio incluyen defectos de formacién, colocacion,
tamafo y union de los huesecillos; caja pequefia y deformada, tfmpano ausente y reem-
plazado por hueso; anomalias del nervio facial, anomalias variables del hueso temporal,
pueden existir deformidades de la cbclea y de los canales semicirculares, o faltar; ausen-
cia det conducto auditivo externo can deformacidn o falta de la oreja.
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Pueden asociarse: epilepsia, retardo mental, atresia coanal, hidrocéfalo interno, paladar
hendido, disostosis mandibuio facial, sordera no progresiva variable, mixta o total.

En los vestfbulos los hallazgos son variables, El tratamiento es quirdrgico en algunos
Casos,

Hipoacusia mixta, orejas deformadas y de implantacion baja: Esta caracterizado por re-
tardo mental, Presente al nacer. Su caracter es recesivo. Presenta defectos osiculares,
paladar hendido, estatura pequefia y aparato vestibular normal,

Histiocitosis - Enfermedad de Letterer-Siwe: Recesivo. Empieza en la juventud. Se en-
cuentra destruccidn de huesos, de timpano, de trompa y la caja esta liena de un tejido
donde se diferencian algunos histiocitos. Hay destruccidn 6sea en el oido interno, coclea
y conducto auditivo externo. Ademads: tonsilitis uicerativa, estomatitis, hiperplasia gan-
glionar, anemia, hepatoesplenomegalia, leucopenia, hipoacusia conductiva 0 mixta y
trastornos o ausencia de respuestas vestibulares. El diagnobstico se hace por biopsia.

DESORDENES PIGMENTARIOS DE LA PIEL Y ANEXOS.
Se asocian a:
SORDERA CONDUCTIVA

Sindrome de Forney: El cual es de caracter dominante. Se encuentran lentigines, insufi-
ciencia mitral y malformaciones esqueléticas. (1,6,9,11}

SORDERA NEUROSENSORIAL

Displasia Ectodérmica e Hidrotica: Dominante. Ufias pequefias y distréficas, dientes co-
niformes y pruebas eléctricas de sudoracion elevadas,

Onicodistrofia: Recesiva. Ufias de los dedos y artejos pequefias y cortas, estrabismo y
pruebas caldricas hipoactivas,

Pili Torti: Recesivo. Cabellos ensortijados o enrollados, secos y fragiles.

Dermatitis atopica congénita. Recesiva. Piel liguenoide e ictidsica en brazos, antebrazos,
mufiecas y manos.

Queratopaquidermia con constriccion digital: Dominante. Hiperqueratosis de las palmas,
los codos, las rodillas, las plantas y constriccion, en forma de anillo, de {os dedos. La
constriccidn se inicia alrededor de los cinco afios,

Sindrome de Waardenburg: Dominante. Hipertelorismo, mechén de cabello blanco, he-
terocromia del iris, hipertricosis de las pestafias sobre |a raiz de la nariz e hipoplasia del
ala nasal,

Albinismo con iris azules; Dominante,

Albinismo parcial: Recesivo o ligado al sexo. Manchas progresivas en la piel con hipo e
hiperpigmentacibn y respuestas vestibulares deprimidas,
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4,2.2.2.9 Alopecia, faita de coloracion: Recesivo o ligado al sexo. Iris azules, pigmentacion retinia-
na fina, despigmanetacién del pelo y del cuero cabelludo, de la cara y por dreas en las
piernas y el tronco.

4.2.2.2.10 Lentigines:Dominante. Las manchas café con leche de |a piel aparecen a los dos afios y
van aumentando en nimero y tamafo; hipertelorismo, estenosis pulmonar, anormalida-
des genitales y en ocasiones retardo del crecimiento.

4223 SORDERA VARIABLE

4.22.3.1 Dedos en palilo y leuconiquia: Dominante, Aparece en la nifiez, Se encuentra ausencia
de 1os huesecillos, del nervio facial, hipoacusia mixta y vest/bulos hipoactivos.

4,23 DESORDENES DEL SISTEMA NERVI0OSO:
Asociados a:

4.2.3.1 Sordera neurosensorial: Hace parte de varios cuadros clinicos, descritos por diferentes
autores (6,8,11,14} y que se enumeran a continuacion .

4.2.3.1.1. Distrofia muscular: Recesivo, Se encuentra debilidad muscular progresiva y desprendi-
miento tardio de la retina.

4.2.3.1.2 Epitepsia miocldnica: Recesiva.

4.2.3.1.3 Degeneracibn dptico-coclear: Recesiva. Se encuentra ceguera, atrofia optica y espasti-
cidad.

4.2.3.1.4 Sindrome de Richards- Rundel: Recesivo. Sordera congénita severa y progresiva, ataxia,
atrofia muscular en la nifiez, nistagmo, ausencia de reflejos tendinosos profundos, re-
tardo mental y falta de desarrolio de los caracteres sexuales secundarios.

4.2.3.1.6 Paréalisis cerebral: Recesiva v esporédica.

4.23.2 SORDERA NEUROSENSORIAL DE APARICION TARDIA Y PROGRESIVA:

4.2.3.2.1 Ataxia de Friedreich: Recesiva. Nistagmo que se inicia en la juventud; ataxia, atrofia 6p-
tica, hiperreflexia e hipoacusia.

4.2.3.2.2 Ataques mioclénicos: También incluye ataxia cerebelar y sordera.

4,2,3.2.3 Sindrome de Herrmann: Dominante. Empieza en la nifiez o en la adolescencia con foto-
mioclonus e hipoacusia, seguidas por diabetes mellitus, demencia progresiva, pielonefritis
y glomerulonefritis.

4.2.3.2.4 Distrofia muscular infantil severa: Recesiva. Debilidad facial congénita con dificultad
para comer y posteriormente anormalidades en la marcha; hay debilidad de la muscula-
tura distal y proximal,

4.2.3.2.5 Neuropatia radicular sensitiva: Dominante. Se inicia hacia los quince afios. Aparecen u!-
ceraciones indoloras en los pies e hipoacusia progresiva neurosensorial,
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4.2.3.26 Neuromas acusticos: Dominante . Hipoacusia progresiva neurosensorial bilateral que se
inicia entre la segunda y tercera décadas de la vida. Pueden estar presentes: ataxia, pérdi-
da de la visidn y compromiso de otros pares craneales {V al X) . Rara vez aparecen
neurofibromas y 'manchas café con leche.

424, ALTERACIONES OCULARES U OFTALMOLOGICAS:
Asociadas a:
4,2.4.1 SORDERA CONDUCTIVA: Son descritas integrando los siguientes sindromes (6,9,14):

4.2.4.1.1 Sindrome de Duane- Sindrome de retraccién de Duane: Puede ser dominante, recesivo o
ligado al sexo, A la talidomida se le ha sefialado como causante. Se encuentra fusion de
los huesecillos y discontinuidad de la cadena osicular, Deformidades asociadas: microtia,
agenesia del conducto auditivo externo, limitacion de los movimientos oculares y retrac-
cion de éstos. Generalmente es unilateral y del lado izquierdo; ademas se encuentra tor-
tfcolis y costilla cervical, Es mas frecuente en mujeres.

4.2.4.1.2 Criptoftalmos: Recesivo. Parpados adheridos que ocultan los ojos y malformaciones del
oido externo.

4242 SORDERA NEUROSENSORIAL
42421 Miopia y retardo mental: Recesivo. Miof(a severa y ligero retardo mental.

4.2.4.2.2. Sindrome de Usher: Recesivo. Se encuentra retinitis pigmentosa progresiva y ataxia en
algunos casos.

4.24.23 Atrofia bptica y polineuropatfa: Recesiva o ligada al sexo. Sordera congénita progresiva,
neuropatfa periférica progresiva y atrofia éptica.

4.2.4.2.4 Sindrome de Haligren: Recesivo. Retinitis pigmentosa progresiva, ataxia progresiva y re-
tardo mental en el 260/0 de los casos.

4.2,4.25 Sindrome de Laurence-Moon-Biedl--Bardet: Recesivo. Enanismo, obesidad, hipogonadis-
mo, retinitis pigmentosa y retardo mental,

4243 NEUROSENSORIAL DE APARICION TARDIA Y PROGRESIVA

4.2.4.3.1 Sindrome de Cockayne: Recesivo. Enanismo. retardo mental, atrofia retiniana y distur-
bios menores

424.3.2 Sindrome de Alstrom: Recesivo. Se inicia con nistagmo y pérdida de la visién en el pri-
mer afio de la vida por atrofia retiniana; la sordera empieza a los diez afios y {a dia-
betes en la adolescencia, lo mismo que la obesidad.

4.2.4.3.3 Sindrome de Refsum: Recesivo. La pérdida de la visidn y la ceguera nocturna se inician
a los veinte afios, debido a retinitis pigmentosa; ademas se presentan ataxia progresiva,
atrofia muscular, ictiosis y pefdida de la sensibilidad periférica,

4.2.4.3.4 Sindrome de Norrie o Pseudoglioma ocular: Recesivo, Ceguera congénita debido a seu-
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4.24.35

42436

42437

4244

4.24.4.1

425,

4.2.5.1

4.25.1.1.

4.251.2

42523
4.25.24
4.2.5.2

4.25.2.1

4.2.5.2.2,

42523

dotumor retiniano, sordera en el 25 a 30 ©/o de los pacientes, generalmente no profun-
da.

Distrofia corneal de Fehr: Recesivo. Pérdida progresiva de {a visidn hasta la ceguera alre-
dor de los cuarenta afios.

Atrofia Optica y diabetes meilitus: Recesivo. Pérdida de fa visién y audicién durante
los diez primeros afios de la vida; principio de diabetes leve entre los diez y veinte afios,

Sindrome de Flynn-Aird: Dominante, Se encuentra miopia progresiva, cataratas, y reti-
nitis pigmentosa,

La pérdida de la visién empieza en la primera década de la vida. La ataxia, dolor en los
pies y los sintomas articulares empiezan en la sequnda década.

SORDERA VARIABLE

Sindrome de Mdébius o displejia facial congénita, Dominante o recesivo; no genético en
ocasiones. No hay antecedentes familiares en algunos casos y es hallazgo raro. Se encuen-
tran huesos deformados y microtia, agenesia del conducto auditivo externo, compromi-
de los nervios oculomotores, dei trigémino, del facial v del hipogloso; hay sordera en et
159/0 de los casos: las manos, los pies y los dedos pueden faltar; pueden presentarse pa-
ralisis de la lengua y retardo mental.

TRASTORNOS ENDOCRINOS Y METABOLICOS;
Asociados a:

SORDERA NEUROSENSORIAL: Integran los siguientes sindromes. (6,9,12,14),

Sindrome de Pendred: Recesivo. El bocio que lo caracteriza es a veces congénito o apa-
rece en la nifiez, Existe defecto en la sintesis de tiroxina.

Bocio, epifisis punteadas y alto nivel de yodo unido a las proteinas: Recesivo. Facies de
pajaro, pecho de paloma, escépulas aladas, laringomalacia y bocio en la nifiez,

Iminoglicinuria: Dominante, No se encuentran rasgos fisicos especfficos.
Hiperprolinemia:Dominante, Hematuria microscopica y retardo en el crecimiento.
SORDERA NEUROSENSORIAL DE APARICION TARDIA Y PROGRESIVA.

Hiperprolinemia: Dominante, Ictiosis. Enfermedad renal que se manifiesta por hematu-
ria, calculos, quistes renales y falla renal,

Sindrome de Alport: Dominante. Se inicia a los diez afios o un poco mas tarde con hema-
turia, proteinuria, enfermedad renal progresiva e hipoacusia; mas grave el cuadro en
hombres que en mujeres. Cataratas , esferofaquia y queratocono pueden acompafiar al
sindrome.

Amiloidosis, nefritis y urticaria: Dominante. Se inicia a los quince afios con urticaria re-

MEDICINA U,P.B, — VOLUMEN } - No, 2 2’



42524

4.25.25

4.2.5.3
4.25.3.1

4.2.6

4.2.6.1

4.2.6.2

426.2.1

4.2.7

ELISEQ ECHEVERRI| A. — Sordera heraditaria {(Revisldn del Tema)

currente, escalofrios y malestar. La amiloidosis precede a la nefropatia y a la falla renal.
La hipoacusia progresiva y la falla renal se desarrollan paralelamente.

Hiperuricemia: Dominante, La hiperucicemia comienza en la pubertad, seguida por sor-
dera neurosensorial progresiva, ataxia y falla renal. Se han descrito en algunos pacientes
cardiopatrfas, miopatias y gota.

Insuficiencia testicular primaria: Recesivo y ligado al sexo. Ceguera precoz e hipoacusia
que se presentan en los escolares. Virilizacién normal, testiculos pequefios, hiperurice-
mia y niveles de triglicéridos y lipoproteinas Beta, elevados en el suero,

SORDERA VARIABLE

Gargoylismo (sfndrome de Hurler y Hunter): Es la primera mucopolisacaridosis recono-
cida. El Hunter se hereda ligado al sexo; el Hurler es recesivo.{ 6.9.12)

En el Hurler se encuentra mas retardo mental que en el Hunter; ademés una opacidad
corneana progresiva, que es tipica, El Hunter es més frecuente en mujeres.

Aparece en el primer afo de la vida. Estd caracterizado por ausencia de la articulacion
yunque-estribo, invasion de la cdpsula 6tica por tejido fibroso, con células gargoyles pre-
sentes; miltiples salientes Oseos en la caja, la cual es pequefia, obliteracion de las venta -
nas por tejido mesenquimal, pocas celdas mastoideas e hipertrofia de la mucosa. Anoma-
Iras asociadas: orejasi bajas, enanismo, hepatoesplenomegalia, cabeza grande y deforme,
frente prominente, paladar alto, labios y lengua gruesos, mentén prominente, bocaanchg
nariz en silla, nostrilas anchas, a veces atrofia del nervio 6ptico, hipertricosis, cuello
corto, cifosis lumbar, abdomen prominente , limitacién de fos movimientos articulares y
dedos en palilio de tambor.

Se presenta sordera en el 50/0 de |os casos recesivos y en el 439/0 de los ligados al sexo.

La presencia en la orina de mucopolisacdridos {sulfato B condroitin y Heparitin sulfato)
hace el diagnostico.

DESORDENES DEL SISTEMA CARDIOVASCULAR

Se asocian a:

SORDERA CONDUCTIVA: Estd presente en el sindrome de la enfermedad cardiaca
congénita, sordera y malformacion esquelética; éste se caracteriza por ser dominante.Fija-
cion del estribo, conducto auditivo externo estrecho. Alteraciones asociadas: fusién de
las vértebras cervicales; del carpo y del tarso; ademdas,moderada insuficiencia mitral.
(1,6,9,11).

SORDERA NEUROSENSORIAL
Sindrome de Jervell y Lange-Nielsen: Recesivo. Episodios de sincopes, muertes subitas,
el intervalo Q.T. en el electrocardiograma esta prolongado. Pueden aparecer ataques de

Stokes-Adams. Mueren jovenes.

DESORDENES RENALES
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42,82

4283
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SORDERA CONDUCTIVA:(6)

Nefrosis y malformaciones del tracto urinario. Recesivo o ligado al sex0. Uvula bffida y
acortamiento o ensanchamiento de la parte distal de los dedos y los artejos.

Sindrome renal y genital: Recesivo. Orejas de implantacion baja, atresia vaginal y esteno-
sis de los conductos auditivos externos,

Sindrome de Taylor: Recesivo. Microtia y anotia unilateral e hipoplasia 6sea facial
unilateral .

ABERRACIONES CROMOSOMICAS
Son caracteristicos los sindromes siguientes: {1,8,9,11,14).

Sindrome Trisomia del 13 6 sindrome de Patau: Aberraciéon cromosémica en la cual las
células somdéticas tienen un cromosoma maés en el grupo 13-15 . Lesion dominante y pre-
sente al nacer. Frecuencia de 0.45 en 1,000, Se encuentra el estribo deformado vy ausen-
cia del tendon del estribo.

Anormalidades asociadas: orejas bajas, cambios en la céclea y el século, microcefatia,
anomalias oculares, queilopalatos quisis y defecto intraventricular. Mueren en ja primera
infancia.

Trisomia del 18, trisomia grupo E: Se debe a una aberracion cromosdmica en la que
hay un cromosoma extra, en el grupo 16-18. Frecuencia de 0.25 a 2 en 1 000 nacimien-
tos. Mas frecuente en hijos de madres afiosas. Se hallan lesiones de los huesecillos, ausen-
cia del tendbn y de la eminencia piramidal, curso anormal del nervio facial y de la cuer-
da del timpano. Anomal(fas asociadas: orejas deformadas, atresia del conducto auditivo
externo, ausencia de los canales semicirculares y de las crestas auditivas, desarrollo in-
completo del modiolo, ptosis palpebral, micrognatia, deformidades en los dedos, hiper-
tonicidad hipertrofia de tejide pancreatico, retardo mental y desarrollo defectuoso de la

capsula dtica. No tiene tratamiento.

Sindrome de Turner, aplasia coanal; Es una aberracion cromosdmica, ligada al sexo, con
configuracibn XO; la frecuencia es de uno en 5.000 nacidos vivos.

En el oido medio se encuentran malformaciones del estribo, asociadas a poco desarrollo
de las celdas mastoideas, implantacion baja de las orejas y con 16bulos muy grandes, Otras a-
nomalias que se encuentran: baja estatura, disturbios en lavision membranas en el cuello
displasias 6seas, alteraciones cardiacas y renales, cabello de implan tacién baja, membra -
nas interdigitales y torax en quilla.
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