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Prevalencia de la neuropatia auditiva: estudio
prospectivo en un hospital de tercer nivel
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Objetivo: El objetivo principal de este estudio es determi-
nar la frecuencia de aparicién de este trastorno en nuestra
poblacién infantil. Su importancia clinica se debe, entre
otros motivos, a que sus casos idiopaticos son falsos nega-
tivos de los programas de cribado auditivo basados en la
realizacién de otoemisiones actsticas a todos los recién na-
cidos y potenciales evocados auditivos de tronco cerebral
s6lo de los que presentan dichos factores de riesgo, por lo
que otro objetivo es la prevalencia de estos casos puros y el
retraso diagndstico que ocasionan.

Pacientes y método: Estudio prospectivo de todos los re-
cién nacidos del Hospital Materno-Infantil Virgen de la
Arrixaca (Murcia) en el periodo comprendido entre el 1 de
junio del 2000 y el 30 de junio del 2006.

Resultados: Nuestro programa de cribado, con un indice
de cobertura del 95,68 %, detect6 a 114 nifios con hipoacu-
sia neurosensorial unilateral o bilateral, de los que 6 pre-
sentaron una hipoacusia neurosensorial atribuible a la neu-
ropatia auditiva.

Conclusiones: La prevalencia estimada de la neuropatia
auditiva en nuestra poblacién infantil resulté ser de 1,406
cada 10.000 nifios, es decir, un 5,26 % de todas las hipoacu-
sias neurosensoriales diagnosticadas. Otro dato relevante
es el retraso diagndstico, ya que la media de edad al mo-
mento del diagnéstico fue de 11,5 meses, fundamental-
mente por los casos idiopaticos que pasaron el cribado
neonatal. De estos datos podemos deducir 2 claras conclu-
siones: a) la neuropatia auditiva no es un trastorno ex-
traordinariamente raro, y b) los casos idiopaticos son falsos
negativos de los programas de cribado auditivo universal
basados en la realizacién de otoemisiones acusticas, lo que
habitualmente conduce a un retraso diagnoéstico y, por lo
tanto, terapéutico.

Palabras claves: Neuropatia auditiva. Prevalencia. Cri-
bado.

Prevalence of Auditory Neuropathy:

Prospective Study in a Tertiary-Care Center

Objective: The primary goal of this study is to determine
the frequency of onset of this disorder in our infant popula-
tion. Its clinical importance is due, among other reasons, to
the fact that idiopathic cases constitute false negatives in the
auditory screening programmes based on the performance
of otoacoustic emissions to all newborn children and brain-
stem auditory evoked response only to those presenting
these risk factors, for which reason another goal is to estab-
lish the prevalence of these pure cases and the diagnostic
delay they cause.

Patients and method: Prospective study of all newborn
children at the Virgen de la Arrixaca Mother and Child
Hospital (Murcia, Spain) in the period between June 1,
2000 and June 30, 2006.

Results: Our screening programme, with a coverage of
95.68 %, detected 114 patients with unilateral or bilateral
sensorineural hearing loss, with 6 presenting hearing loss
attributable to auditory neuropathy.

Conclusions: The estimated prevalence of auditory neu-
ropathy in our infant population turned out to be 1406 for
every 10 000 children, ie 5.26 % of all sensorineural hearing
loss diagnosed. Another significant finding was the delay in
diagnosis, since the mean age at the moment of diagnosis
was of 11.5 months, mainly due to idiopathic cases not de-
tected during neonatal screening. Two clear conclusions can
be inferred from these data: a4) auditory neuropathy does
not constitute an extraordinarily rare disorder, and b) idio-
pathic cases constitute false negatives in the universal audi-
tory screening programmes based on the performance of
otoacoustic emissions, which habitually leads to a delay in
diagnosis and treatment.
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INTRODUCCION

El desarrollo de métodos electrofisiol6gicos de deteccion
de las otoemisiones actsticas y su aplicaciéon, fundamen-
talmente en programas de deteccion precoz de la sordera,
permitieron al grupo de Starr'? la denominacién de una
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nueva entidad audiolégica conocida como neuropatia au-
ditiva. Esta, actualmente conocida como neuropatia o di-
sincronia auditiva®*, se define por tres caracteristicas basi-
cas: a) presencia, actual o en algin momento, de las
otoemisiones actisticas, indicio de una funcién conservada
de las células ciliadas externas (CCE); b) potenciales evoca-
dos auditivos de tronco cerebral (PEATC) ausentes o muy
alterados, demostracién de un trastorno localizado en el
VIII par o en el tronco cerebral, y c) timpanograma normal
con ausencia de reflejo estapedial, lo que descarta una afec-
cion del oido medio que alteraria las otoemisiones. Junto
con estas caracteristicas principales, estos pacientes presen-
tan unos potenciales microfénicos cocleares conservados,
en ausencia del potencial de accién en la electrococleogra-
fia® y destacan por tener una percepcién del lenguaje muy
deteriorada, sobre todo en ambientes ruidosos, lo que con-
trasta en ocasiones con unos umbrales audiométricos tona-
les no tan deteriorados.

En la actualidad, la localizacion exacta de la lesion sigue
siendo desconocida, y no se puede determinar con preci-
sion si se trata de una lesion coclear o retrococlear debido a
la falta de métodos que permitan determinar el estado fun-
cional de las células ciliadas internas (CCI) y sus uniones
sindpticas con las fibras nerviosas auditivas. El dafio puede
localizarse en las células ciliadas internas, en las uniones si-
napticas entre las CCl y las dendritas de las fibras nervio-
sas aferentes, en las neuronas del ganglio espiral o en el
propio tronco nervioso del VIII par, mientras se conserva
intacta la funcién de las CCE®’. Lo que si parece claro es que,
en cualquiera de estos niveles, se produce una desincroni-
zacion en la transmisién del impulso nervioso auditivo.

Epidemiolégicamente, los estudios existentes acerca de
la prevalencia de esta afeccién, fundamentalmente en Esta-
dos Unidos y Hong Kong, se han realizado de forma re-
trospectiva en series de pacientes con factores de riesgo de
hipoacusia o con una hipoacusia neurosensorial ya estable-
cida, oscilando entre un 3 y un 11 %.

Desde el punto de vista etioldgico, las causas son muy
variadas. Durante los primeros afios, en la mayoria de los
casos descritos, la afeccion auditiva era un sintoma mas
dentro de una neuropatia periférica sensitivomotriz**®. En
la actualidad predominan las publicaciones sobre pacientes
que han tenido algtn tipo de sufrimiento fetal o alteracién
toxico-metabdlica durante el periodo perinatal, y destaca
entre ellos la hiperbilirrubinemia”'®". Los estudios genéti-
cos han permitido la detecciéon de varios genes implicados
en el desarrollo de algunos casos de neuropatia auditiva y
abren una posibilidad de futuro a la terapia génica, pero
actualmente su conocimiento se limita al consejo eugenési-
co de progenitores y familiares''.

PACIENTES Y METODO

Se realiz6 un estudio prospectivo entre el 1 de junio de
2000 y el 30 de junio de 2006 en la Seccién de Otorrinola-
ringologia Infantil del Hospital Materno-Infantil Virgen de
la Arrixaca (Murcia, Espafia) con el fin de identificar a to-
dos los nifios con neuropatia auditiva. El estudio, integra-
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do en nuestro programa de deteccion precoz de la sordera,
incluia a todos los nifios nacidos en nuestro hospital y los
remitidos desde otros centros para su estudio.

De todos los nifios que entran en nuestro programa de
cribado auditivo universal, se recogen los datos demogra-
ficos: edad, sexo y antecedentes personales y familiares, y
se realiza a todos ellos las siguientes pruebas: exploracién
pediatrica, neuroldgica y otorrinolaringolégica general,
otoemisiones actsticas (OEA) transitorias, registradas por
enfermeria con un Echocheck o un ILO 88, y timpanome-
tria registrada con un timpanémetro pediatrico GSI 37 en
las primeras 48-72 h de vida. Durante los primeros 3 meses,
a los recién nacidos con factores de riesgo de hipoacusia
(definidos por la Comisién de Deteccién Precoz de la Hi-
poacusia [CODEPEH])?, se completa el estudio con PEATC
realizados por el Servicio de Neurofisiologia y/o potencia-
les evocados auditivos de estado estable (PEAee) realiza-
dos por otorrinolaringdlogos de la seccién infantil median-
te un GSI Audera, estos tltimos a partir de diciembre de
2005, que fue cuando se adquirié. Una vez diagnosticada la
hipoacusia neurosensorial, se realizan pruebas de imagen
que incluyen tomografia computarizada (TC) y resonancia
magnética (RM) de ambos oidos, dngulos pontocerebelosos
y cerebral, y se extrae muestras de sangre a los pacientes y
sus padres para la realizacion del estudio genético de la fa-
milia.

Otoemisiones actsticas registradas por un equipo
ILO 88

Con una intensidad del estimulo de 86 dB SPL, se pro-
medid 260 estimulos utilizando un tiempo de analisis de
20 ms. Se consideré normal la presencia de OEA transito-
rias en un periodo tras el estimulo entre 2,5 y 20 ms, que se
determiné cuando la respuesta fuese 4 dB superior al ruido
de fondo y su reproducibilidad, > 75 % en al menos 3 fre-
cuencias testadas.

Potenciales evocados auditivos de estado estable

Se obtuvieron con un equipo GSI Audera, que consta de
un hardware especializado conectado a un ordenador por-
tatil. La operacién del sistema se realiza mediante un soft-
ware integrado de 32 bits y base de datos de pacientes inte-
grada. Los tipos de sefial ASSR fueron a 250, 500, 750,
1.000, 1.500, 2.000, 3.000, 4.000 y 6.000 Hz, con modulacién
simultdinea AM/FM vy profundidad de modulacién del
100 %. La intensidad del estimulo se vari6é buscando el um-
bral entre —10 y 120 dB.

RESULTADOS

Desde que en el afio 2000 iniciamos el programa de cri-
bado auditivo universal, de los 44.592 nifios nacidos en
nuestro hospital, se realiz6 el cribado a 42.667, lo que
muestra una cobertura del 95,68 %. De todos estos casos,
114 nifios fueron diagnosticados de hipoacusia neurosen-
sorial; en 97 de ellos la afeccion era bilateral y en 17, unila-
teral. Durante estos 6 afios, los casos de neuropatia auditi-
va diagnosticados han sido 6, 4 nifios y 2 nifias, lo que



supone una prevalencia de 1,406 cada 10.000 nifios nacidos
en nuestro hospital, y un 5,26 % de todos los casos de hi-
poacusia neurosensorial diagnosticados, cifra que alcanza
el 6,18 % si valoramos tinicamente los casos bilaterales. La
tabla I recoge estos datos, y se desglosan en la figura 1 los
casos en funcién del grado de hipoacusia; se puede apre-
ciar que todos los casos de neuropatia auditiva fueron bila-
terales y de grado severo. Observando la tabla II, que reco-
ge los datos clinicos y epidemiolégicos de los 6 casos, se
puede concluir que nuestro programa consiguié un diag-
noéstico precoz (. = 3,5 meses) en los casos que presentaban
factores de riesgo de hipoacusia (casos 3 y 5), pero no en el
resto de los casos (p = 15,5 meses). El caso 3 era un muy
prematuro que presenté durante su ingreso en la UCI in-
fantil un cuadro de disnea por enfermedad de la membra-
na hialina e hiperbilirrubinemia que alcanzé un maximo de
20 mg/dl y requiri6 fototerapia y una exanguinotransfu-
sién, mientras que el caso 5 era hermano del caso 1, que se
habia diagnosticado 2 afios antes de neuropatia auditiva de
causa congénita al ser homocigoto para la mutacién Q829X
en el gen de la otoferlina, con padres portadores heteroci-
gotos (gen OTOEF, locus DENBY en el brazo corto del cro-
mosoma 2), y que actualmente estd pendiente del resulta-
do confirmatorio del estudio genético. Por el contrario, los
4 casos restantes fueron diagnosticados con retraso: en el
caso 4 el retraso se debi6 a que su nacimiento y su segui-
miento tuvieron lugar en otro hospital, donde no se reali-
zaba ningtin programa de cribado audiolégico, y posterior-
mente lo remitieron a nuestro servicio ante la sospecha de
hipoacusia; en el caso de los pacientes 1, 2 y 6, que no pre-
sentaban factores de riesgo de hipoacusia, el retraso diag-
noéstico pone de manifiesto una de las lagunas de las otoe-
misiones acusticas como prueba de cribado, pues en los
casos de neuropatia auditiva el resultado es normal
(“pasa”) y los pacientes superaron el test. El caso 1 fue con-
siderado inicialmente de etiologia desconocida, hasta que
se recibi6 los resultados del estudio genético que pusieron
de manifiesto la mutacién antes mencionada en el gen
OTOE. Los casos 2 y 6 mostraron unos estudios genéticos
con ausencia de mutaciones en los genes habitualmente
implicados en la hipoacusia y se encuentran en fase de in-
vestigacion sin causa conocida. Por tanto, las etiologias im-
plicadas son mdltiples, y un 50 % de los casos de nuestra
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serie resulté de causa desconocida inicialmente. El estudio
audiolégico demostré en todos ellos hipoacusia neuro-
sensorial profunda y bilateral, con OEA positivas en ambos

Tabla I. Datos de cobertura del programa de cribado neonatal
e hipoacusias neurosensoriales diagnosticadas en el periodo
2000-2006

n %

44592 100
42.667 95,68

Recién nacidos

Recién nacidos con cribado

Hipoacusias neurosensoriales bilaterales 97 0,227
Hipoacusias neurosensoriales unilaterales 17 0,039
Hipoacusias neurosensoriales 114 0,267
Neuropatia auditiva 6 0,014

O Hipoacusia neurosensorial bilateral (n = 91)
O Hipoacusia neurosensorial unilateral (n = 17)
B Neuropatia auditiva (n = 6)
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Figura 1. Grafica que nos muestra el niumero de hipoacusias
neurosensoriales bilaterales y unilaterales y neuropatias auditivas,
clasificadas segun gravedad, detectadas en el periodo 2000-2006.

Tabla Il. Datos clinicos y epidemioldgicos de los 6 casos de neuropatia auditiva

Caso (afio) Sexo  Edad diagndstico Etiologia OEA PEATC Umbrales dB TC-RM
1(2002) \ 14 meses Congénita OTOF + + Cofosis > 130 dB Normal
2 (2004) M 13 meses Idiopatico + Cofosis > 105 dB Normal
3 (2001) \Y 4 meses Toxicometabdlica, hiperbilirrubinemia, + Cofosis > 100 dB Normal

prematuridad
4 (2002) \ 14 meses Toxicometabdlica, hiperbilirrubinemia + Muy severa > 100dB Normal
5 (2005) \ 3 meses ¢, Congénito? Hermano de caso 1 + Cofosis 103.3 (Ol); 105 (OD)dB ~ Normal
6 (2006) M 21 meses Idiopatico + Cofosis 95 (Ol); 105 (OD) dB Normal

OD: oido derecho; Ol: oido izquierdo.

En los primeros 4 casos, los umbrales se determinaron por los PEATC, mientras que en los casos 5y 6 se calculé por los potenciales de estado estable con la media

de 500-1.000-2.000 Hz.

Acta Otorrinolaringol Esp. 2007;58(6):239-45 241



Rodriguez Dominguez F et al. Estudio de prevalencia de la neuropatia auditiva

Stinulus

TLOBBOAE Analuser US.68YE
3P4 |Patient:

Ear. left Case:RAE P———1—F— [FQuIvaLENT P 4.5l
Date. ... 29/86/2085 - -

4B-Response SHR— [HOISE yeur 34.4
36 REJECTION AT 47.3

18 UIET BN 268=qz7

L 1 | | oms

-.3Pa-| |EMode? STIMULUS dB GAIN| | ©
H¥ DbleNL RAPID 1B.5

norsr XN 19
atm ean 15,38

i A gic kHz

T L T T I I

LFCDATA

* B.5mPa
{2848}

Figura 2. Registro de otoemisiones
acusticas transitorias positivas
en el oido izquierdo del caso 5, con

T 1 T 1
hespunse Waveforn

n-p 0IFF 1. 24

Power finalusis | [RFSPONSE1S. 38

Stin, Echo, Noise ||WavE REPRO 96
60 BAND REPROZSNRS
0.8 1.5 2.4 2.2 4.0

93 98 97 98 97
1118151716

STTHULUS81dBp
o HERN STIHULUS

STABILITY 967

- :
a N IESTEEIHE S MEoE

SAYE DIRECTORY
3N ILO=YSAECHODATA
FILLED= 39/993
REVIEN DIRECTORY
C:\ILO=Y5NECHODATA
SCREEN DATA SOURC
|ECHODATANAOLFETO1 |

1 I I 1 I ]

F1 Help

46

NuickScreen s

12ns

reproducibilidad y estabilidad del 96 %. Bns
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gramas normales (figs. 2 y 3).

DISCUSION

A principios de la década de los ochenta del siglo pa-
sado, algunos autores describieron una serie de casos que
mostraban resultados audioldgicos paradéjicos, con au-
sencia de PEATC, una discriminacién verbal muy dete-
riorada y audiometrias tonales con umbrales normales o
con hipoacusia moderada; dichos autores consideraron
que el origen radicaba en una posible lesién doble a nivel
coclear y troncoencefélica'®. Sin embargo, habria que es-
perar hasta mediados de la década de los noventa, cuan-
do el uso clinico de las OEA se hizo habitual, para que el
grupo de Starr'? describiera la neuropatia auditiva en
una serie de 10 casos (5 adultos y 5 nifios). Berlin et al**,
a principios del siglo xx1, considerando como teoria pato-
génica mds coherente un déficit de sincronizacién en la
transmision del impulso nervioso auditivo, complemen-
taron el témino neuropatia con auditory dyssynchrony. Esta
entidad se puede reconocer cuando presenta las siguien-
tes tres caracteristicas principales: OEA positivas (o que
al menos lo hayan sido, ya que en algunas ocasiones de-
saparecen con el tiempo o tras la utilizacion de proétesis
auditivas); PEATC ausentes o muy alterados y ausencia
de los reflejos musculares del oido medio®*. A estas ca-
racteristicas hemos de afiadir el hecho de que estos pa-
cientes presentan una discriminacion verbal muy deterio-
rada en ambientes ruidosos y que en muchas ocasiones
no se corresponde con unos umbrales tonales audiomé-
tricos no tan deteriorados.
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Epidemiol6gicamente, los datos relativos a su incidencia
son variables segtin las series; en series de pacientes con hi-
poacusia neurosensorial esta entre el 3 y el 11 %. En 1999,
Rance et al'® obtuvieron que el 0,23 % de los nifios con fac-
tores de riesgo familiares o neonatales de hipoacusia y el
11,09 % de los nifios con una hipoacusia neurosensorial
permanente tenian neuropatia auditiva. Posteriormente, en
el afio 2000, Berlin et al y, en 2002, Madden et al'"'? obtu-
vieron unos resultados similares en sus poblaciones de ni-
fios con hipoacusia permanente (8-10 %), y finalmente, Lee
et al’® en 2001 y Tang et al'” en 2004 realizaron dos estudios
en escuelas de sordos de Hong Kong; obtuvieron, respecti-
vamente, un 3% y un 2,44 % de nifios con neuropatia audi-
tiva. Es muy probable que la incidencia en el futuro au-
mente, debido a la reduccién de la mortalidad de los
prematuros y los nifios con bajo peso pero que presentan
importantes factores de riesgo de neuropatia auditiva.

En los primeros afios tras su descripcion, esta entidad
era descrita como una manifestacion precoz de determina-
das polineuropatias periféricas sensitivomotrices, como la
enfermedad de Charcot-Marie-Tooth de tipo I, la ataxia de
Friedrich, el sindrome de Guillain-Barré o la esclerosis
multiple*®®. Fue esta ultima asociacién lo que generd la
hipétesis patogénica de un déficit de mielinizacién de las
fibras auditivas que conducirfa a una asincronia en la
transmisién del impulso nervioso auditivo en la porcién
aferente del VIII par, entre las CCl y las neuronas cocleares.
Este modelo patogénico de origen neural propuesto en
1991'8 encontraria apoyo en los estudios histologicos post
mortem'*?, realizados en pacientes con dichas enfermeda-
des, donde se describia la existencia de una céclea intacta y
un VIII par y ganglio espiral degenerados, con pérdida de
mielina en las fibras nerviosas aferentes tipo I, asi como en
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Figura 3. Registro de potenciales evocados auditivos de estado estable del caso 5, que muestra una media de los umbrales 500,
1.000 y 2.000 Hz de 103,3 dB en el oido izquierdo y 100 dB en el oido derecho.

modelos experimentales en jerbo con ouabaina donde se
induce la destruccién de las neuronas tipo I del ganglio es-
piral por alteracién de la bomba Na-K ATP-asa?. Starr?, en
2001, observo que el 27 % de los pacientes de su serie tie-
nen evidencias de neuropatia periférica sensitivomotriz.
Frente a este modelo, existen estudios experimentales que
defienden un posible origen coclear a nivel de las CCI, ba-
sandose en los estudios experimentales realizados en rato-

nes de la cepa Bronx-Waltzer que presentan agenesia o dis-
genesia de las CCI o al inducir una destruccion selectiva de
las CCI con carboplatino o mediante la hipoxia®, con resul-
tados en las pruebas audioldgicas similares a los de la neu-
ropatia auditiva. Actualmente, sélo existe un estudio reali-
zado en huesos temporales humanos de nifios prematuros
procedentes de la UCI neonatal, y ha apreciado un dafio se-
lectivo de las CCI con un nimero normal de CCE*. En con-
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clusién, y con respecto a su patogenia, el origen sigue sien-
do desconocido, y puede localizarse en uno o mas de los si-
guientes niveles, respetando la funcién de las CCE: CCI de
la céclea, en las uniones sindpticas entre las CCI y dendri-
tas de fibras aferentes, neuronas tipo I del ganglio espiral o
en el propio VIII par, bien por su desmielinizacién, bien
por la lesién de sus fibras.

En la actualidad, el mas numeroso grupo de pacientes en
que se desarrolla neuropatia auditiva el de quienes tienen
antecedentes de enfermedades toxico-metabdlicas, consi-
deradas factores de riesgo de hipoacusia neonatal. De ellas,
destaca de forma significativa la hiperbilirrubinemia neo-
natal, pero no hay que olvidar la anoxia perinatal, la me-
ningoencefalitis neonatal, la excesiva prematuridad, los
farmacos ototéxicos o los trastornos mitocondriales, que en
muchos de estos nifos se dan simultdneamente” 0122328,
Hasta el momento no se ha establecido una relacién direc-
tamente proporcional entre el grado de hipocusia y la con-
centracion de bilirrubina en sangre, aunque Yilmaz et al®,
en 2001, realizaron un estudio en 22 nifios con hiperbilirru-
binemia neonatal indirecta, de los que en 2 se desarroll6
neuropatia auditiva. Demostraron que estos 2 pacientes
eran los tinicos que habian presentado unos maximos de
bilirrubina en sangre > 28 mg/dl. A pesar de estos estu-
dios, se desconoce el motivo por el que, apareciendo la ic-
tericia en un amplio porcentaje de neonatos (el 60 % de los
a término y el 80 % de los prematuros), sélo se desarrolla la
neuropatia auditiva en unos pocos, aun con concentracio-
nes < 28 mg/dl, como ocurre en nuestro estudio, en el que
los casos 3 y 4 alcanzaron maximos de 20 y 15 mg/dl res-
pectivamente. Por ello, en 1998 Berlin® plante6, para resol-
ver esta tltima cuestion, la teoria de que estos nifios tengan
predisposicién genética de hipersensibilidad a la bilirrubi-
na. Por ultimo, existe un grupo de pacientes en los que no
se encuentra ninguna alteracién acompanante ni los facto-
res de riesgo antes resefiados”". En algunos de estos casos,
considerados como idiopaticos o puros, se ha sospechado
un origen genético debido a que hay casos en gemelos y
hermanos'? se ha podido demostrar dicho origen en algu-
nos pacientes que mostraban un patrén hereditario autosé-
mico recesivo no sindrémico por diferentes mutaciones del
gen de otoferlina (OTOEF), lo que ocasionaria una proteina
otoferlina alterada y una pérdida de viabilidad de las CCI
o de la estabilidad de sus sinapsis'*!*. Aproximadamente
un 3,5 % de los pacientes con hipoacusia prelingual no sin-
drémica en la poblacion espafiola presentan mutaciones en
dicho gen, algunos con criterios de neuropatia auditiva y
otros sin ellos. Asi, en 2003, Rodriguez-Ballesteros et al'® re-
cogieron una serie de 37 pacientes con hipoacusia neuro-
sensorial precoz y mutaciones en el gen OTOF, de los que
11 presentaban criterios de neuropatia auditiva. Ademas
revelaron que un significativo ntimero de estos casos de
neuropatia se caracterizan por presentar dos mutaciones en
el gen OTOF, a diferencia del resto de los casos sin neuro-
patia. Aunque, como en el caso anterior, la mayoria de los
casos no sindrémicos ocurre como formas recesivas, en
2004 se describié® una forma no sindrémica dominante de
neuropatia auditiva en un nuevo locus, AUNA 1, localiza-
do en 13q14-21.
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Clinicamente, excepto en aquellos que forman parte de
los cuadros neurolégicos ya mencionados, estos pacientes
presentan una exploracion pediatrica general y otorrinola-
ringoldgica normal, con ausencia de hallazgos patolégicos
en las pruebas de imagen (TC y RM). Son las pruebas au-
diolégicas las que nos proporcionan los criterios diagnés-
ticos de la neuropatia auditiva, fundamentalmente las
OEA, los PEATC y la timpanometria con reflejo estapedial.
Estas pruebas, aplicables a todos los pacientes, pueden
complementarse en los adultos y en los nifios que lo per-
mitan con la audiometria tonal liminar y la logoaudiome-
tria, y en nifios de menor edad, cuando sea posible, con la
audiometria conductual. En algunos casos de neuropatia
auditiva (un 7-10 %), los pacientes no presentan otros sin-
tomas objetivos de sordera, aparte de unos PEATC ausen-
tes o muy alterados, y manifiestan una hipoacusia tan leve
que permite que algunos de estos pacientes desarrollen un
habla normal®.

Las OEA resultan positivas, al menos inicialmente, lo
que implica la normalidad de la funcién de las CCE y un
oido medio aireado, pero pueden negativizarse con poste-
rioridad, sin que se conozca la causa, salvo cuando se debe
a problemas del oido externo o medio®. Este hecho impe-
dirfa la identificacién de casos de neuropatia previamente
no conocidos, lo que ocasionaria una actitud diagnéstica y
terapéutica errénea, asi como una baja estimacién de su
prevalencia. Algunos autores han observado que dicha ne-
gativizacion se produce después de la colocacion de prote-
sis auditivas, y postulan que su origen es la sobrestimula-
cién acustica de las CCE'™'?. Los PEATC se encuentran
muy alterados o ausentes, reservandose la electrococleo-
grafia para los casos en que se sospeche una neuropatia au-
ditiva y las OEA resulten negativas (retrasos diagndsticos,
hipoacusias mixtas con problemas de caja, etc.) y para esta-
blecer el diagnéstico diferencial con otros trastornos audi-
tivos localizados en el tronco cerebral, fundamentalmente
de inmadurez de la via auditiva’’. Esto se debe a que la
electrococleografia permite la determinacion del potencial
microfénico coclear, que es el tinico dato constante del ade-
cuado funcionamiento de las CCE, incluso en los casos en
que las otoemisiones se negativizan®?. Sin embargo, el po-
tencial de accién compuesto se encuentra ausente, lo que
representa un signo del déficit de sincronia en la descarga
nerviosa entre las células ciliadas y las fibras nerviosas*.
Mason et al*® consideran que los test de estimulacién del
promontorio, aunque no son necesarios para el diagnéstico
de la neuropatia, si pueden tener un valioso papel en la
evaluacion de los pacientes adultos, no asi en los pediatri-
cos. La impedanciometria muestra unas curvas timpano-
métricas normales o tipo A de Jerger, con ausencia de refle-
jo estapedial. Con respecto a la audiometria tonal, destaca
la gran heterogeneidad de los hallazgos, tanto en el grado
de hipoacusia neurosensorial como en las configuraciones
audiométricas, pues se ha descrito casos que presentaron
cambios evolutivos con empeoramiento e incluso mejoria
progresiva de los umbrales tonales, sobre todo en aquellos
con antecedentes de hiperbilirrubinemia'®?, Asi, en un
estudio realizado por Madden et al''? se observé que los
ninos con ictericia presentan con mayor frecuencia hipoa-



cusias iniciales mas profundas que los niflos anictéricos,
pero muestran una mayor tendencia a la mejoria esponta-
nea y a menudo alcanzan una mejor audicién que los pa-
cientes anictéricos. Esta mejoria se apreci6 hasta los 18 me-
ses, momento en el que los umbrales se hicieron estables, lo
que para esos autores es un dato importante para valorar el
momento adecuado para el implante coclear en estos pa-
cientes con hiperbilirrubinemia. Por el contrario, los casos
que tenfan un origen genético no mostraron dicha mejoria
espontanea. Con respecto a la logoaudiometria, hay mala
discriminacién verbal, desproporcionadamente peor que
los umbrales tonales y peor que la de los nifios con hipo-
acusias cocleares de la misma intensidad y a la misma
edadl/2,7/10/14.

Actualmente, la mayoria de los programas de cribado de
la hipoacusia se basan en la determinacién de las OEA a to-
dos los recién nacidos, debido a lo barato, sencillo e in-
cruento de su realizacién, complementandola con la medi-
da de los PEATC de los sujetos que presentan factores de
riesgo de hipoacusia"?. Con estos programas lo que se
consigue es un diagndstico precoz y un adecuado manejo
terapéutico de la hipoacusia, incluidos los casos de neuro-
patia auditiva con factores de riesgo de hipoacusia, pero no
evitan los falsos negativos que aparecen en los casos idio-
paticos de neuropatia auditiva (en nuestra serie, el 50 % de
todos los casos), que pasan el cribado y, sin embargo, pa-
decen una alteracién en la sincronia de la transmisién ner-
viosa del estimulo auditivo, con la hipoacusia correspon-
diente, y transcurren meses hasta que los padres detectan
el problema de audicién de su hijo’, como ocurri6 en 4 de
nuestros casos, y se le realizan los PEATC; del mismo
modo, si el estudio se basara exclusivamente en el manejo
de los PEATC, habria un porcentaje de nifios con PEATC
anormales que tendrian unas OEA normales y que, por lo
tanto, no responderian bien al tratamiento con audifonos,
con lo que se pospondria el diagndstico y la actitud tera-
péutica mas apropiada para estos casos.

Como conclusién, hemos de sefialar, en primer lugar,
que la neuropatia auditiva es una entidad en continua in-
vestigacion cuya prevalencia demuestra que no es extre-
madamente rara y que representa un porcentaje significa-
tivo de los pacientes con hipoacusia neurosensorial, por lo
que debe ser valorada en su diagnostico diferencial; en se-
gundo lugar, el retraso diagndstico en los casos de neuro-
patia auditiva idiopaticos de los programas de cribado ba-
sados tinicamente en la realizacion de OEA lo pone en
evidencia. Nuestra experiencia nos ha llevado a plantear
modificaciones en nuestro programa, entre las que se en-
cuentra complementar en todos los nifios la realizacién de
las OEA con la timpanometria con reflejo estapedial,
puesto que a pesar de presentar unas OEA positivas, la
ausencia de reflejos con un timpanograma normal nos lle-
varia a sospechar hipoacusia, con la consiguiente realiza-
ciéon de unos PEATC (y/o PEAee) y el diagnéstico precoz
de estos casos idiopaticos. No creemos, valorando la rela-
cién coste-beneficio, en los programas basados en la reali-
zacién de PEATC a todos los nifios, muy costosos y difici-
les de llevar a cabo en hospitales materno-infantiles de
gran capacidad.
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