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F u n d a m e n t o :  O s av an ç o s d a b i o l o g i a mo l e c u l ar n a á re a d a su rd e z  h e re d i t á ri a t ê m c o n t ri b u í d o  para a 
i d e n t i f i c aç ã o  d e  v á ri o s g e n e s e sse n c i ai s para o  f u n c i o n ame n t o  n o rmal  d o  si st e ma au d i t i v o . V ari aç õ e s 
al é l i c as d e st e s g e n e s po d e m e st ar n a o ri g e m d e  su rd e z  n ã o  si n d ró mi c a. A pe sq u i sa d e  mu t aç õ e s 
asso c i ad as à  pat o l o g i a c o n st i t u i  u ma me t o d o l o g i a d e t e rmi n an t e  n o  d i ag n ó st i c o  d as d i f e re n t e s f o rmas 
d e  su rd e z  h e re d i t á ri a. D e mo n st ro u -se  q u e  mu t aç õ e s n u m ú n i c o  g e n e , o  g e n e  GJB2 ( q u e  c o d i f i c a a 
pro t e í n a c o n e x i n a 2 6 ), e st ã o  re l ac i o n ad as c o m mai s d e  me t ad e  d o s c aso s d e  su rd e z  g e n é t i c a pré -
l i n g u al  g rav e  a pro f u n d a d e sc ri t o s n o  Mu n d o . T amb é m a su b st i t u i ç ã o  A1 5 5 5 G  n o  g e n e  q u e  c o d i f i c a 
para o  AR N  ri b o sso mal  1 2 S  pre d i spõ e  para o t o t o x i c i d ad e  e m pre se n ç a d e  ami n o g l i c ó si d o s. A 
pe sq u i sa d e  mu t aç õ e s e m GJB2 e  d a mu t aç ã o  A1 5 5 5 G  n o  AD N  mi t o c o n d ri al  ( AD N mt ) é , po rt an t o , 
u m passo  e sse n c i al  n a i d e n t i f i c aç ã o  d a c au sa d a su rd e z  d e  i n d i v í d u o s c o m su rd e z  h e re d i t á ri a. O s 
pro g ramas d e  rast re i o  d e  mu t aç õ e s asso c i ad as a d o e n ç as raras e m re c é m n asc i d o s sã o  c o mu n s e  e m 
mu i t o s paí se s j á  i n c l u e m a su rd e z  h e re d i t á ri a n a l i st a d e  d o e n ç as. A i d e n t i f i c aç ã o  pre c o c e  d a su rd e z  
pré -l i n g u al  é  d e t e rmi n an t e  para o  d e se n v o l v i me n t o  d a l i n g u ag e m, o  pe rc u rso  e sc o l ar e  a i n t e g raç ã o  
so c i al . N o s re c é m n asc i d o s, a g e n é t i c a, at rav é s d a o b t e n ç ã o  d o  d i ag n ó st i c o  e t i o l ó g i c o , po d e  
c o n t ri b u i r d e  f o rma si g n i f i c at i v a para a me t o d o l o g i a a se r se g u i d a. E st e  c o n h e c i me n t o  po d e rá  
c o n d u z i r a t e rapi as e spe c í f i c as q u e  po d e m re t ard ar o u  i mpe d i r c e rt as f o rmas d e  su rd e z  g e n é t i c a, 
c o mo  ac o n t e c e  n o s c aso s d e  po rt ad o re s d a su b st i t u i ç ã o  A1 5 5 5 G  d o  ( AD N mt ), a q u e m n ã o  d e v e rá  se r 
pre sc ri t a t e rapi a c o m ami n o g l i c ó si d o s. Para o  ac o n se l h ame n t o  g e n é t i c o  e m su rd e z  h e re d i t á ri a é  
t amb é m i mpo rt an t e  t e r e m c o n t a aspe c t o s psi c o l ó g i c o s, n o me ad ame n t e  as raz õ e s para pro c u rar u m 
t e st e  g e n é t i c o  e  t amb é m o s pro c e sso s d e  ad apt aç ã o  ao s re su l t ad o s d e sse  t e st e  e  à  si t u aç ã o  d e  su rd e z  
n a f amí l i a.  
A g l o b al i d ad e  d o s re su l t ad o s o b t i d o s c o n t ri b u i rá , d e  f o rma d e t e rmi n an t e , para o  apro f u n d ame n t o  d a 
e pi d e mi o l o g i a g e n é t i c a d a su rd e z  n a po pu l aç ã o  po rt u g u e sa, b e m c o mo  para u ma i n t e rv e n ç ã o  ( mai s) 
pre c o c e  e  ad e q u ad a d o s d i f e re n t e s ac t o re s e n v o l v i d o s n o  d e se n v o l v i me n t o  d a c ri an ç a – 
mé d i c o s/ t e rape u t as, f amí l i a e  e sc o l a. 
O b j e c t i v o s :  E st u d o  g e n é t i c o  d e  re c é m-n asc i d o s, l ac t e n t e s e  c ri an ç as c o m su rd e z  d e  d i ag n ó st i c o  
pre c o c e , t e n d o  e m v i st a a e v e n t u al  i n t ro d u ç ã o  d o  rast re i o  n e o n at al  para a su rd e z  c o n g é n i t a e m 
Po rt u g al :  
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• I d e n t i f i c ar pro spe c t i v ame n t e  o s re c é m-n asc i d o s, l ac t e n t e s e  c ri an ç as c o m su rd e z  d e  
d i ag n ó st i c o  pre c o c e . 

• Cl assi f i c ar a e t i o l o g i a g e n é t i c a d o s c aso s su rd e z  c o n g é n i t a i d e n t i f i c ad o s. 
• D e t e c ç ã o  d e  mu t aç õ e s n o  g e n e  GJB2. 
• D e t e c ç ã o  d a mu t aç ã o  A1 5 5 5 G  n o  AD N  mi t o c o n d ri al  e m c aso s d e  su spe i t a d e  t e rapê u t i c a c o m 

ami n o g l i c o sí d e o s. 
D u r a ç ã o :  T rê s an o s d e  v i g i l â n c i a ac t i v a. 
D e f i n i ç ã o  d e  c a s o :  Cri an ç as c o m su rd e z  n ã o  si n d ró mi c a, n e u ro sse n so ri al , b i l at e ral  e  c o n g é n i t a. 
Po d e m e x i st i r o u  n ã o  mai s c aso s n a f amí l i a. 
D e s e n h o  s u m á r i o :  S o l i c i t a-se  a n o t i f i c aç ã o  d o s c aso s d e  su rd e z  n e u ro sse n so ri al  n ã o  si n d ró mi c a, 
c o n g é n i t a e  b i l at e ral  o u  d e  su rd e z  pro g re ssi v a d e t e c t ad a apó s t rat ame n t o  c o m ami n o g l i c o sí d e o s. 
S o l i c i t a-se  q u e , apó s c o n se n t i me n t o  i n f o rmad o , e m i mpre sso  o b t i d o  at rav é s d o  si t i o  n a I n t e rn e t  d a 
U V P-S PP o u  re c e b i d o  po r v i a po st al  j u n t ame n t e  c o m o  i n q u é ri t o  e m su po rt e  d e  pape l , se j a e n v i ad a 
ao s i n v e st i g ad o re s a i d e n t i f i c aç ã o  d a mã e  e  d a c ri an ç a, d e  mo d o  a po d e r se r so l i c i t ad o  ao  I n st i t u t o  d e  
G e n é t i c a Mé d i c a J ac i n t o  Mag al h ã e s ( Po rt o ) u m f rag me n t o  d a amo st ra d e  san g u e  c api l ar e m pape l  d e  
G u t h ri e , u t i l i z ad o  para o  d i ag n ó st i c o  pre c o c e . O  mé d i c o  n o t i f i c ad o r/ assi st e n t e  d o  c aso  se rá  
i n f o rmad o  se  a amo st ra n o  I n st i t u t o  d e  G e n é t i c a Mé d i c a J ac i n t o  Mag al h ã e s n ã o  e st i v e r d i spo n í v e l , 
su g e ri n d o  q u e  se j a pro po st a à  f amí l i a a c o l h e i t a d e  n o v a amo st ra e m pape l  d e  G u t h ri e  para se r 
e n v i ad a ao s i n v e st i g ad o re s. N a amo st ra d e  san g u e  se rã o  pe sq u i sad as al t e raç õ e s g e n é t i c as n o  g e n e  
GJB2 o u  n o  AD N mt . O s re su l t ad o s o b t i d o s se rã o  e n v i ad o s ao  mé d i c o  assi st e n t e , q u e  o s u t i l i z ará  
c o mo  c o n si d e re  c l i n i c ame n t e  ad e q u ad o . O s i n v e st i g ad o re s d i spo n i b i l i z am-se  para e v e n t u ai s 
e sc l are c i me n t o s. 
E s t i m a t i v a  a n u a l  d e  c a s o s :  Pre v ê -se  a o c o rrê n c i a d e  1 0 0  n o v o s c aso s po r an o , d o s q u ai s 5 0  se rã o  
n o t i f i c ad o s at rav é s d a U V P-S PP. 
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