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LA SORDERA HEREDADA EN
EL HOMBRE

INTRODUCCION

La sordera es un problema biomédico de
gran importancia en el mundo; se estima que una
de cada mil personas padece algin tipo de hipoa-
cusia (Brown, 1969). En Costa Rica el reporte de
CENADESO (1980) sefiala que en una investiga-
cion realizada con escolares, obreres de fébricas v
misicos, se encontré un 12,89 %fo con problemas
de audicidén y un 1,8 9o con sordera familiar.
Ademas, si se toma en cuenta la poblacidon que per-
tenece a la tercera edad (mayores de 60 afios), es-
tas cifras son aun maés altas (Jiménez y Arguedas,
1982),

Diversos tipos de hipoacusia: Su clasificacion

Una tercera parte dc las hipoacusias se debe
a alteraciones genéticas heredables {(Nance y Swee-
ney, 1975; Taylor et al, 1975); el resto se produce
por trauma intrauterino, enfermedades virales du-
rante ¢l embarazo (Altmann, 1950; Brown, 1969)
y afecciones producidas por el consumo de drogas
durante el periodo de gestacién (Schuknecht,
1974; Smith, 1973). Los avances en el control de
enfermedades infecciosas y la prevencién del trau-
ma intrauterino (anexia, ictericia causada por in-
compatibilidad de grupos sanguineos o por el fac-
tor Rh) hacen que la sordera hereditaria adquiera
mayor relevancia con el tiempo.
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Las hipoacusias se han clasificado de Ia si-
guiente forma (Ganong, 1984):

1. Pérdidas en la conduccion del sonido en el
oido externo o en el oido medic (sordera de
conduccion).

Las sorderas de conduccion pueden tener,
como causas, las siguientes:

a. El taponamiento del conducto auditivo
externg con ¢erumen o cugrpos extrafios,

b. La calcificacién de los huesecillos del o1-
do,

c. El engrosamiento del timpano como con-
secuencia de infecciones repetidas del o1-
do medio.

d. La rigidez anormal de las inserciones del
estribo en la ventana oval.

2. Lesiones en las células receptoras de la co-
clea v en las vias nerviosas (sordera neuro-
sensorial).

Las sorderas neurosensoriales pueden ser:

a. Hereditarias (genéticas) de etiologia des-
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conocida en gran nimero de casos (Alt-
mann, 1950Q; Smith, 1973).

b. Congénitas, como las producidas por los
virus de la rubéola, paperas, sarampién o
influenza, que alteran el desarrolio de la
coclea o del nervie auditivo del feto du-
rante - los tres primeros meses de pesta-
cidn,

¢. Producidas por trauma perinatal.

d. Producidas por enfermedades infantiles,
como la escarlatina, meningitis o encefali-
tis, que dafian el nervie auditivo (Alt-
mann, 1950; Brown, 1969; Schuknecht,
1974). :

e. Producidas por exposicion prelongada a
ruidos fuertes que causan destruccion de
las células del 6rgano de Corti (Bredberg
et al, 1970; Taylor et al, 1975).

f. Por administracién de antibidticos del
grupo de los aminoglucdsidos (pentamici-
na, estreptomicina, etc.), los cuales pro-
ducen degeneracién del nervio auditive
(Bourke, 1976).

g. Por administracion de ciertos medicamen-
tos que son ototoxicos, entre ellos el sali-
cilato de sodio y sus derivados, y la quini-
na (Martin et al, 1972}.

h. Por degeneracidon senil (presbiacusia) los
ancianos pierden la capacidad de detectar
las frecuencias altas de la escala auditiva.

SORDERA POR FACTORES HEREDITARIOS

La audicién, como cualquier otro sentido,
depende de Ja transmision y expresion normal de
los genes, que son los responsables de especificar
las proteinas estructurales y las enzimas, 5i éstas se
alteran hasta el extremo de causar un cambio en la
funcion normal, ¢l gene se considera mutado. Ac-
tualmente se estima que cientos de genes podrian
contribuir a una audicion adecuada; la mutacién
de uno solo, puede tener un efecto profundo en la
percepcion del sonido (Nance, 1980).

Se han realizado estudios de mapeos génicos
miediante andlisis de ligamniento, que han contribui-
do a ubicar o aproximar loci relacionados con sor-
dera, en el cariotipo humano {Arias v Mata 1978;
Vargas, 1986).
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Modo de Transmisitn

Se han estudiado sorderas que siguen un pa-
trén mendeliano simple, las autosémicas recesivas
y dominantes y las ligadas al sexo.

Las sorderas autosomicas recesivas represen-
tan el mayor porcentaje. Nance y Sweeney (1975)
calcularon que representan del 75 al 88 ©/o.

Las ligadas al sexo son menos frecuentes, se
presentan en casos aislados y raramente son de ti-
po pleiotrdpico (Mackusick, 1980).

Las sorderas dominantes autosémicas ocu-
mmen en un 12 a 24 9o de los casos y su tasa de
mutacion es de 4,7 x 10 (Cavalli-Sforza y Bod-
mer, 1971). Se caracterizan por una gran variabili-
dad en la expresion de los genes y frecuentemente
se asocian con otros trastomos (sindrémicos). Se
han descrito unas pocas asindrémicas, como las del
grupo de Vanderbilt (1968), Konigsmark (1971) y
Leon et al (1981a, 1981b) en nuestro pais, las cua-
les son de origen neurosensorial y de expresién tar-
dia,

Las caracteristicas dominantes a menudo se
ven complicadas por ¢l efecto de la penetrancia y
la sordera no es la excepcién. La penetrancia es
una medida de la habilidad del gene para producir
su efecto en una persona, Un gene completamente
penetrante es aquel que actda en todos los indivi
duos que lo portan. Si es de penetrancia incomple-
ta, producird la caracteristica en solo una propor-
cién de aquella. Por ejemplo, pedria suceder que
de un cruce entre un padre sordo y uno oyente,
del 50 ©/o de los descendientes que recibid el gene,
solo el 20 ®/o muestre sordera. Asi, padres aparen-
temente sanos, podrian tener hijos sordos,

Se dice que un gene muestra expresividad va-
riable, si produce un rango de hallazgos clinicos en
diferentes individuos. Asi, en estas familias, las
personas oyentes y con el gene, podrian ser reco-
nocidas por varias expresiones clinicas como colo-
racion diversa de los ojos (heterocromia), o me-
chones albinos en la cabeza (Pinsky, 1978).

Descripeion de algunas sorderas sindromicas

La ciencia médica ha descrito mds de 150 ca-
sos clinicos asociados con sordera (Nance, 1980),
lo cual estd relacionado con el nimero de genes
que participan en una audicién normal. En algunos
casos se ha definido el modo de transmisién. Entre
éstos estdn los sindromes de Waardenburg, sindro-
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me del leopardo, sindrome de Pendred v sindrome
de Usher.

El sindrome de Waardenburg ocurre en el
2,5 Yo de nifios con sordera y tiene una penetran-
cia de sdlo el 20 ©jo. Este es un caso de heteroge-
neidad genética, en el que hay mucha variabilidad.
Algunas caracteristicas asociadas o expresiones cli-
nicas del gene son {Di George et al 1960):

- mechbn albino en la parte frontal de la cabe-
za (17 ©fo);

—  rafz nasal ancha (78 ¢/0);
- hiperplasia de las cejas (45 ©/0).

El sindrome de Waardenburg es de transmi-
sion dominante. Estudios de ligamiento en genea-
logias lo sithan en el cromosoma ntimero 9, asocia-
do con el grupo sanguineo ABO (Arias y Mata,
1978).

Otro sindrome de expresividad variable, alta
penetrancia y de caricter dominante es el cardio-
cutdneo o también llamado de leopardo, ya que los
que lo padecen tienen, ademds de sordera neuro-
sensorial, manchas café oscuro (lentigenes} distri-
buidas en la espalda, abdomen, palmas, nuca y ge-
nitales. Algunos presentan estenosis pulmonar,
hipertelorismo (cjos muy separados) y defectos en
la conduccion cardiaca (Goilin et al, 1969; Seua-
nez et al, 1976).

Entre los sindromes de cardcter recesivo se
encuentra el de Pendred, que presenta sordera aso-
ciada con bocio. Esta llega a ser evidente antes de

la pubertad y se debe a una incorporacion deficien-
te de yodo en la hormona tiroidea. La hipoacusia
es severa y congénita (Bieber, 1979).

Qazi y Nangia (1984) describen otra sordera
recesiva, asociada con anomnalidades en los dedos,
especificamente las falanges distales y ufias, ade-
mas con retardo mental y dermatoglifos anorma-
les.

Por ultime, el sindrome de Usher, produce
hipoacusia con degeneracion pigmentaria de la reti-
na. Se le puede encontrar asociado con sordemu-
dez, debido al efecto de dos pgenes recesivos inde-
pendientes.

Ciertos autores describen una analogia entre
el origen embrioldgico ectodérmico del epitelio
pigmentario v el drgano de Corti en ¢l oido (Ka-
puscinki et al, 1969).

Sordera no sindromica

En nuestro pais se investiga la sordera neuro-
sensorial conocida como “Sordera de los Monge”,
en la provincia de Cartago. Dicha afeccidn es de
expresion tardia (poslingiiistica), de transmision
genética dominante, auwtosdmica v con pérdidas
iniciales en los tonos bajos (Ledn et al, 1981a;
1981b). :

Todos estos son ejemplos que ifustran ¢l por-
qué se afirma que la sordera, desde el punto de vis-
ta genético, es muy heterogénea, y cOmo actdan en
ella, factores tales como penetrancia y variabilidad
genética.
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COMENTARIOS DE LIBROS

Biotechnology in the Americas I ap-
plications in Tropical Agriculture, 94
pp. 1986. San José, Costa Rica,

Aparecid en agosto de 1986, la publicacidén
de Ja memoria del simposio que lleva el nombre del
libro, publicado conjuntamente por la Asociacién
INTERCIENCIA y el CONICIT de Costa Rica, di-
cho evento se realizé en San José (julio de 1985).

El iibro consta de cuatro capitulos, y nos da
una visidn actualizada de las aplicaciones de la bio-
tecniologia en América, asi como de las necesida-
des de investigacion en este topico, Dichos capitu-
los son:

—  Sinopsis del Simposio.

En donde se fijan los objetivos a nivel regio-
nal, con el fin de estimular la comunicacion
y la investigacién en biotecnologia. También
se perfilan las 5 dreas prioritarias de investi-
gacion, a saber:

— Creacién de nuevos genotipos para la
agroforesteria y la agricultura tropical.

Propagacion clonal.

Mejoramiento genético de drboles y culti-
VOs.

Fijacién de nitrégeno.

Ingenieria genética de drboles y cultivos,

Ademds se discute algo sobre las politicas en
biotecnologia:

Biotecnologia, agricultura y pafses en de-
sarrollo.

Tissue culture in the context of the
aduance technology alert system of the
United Nations Centre for Science and
Technology for development.

Resumen de los trabajos presentados,

Este 1ltimo capitulo contiene articulos
muy variados, de las cinco dreas temdticas
catalogadas como prioritarias para la in-
vestigacidn en biotecnologia en dreas tro-
picales, '
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NOTICIAS

AZOLLA NEWSLETTER 1:1

Este boletin dedicado exclusivamente a los
pteridiofitos del género Azolla aparece por primera
vez como recomendacion del I Taller Internacional
de Trabajo sobre el uso de la Azolfa, llevado a cabo
en 1985 en la China continental. Como editor
principal se nombrd al Dr. 1 Watanabe, microbidlo-
go de suelos del IRRI (International Rice Rese-
arch Institute) en Filipinas. Esta es una publica-
cion semestral, en donde también se encuentra
mucha informacion sobre la fijacion bioldgica de
nitrégeno y su utilizacién en los agroecosistemas.
En este boletin se espera reunir la escasa pero cre-
ciente informacioén sobre el manejo agronémico y
los posibles usos de la Azolla Para suscripciones,
dirigirse al editor:

Dr. Iwao Watanabe

Soil Microbiclogy Department
IRRI, P.O. Box 933, Manila
Filipinas

BNF BULLETIN VII:1

El acronimo BNF significa Biological Nitro-
gen Fixation, y es el topico central de esta publica-
cién que aparece cuatro veces al afio, Este boletin
representa un organo informativo en esta drea, a
nivel mundial, presentando informacion de los pro-
yectos nacionales, regionales y de los Centros In-
ternacionates de Investigacion Agricola. Adernds
trae informacion de cursos de adiestramienta,

oportunidades de investigacidn, calendario de
eventos relacionados y una bibliografia sobre fija-
cidn de nitrégeno con énfasis en la simbiosis legu-
minosa-Rhizobium. Este boletin es financiado por
un proyecto de la AID, llamado proyecto Niftal, al
cual hay que dirigirse para mayor informacion, La
direccion es:

Comunication Section
P.O. Box 0, Paia
Hawaii 96779
NIFTAL Provect

MEDICINA FOLKLORICA

Es el titulo del primer nimerc del Boletin
de la Asociacitn de Amigos de las Plantas Medici-
nales (ASAPL.AM), se piensa seguir publicando con
caracter ocasional, sobre aspectos relevantes de la
asociacién y de las plantas medicinales, El conteni-
do del boletin es: :

— Editoriat

— Etnobotinica

— Aspectos agrondmicos de las plantas me-
dicinales

— Noticias

— Contactos técnicos

— Publicaciones

La publicacién se puede comprar en et Mu-
seo Nacional o en la Escuela de Ciencias Ambienta-
les, UNA, Heredia, con el sefior Luis Poveda,
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