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Resumen

Introduccién: La informacién basada en evidencia sobre la hipoacusia neurosensorial

(HNS) en Latinoamérica es escasa, lo que dificulta el avance de la practica clinica asociada

y el desarrollo de politicas sanitarias en el campo. Este estudio describe las caracteris-
ticas sociodemograficas y clinicas de una poblacién chilena con HNS congénita, infantil,
progresiva o de inicio tardio, de origen desconocido. Métodos: Este estudio tiene un

disefio observacional, descriptivo y transversal. Entre 978 pacientes diagnosticados de
HNS de siete centros de salud de Valparaiso y Santiago, 286 cumplieron los criterios de

inclusién y pasaron todos los de exclusion, y se contactd con 141 pacientes que acep-
taron participar. Resultados: Los participantes tenian edades comprendidas entre 1y
80 afios; el 50,7% de la muestra eran mujeres. La mayoria de los participantes asistian

a la educacion general y apenas el 27% recibia educacion especial. La mayoria de los
participantes pertenecian a un sistema publico de seguro de salud (FONASA), y apenas
el 32% pertenecia a un sistema privado (ISAPRE). El 1,5% de los participantes no tenian

ningun tipo de seguro de salud. El 66% de los participantes estaban registrados en el

Registro Nacional de Discapacidad. El perfil audiolégico mas frecuente fue HNS simétrica,
profunday bilateral con una curva en pendiente descendente. La edad mediana en el

diagnéstico audiolégico fue de 24,5 meses (rango intercuartilico [RIC], 12-53) y la edad

en el primer uso de un dispositivo de ayuda auditiva (DAA) de 30 meses (RIC, 13-69). El

71% de los DAA fueron financiados con recursos publicos. Conclusion: La edad en el

diagnostico audiolégico de HNS de presuntas causas genéticas sigue muy alejada de los

criterios internacionales. Estos resultados son preciados para la investigacién de salud

publica y la elaboracién de politicas, no solo para la poblacién chilena, sino también

para otras comunidades latinoamericanas y otros paises de rentas medias o altas.

Palabras clave

Hipoacusia neurosensorial; enfermedades genéticas; congénitas; demografia;

Latinoamérica

Implicaciones clinicas

Los resultados de este estudio pueden ayudar a conocer mejor las variables
sociodemograficas y clinicas de personas con HNS de arigen desconocido en
Chile. Se observd que el diagnéstico tardio constituye una restriccion seria del
acceso eficaz y oportuno a los servicios de salud auditiva. La recoleccion y gestion
de datos clinicos debe mejorar para incrementar la eficacia y eficiencia de las
politicas actuales de salud publica. Es preciso investigar mas sobre los efectos a
largo plazo de las politicas publicas de salud auditiva en Chile.
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Introduccidon

La hipoacusia neurosensorial (HNS) se erige como
uno de los trastornos sensoriales mas frecuentes de
los seres humanos, dado que afecta a entre 1y 3 de
cada 1000 nacidos vivos en todo el mundo (Kenna et
al., 2010). Se dispone de informacién escasa sobre la
prevalencia y las causas de este tipo de hipoacusia,
especialmente en los paises de renta baja (Haile et al.,
2021). De hecho, en la mayor parte de los casos de
HNS congénita, infantil, progresiva o de inicio tardio
la causa permanece inconclusa (Berrettini et al., 1999;
Billings y Kenna, 1999; Gurtler et al., 2017). Los datos
muestran que las causas genéticas representan apro-
ximadamente la mitad de los casos de HNS y hasta
dos tercios de los de hipoacusia prelocutiva (Haile
etal., 2021; Kenna et al., 2010; Angeli et al., 2012). La
hipoacusia de inicio temprano tiene repercusiones
profundamente negativas en la comunicacion, ya
que afecta tanto al desarrollo educativo como profe-
sional. La hipoacusia también acarrea consecuencias
serias en las interacciones socioemocionales que
pueden conllevar aislamiento, depresion y deterioro
de la salud mental (Asghari et al., 2017; Eskander et
al., 2014; Instituto Nacional de Estadistica de Chile,
2004). El diagnostico puntual y la atencion temprana
de la HNS resultan cruciales para reducir estos efectos
negativos (Joint Committee on Infant Hearing, 2019).
En concreto, las directrices internacionales recomien-
dan determinar el diagndstico antes de los 3 meses de
edad con el fin de garantizar que se inicie la interven-
cion en todos los lactantes con hipoacusia a una edad
maxima de 3 a 6 meses (Joint Committee on Infant
Hearing, 2019). Esta meta puede alcanzarse dise-
flando politicas de salud publica especificas (Brown-
son et al., 2009). Sin embargo, en paises como Chile,
donde no hay politicas publicas de salud auditiva
para la deteccion genética sistematica y el acceso a
las pruebas genéticas esta restringido, lograr un diag-
néstico audiolégico oportuno y preciso constituye un
problema. Muchos casos permanecen diagnosticados
como HNS sin causa identificada y el origen genético
solo puede presumirse (Arancibia et al., 2012). Para
mejorar la eficacia y la eficiencia de las politicas de
salud publica, conviene tener la mayor cantidad posi-
ble de datos de una poblacién determinada (Brown-
son et al., 2009; Joint Committee on Infant Hearing,
2019). Hay que destacar la importancia de los datos
sociodemograficos —edad, sexo, identidad sexual,
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nivel socioeconémico, nivel educativo, ocupacién—,
y también pueden describirse variables mas comple-
jas, como el nivel de vida, el efecto de las condiciones
saludables de vida en el desarrollo intelectual, social
y global, y factores asociados al estado de salud y de
la enfermedad, entre otros. Otros parametros impor-
tantes se vinculan a la eficiencia del sistema de salud
y a lainfluencia a largo plazo de las politicas publicas
vigentes en una poblacion (Brownson et al., 2009).

Los datos clinicos también desempefian una funcion
clave a la hora de completar la vision de conjunto de
una poblacién concreta. Con respecto a la poblacién
con HNS, acceder a datos clinicos pertinentes y especifi-
cos (p. ej. diagndstico audiolégico, edad en el momento
del diagnostico y causa de la HNS) facilita conocer con
mas detalle las necesidades de salud de este grupo.
Por otro lado, poder acceder a datos tanto sociodemo-
graficos como clinicos favoreceria identificar posibles
asociaciones que pueden actuar como factores deter-
minantes de la salud auditiva, facilitando de este modo
la concepcion de estrategias terapéuticas y preventivas
basadas en evidencia. Por consiguiente, las politicas
publicas sobre salud auditiva deben fundamentarse
en datos especificos y locales si pretenden ejercer una
influencia positiva en la prevencién y la intervencion
temprana (Brownson et al., 2009; Organizacion Mundial
de la Salud, 2018). En Chile encontramos pocos estu-
dios que describan las caracteristicas clinicas y socio-
demograficas de la poblacién de pacientes con HNS
de origen desconocido (Arancibia et al., 2012; Herrera,
2010). En consecuencia, el objetivo de este estudio
consistié en describir las principales caracteristicas
sociodemograficas y clinicas de un grupo de pacientes
con HNS de causa genética probable de siete centros
de salud de areas urbanas de la Region Metropolitana
de Santiago y de la regién de Valparaiso.

Materiales y métodos

Este estudio tiene un disefio observacional, descriptivo
y transversal. Se empled un muestreo no probabilistico.
La poblacion consté de 978 pacientes con HNS congé-
nita, infantil, progresiva o de inicio tardio remitidos
por otorrinolaringdlogos de siete centros participan-
tes. De la poblacién total, 286 pacientes cumplieron
los criterios de inclusion (es decir, pacientes de 0 a 45
afos con HNS de causa desconocida). Para excluir las
causas ambientales, extragenéticas y sindromicas de
la hipoacusia y orientarse mas selectivamente a los
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casos de HNS de origen desconocido o causa genética De los 286 pacientes que cumplieron los criterios
probable, los criterios de exclusion abarcaron diversos de inclusion en la primera etapa de revisién de histo-
cuadros clinicos que pueden asociarse a hipoacusia, rias clinicas, se contacté con 141. Todos aceptaron
como meningitis e infecciones prenatales (documen- participar en el estudio. Se excluy0 a tres de estos 141
tacion complementaria, tabla S1: criterios de inclusion durante la fase de anamnesis porque presentaban
y exclusion). La etapa de seleccién de la muestra la uno o0 mas criterios de exclusion que no se habian
llevaron a cabo profesionales de salud con experiencia documentado en la revisién de la historia clinica. No

en la anamnesis. En la mayor parte de los casos, las se pudo incluir a 145 pacientes para el estudio debido
anamnesis se llevaron a cabo en persona o por telé- a la pandemia de COVID-19. En dltima instancia, la
fono cuando los participantes vivian lejos. muestra consto de 138 participantes (figura 1).

Figura 1. Organigrama de la inclusion y la seleccion de participantes. HNS: hipoacusia neurosensarial. ORL: otorrinolaringdlogo. FA: fonoaudidlogo. HCVB:
Hospital Carlos Van Buren (Valparaiso), HCUCH: Hospital Clinico de la Universidad de Chile (Santiago), INDESOR: Colegio de Sordos Doctor Jorge Otte (Santi-
ago), CLC: Clinica Las Condes (Santiago), HBLT: Hospital Barros Luco Trudeau (Santiago), HGF: Hospital Dr. Gustavo Fricke (Valparaiso), CAFUV: Centro de
Atencian Fonoaudioldgica - Universidad de Valparaiso (Valparaiso).
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Se incluy6 a los participantes entre septiembre de
2019 y marzo de 2020. Se contacté con los otorrino-
laring6logos a cargo de las respectivas unidades en
los centros participantes y se les invité a participar en
el estudio. Recibieron informacién sobre el estudio
para ofrecérsela a posibles participantes. Remitieron
una lista de posibles participantes con HNS de causa
desconocida. Un grupo de profesionales de la salud
se encarg6 de la seleccion de la muestra, la inclu-
sién y la recoleccién de datos mediante revision de
la historia clinica y anamnesis estructurada. Se defi-
nié un conjunto de variables sociodemograficas que
abarcan el sexo, la edad gestacional y el peso al nacer,
la region de origen, la renta mensual, la educacién
y la ocupacion. Las variables clinicas seleccionadas
abarcan enfermedades concomitantes, antecedentes
familiares de HNS, diagnéstico audiolégico por oido,
edad en el diagnodstico audioldgico, curvas audiomé-
tricas de HNS, simetria de la HNS y comienzo, edad
en el primer uso de un dispositivo de ayuda auditiva
(DAA), edad en el primer implante coclear y finan-
ciacion del DAA (documentacién complementaria,
tabla S2: descripcidn de las variables). Para reducir la
posibilidad de sesgo de memoria, la mayoria de los
datos obtenidos en las anamnesis se cotejaron con
las historias clinicas de los pacientes. Las anamnesis
se aplicaron mayoritariamente en los respectivos
centros de salud o, en el caso de los participantes que
vivian lejos, por teléfono. Los participantes firmaron
un documento de consentimiento antes de iniciar los
procedimientos del estudio.

El analisis de los datos se llevé a cabo utilizando
Microsoft Excel (Microsoft, EE. UU.) y el programa
gratuito y de codigo abierto JASP (Universidad de
Amsterdam, Paises Bajos). Se emplearon la asimet-
ria, la curtosis y pruebas de Shapiro-Wilk para verifi-
car la normalidad. Para los datos con n < 30 se utilizd
estadisticos no paramétricos. Los resultados de los
datos no paramétricos se notificaron como mediana
(Mdn) y rango intercuartilico (RIC) para las variables
numeéricas continuas y como frecuencias y porcenta-
jes para las variables cualitativas.

Resultados

Variables sociodemograficas

El intervalo de edad de los participantes fue de 1-80
afios. De los 138 pacientes incluidos en el estudio el
50,7% mujeresy el 49,3% hombres. La distribucién por
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region demostré que la mayoria de los participantes
procedian de las regiones Metropolitana de Santiago y
de Valparaiso, dos de las zonas mas densamente pobla-
das de Chile. Los datos se desglosaron en comunasy
conurbaciones mas pequefias para analizarlos mas
pormenorizadamente. Teniendo en cuenta la diver-
sidad de los tamafios de las poblaciones, los resulta-
dos se expresaron en valores normalizados (niUmero
por 1000 habitantes). La distribucién por comunas y
la asociacién por conurbaciones arrojé una frecuencia
relativa mayor de participantes de la zona de Quintero
de la region de Valparaisoy la zona oriental de Santiago
en la region metropolitana (documentacién comple-
mentaria: figura S1). Se excluyeron las comunas sin
continuidad urbana del andlisis de las conurbaciones.

En la tabla 1 se resumen los datos sociodemogra-
ficos. La mayoria de los participantes (el 76,3%) eran
estudiantes, en gran parte asistian a la educacion
general, y apenas el 26,5% a sistemas de educacién
especial. Por ocupacion (participantes con edades de
18 afios 0 Mas), una buena parte eran estudiantes,
seguidos de profesionales e individuos que traba-
jaban en actividades agricolas, pesqueras y artesanas.
En el mismo grupo de adultos, el 25% habia termi-
nado estudios de pregrado y el 6% de grado.

La renta mensual expresada en pesos chilenos
(CLP) manifest6 una dispersion alta que oscil6 entre
30 000 CLP (aprox. 40 USD) y 2,5 millones de CLP
(aprox. 3 500 USD). Los participantes de centros publi-
cos tenian una renta mediana de 156 666 CLP (RIC:
100 000-300 250). La mayor dispersion de valores se
observé en centros privados. En cuanto a la cobertura
de seguro sanitario, la mayor parte de los partici-
pantes eran beneficiarios del Programa de Seguro
Social de Salud publico (PSSSP, FONASA) y solo el
32% constaban en el Sistema de Salud Privada (SSP,
ISAPRE).

Diagnodstico audioldgico y dispositivos
de ayuda auditiva (DAA)

En la figura 2 se presentan la distribucion en la mues-
tra de edades en el diagndstico audioldgico y el inter-
valo temporal desde el diagndstico hasta el primer
uso de un DAA. El diagndstico audiolégico se efec-
tud antes de los 5 afios de edad en el 76,3% de los
participantes de la poblacién de la muestra. El 69%
recibi6 el diagnostico antes de los 3 afios y la mitad
de los participantes, antes de los 24,5 meses de edad
(RIC: 12-53,3). Resulta notable que solo el 26,8% de
los participantes haya sido diagnosticado durante el



Tabla 1: Estadistica descriptiva de las variables sociodemograficas
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Edad Anos
Edad, mediana (RIC) 14,5 (7,3-20,4)
Edad, media (desviacion tipica) 18,1 (15,4)

Nivel econémico

Mediana en pesos CLP? (RIC)

Renta mensual [n =128/138]

222 500 (112 500-506 250)

Variables sociodemogréficas

Numero de participantes (%)

Sexo

Mujer 70 (50,7)
Hombre 68 (49,3)
Regién

Valparaiso 60 (43,5)
O'Higgins 8(5,8)
Araucania 7 (5,1)
Metropolitana de Santiago 57 (41,3)
Otra 6 (4.2)

Nivel educativo actual [n = 106/138] Actual [n=106]
Adultos sin ningun titulo de educacion formal 2(1,9)

No escolarizados por debajo de los 4 afios 5(4,7)
Preescolar 20(19)
Educacién elemental (del primer al octavo grado) 48 (46)
Educacién secundaria/técnica 17 (16)
Secundaria no terminada 1(0,9)
Pregrado (estudiantes universitarios) 12(11)

Grado (estudiantes de maestria y doctorandos) 1(0,9)
Ocupacion, total [n=131/138]
Estudiantes, total 100 (76,3)

- Educacién general

41/98 (41,8)

- Escuela de educacion general en programas de integracion

31/98 (31,6)

- Educacion especial (escuela para sordos) 26/98 (26,5)
Profesionales 11(8.3)
Granjeros, ganaderos, pescadores 3(2,2)
Jubilados 3(2,2)
Directores 2(1,5)
Amos de casa 2(1,5)
Otra 10(7,4)
Sistema de seguro de salud (SSS) [n = 130/138]

Seguro social de salud publico (FONASA) 86 (66)
Seguro de salud privado (ISAPRE) 42 (32)
Ningun seguro de salud 2(1,5)
Inscrito en el Registro de Discapacidad Nacional (chileno), n (%) [n = 136/138]

Si 90 (66,1)
No 46 (33,8)
Hospital o centro participante, n (%)

Hospital Barros Luco Trudeau (HBLT) 25(18,1)
Hospital Clinico de la Universidad de Chile (HCUCH) 3(2,2)
Colegio de Sordos Doctor Jorge Otte (INDESOR) 11(8,0)
Clinica Las Condes (CLC) 36 (26,1)
Hospital Carlos Van Buren (HCVB)’ 24 (17,4)
Hospital Dr. Gustavo Fricke (HGF) 7 (5,1)
Centro de Atencion Fonoaudioldgica - Universidad de Valparaiso (CAFUV) 32(23,2)
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Figura 2. Edad en el diagnostico audioldgico y uso de DAA con el tiempo. A) Evolucion de la edad en el diagndstico audiologico con el tiempo. Diagrama
de cajas de los valores medianos, rango intercuartilico, valores minimos y maximos, n = 138. Linea de puntos de referencia: 1afio. B) Intervalo temporal
desde la edad en el diagnastico audioldgico hasta la edad en el primer uso de DAA (audifono, AF; n =T16). Linea de puntos de referencia: 3 meses. Punto
rojo: programa de sequro social de salud pablico 1(PSSSP1); Programa Nacional de Implantes Cocleares del Ministerio de Salud. FONASA MINSAL. Punto
azul: programa de sequro social de salud publico 2 (PSSSP2); cabertura de la HNS para prematuros (GES 59, MINSAL). Punto verde: programa de sequro
social de salud publico 3 (PSSSP3); cobertura de la HNS para nifios menores de 2 afios (GES 77, MINSAL). Las lineas de puntos representan un valor arbi-
trario cercano al sugerido por entidades internacionales competentes para las variables descritas en Ay B.

primer afio de vida, de los cuales el 56,8% antes de
los 6 meses. La edad en el diagnéstico audiolégico
disminuyd progresivamente tras la implementacién
del programa de seguro social de salud publico 1
(PSSSP1) en 2003 (figura 2A).

En el subgrupo de participantes diagnosticados
en el primer afio, la mediana del intervalo temporal
desde el diagnéstico audioldgico hasta el primer uso
de un DAA fue solo de 3 meses (RIC: 0-8,0). Se detectd
una mayor dispersién en el intervalo temporal desde
el primer uso de un DAA hasta el primer implante
coclear, de modo que el valor mediano fue de 30
meses en la muestra completa (RIC: 10,0-87,0) y de
20,5 meses en el subgrupo de participantes diag-
nosticados en el primer afio de vida (RIC: 12,5-52,5).

Asimismo, se observaron intervalos temporales mas
breves desde la edad en el diagndstico audiologico
hasta el primer uso de un DAA (audifonos, AF) tras la
implantacién del programa de seguro social de salud
publico 1 (PSSSP1) en 2003 (figura 2B).

Las variables clinicas principales recabadas en
este grupo de participantes se resumen en la tabla
2. El diagnéstico audiologico mas frecuente fue de
HNS bilateral profunda. El perfil de curva audiomé-
trica que se mostré mas frecuente fue en pendiente
descendente, seguida de la residual, en U y plana.
La mayoria de los participantes presentaban audi-
cion simétrica izquierdo-derecho. En el 13,8% de los
casos el inicio de la hipoacusia siguié una evolucién
progresiva.
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Tabla 2. Variables audioldgicas clinicas

Variable clinica Frecuencia (%)

Curva audiométrica Oido derecho [n = 100/138] | Oido izquierdo [n = 99/138]
Pendiente descendente 39 (39) 41 (41,4)
Residual 22 (22) 21(21,2)
Enformade U 12(12) 14 (14,1)
Plana 12(12) 14 (14,1)
Sordera total 5(5) 2(2,0)
Ascendente 2(2) 3(3,0)
Inclasificable 8(8) 4 (4,0)
Dispositivos de ayuda auditiva totales en la muestra, n (%) [n=217] | Oido derecho Oido izquierdo
Ninguno 25(18,1) 34 (24,6)
Audifono 63 (45,7) 73(52,9)
Implante coclear 50(36,2) 31(22,5)
Simetria auditiva izquierdo-derecho, n (%) [n = 137/138]

Simétrica 113(82,5)

Asimétrica 24.(17,5)

Inicio de la hipoacusia, n (%)

No progresiva 119 (86,2)

Progresiva 19 (13,8)

Financiamiento del DAA, n (%) [n = 209]

Autofinanciado 59 (28,2)

PSSSP GES 77: cobertura de la HNS en nifios menores de 4 afios 57 (27,2)

PSSSPE: cobertura de la HNS en nifios de edad escolar por el JUNAEB 57 (27,2)

PSSSPE: FONASA MINSAL 24.(11,4)

PSSSPE: Ricarte Soto 5(2,4)

Otra 7(3,5)

En usuarios de DAA unilateral, los implantes
cocleares (IC) resultaron los mas frecuentes (19/27)
con una predominancia del oido derecho (OD). La
adaptacion de ayudas auditivas unilaterales se noti-
ficd con menor frecuencia (8/27). La adaptacion bilate-
ral se manifesté con mas frecuencia (el 45%), mientras
que los IC bilaterales solo los portaban el 11% de los
participantes. La adaptacion bimodal (IC con audi-
fono) resulté frecuente (el 44%) con una predomi-
nancia de IC en el OD y audifono en el Ol.

Los audifonos bilaterales (el 53%) se observaron
principalmente en centros publicos (66/95), seguidos
de la adaptacion bimodal (el 44%). Solo dos parti-
cipantes de centros publicos tenian IC bilaterales,
ambos financiados por el PSSSP. Ademas, en los
centros privados la solucion auditiva bimodal apare-
Ci6 con frecuencia (el 44%), seguida de los audifonos
bilaterales (el 27,5%) y los IC bilaterales (el 27,5%).
La mayoria de los IC bilaterales se dieron en centros
privados (el 80%), el 75% de los cuales fueron finan-

ciados por el PSSSP, y el 25% restante por sistemas
privados o autofinanciacion.

Los estudiantes fueron los usuarios mas frecuen-
tes de DAA bilaterales (el 83%) y casi todos estaban
en educacion preescolar, elemental o secundaria (el
82%). En el grupo de estudiantes con educacién supe-
rior y de grado predominé el uso de DAA bilaterales
(el 69%). La solucion auditiva bimodal y los audifonos
bilaterales se emplearon con mayor frecuencia en
los participantes de la educacién general (el 48% y el
41%, respectivamente) y en escuelas de ensefianza
general con programas de integracion (el 41% y el
51%, respectivamente). La frecuencia de usuarios de
DAA bilaterales fue menor en la educacién especial
que en los sistemas generales (con o sin programas
de integracién), con ocho participantes que portaban
audifonos bilaterales, seis con soluciones auditivas
bimodales y dos con IC bilaterales. De un total de 217
DAA de la muestra, la mayoria fueron subvenciona-
dos por los PSSSP.
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Pruebas audioldgicas

De las 166 pruebas audiolégicas recolectadas en la
muestra, el 65,7% consistieron en audiometrias de
tonos purosy el 34,3% en pruebas electrofisioldgicas
objetivas como los potenciales evocados auditivos del
tronco cerebral (PEATC) con estimulos de chasquido
(de tipo clic, el 23,5%) o estimulos de rafagas de tonos
(tone burst, el 6%) y los potenciales evocados auditi-
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vos de estado estable (PEAEE, el 4,8%). Cabe desta-
car que el 50% de los participantes diagnosticados
antes de los 3 afios solo se sometieron a audiome-
trias de tonos puros y el 44% presentaba al menos
una prueba electrofisioldgica objetiva en la historia
clinica. El resumen de los resultados se presenta en
la tabla 3.

Tabla 3. Resumen de los resultados audiométricos

Umbrales audiométricos

Numero de
observaciones

Oido derecho
mediana (RIC)

Oido izquierdo
mediana (RIC)

Audiometria de tonos puros [dB HL]

Promedio de tonos puros (0,5, 1, 2, 4 kHz)

110

98,0 (69,5-110,8)

95,0 (68,0-110,0)

Potenciales evocados auditivos del tronco cerebral (PEATC) [dB nHL]

Clic (chasquido) 39 110,0 (100,0-110,0) | 110,0(100,0-110,0)
Rafaga de tonos (tone burst) de 0,5 kHz 9 110,0(100,0-110,0) | 110,0(80,0-110,0)
Réafaga de tonos (tone burst) de 1 kHz 4 110,0 (90,0-110,0) 110,0 (90,0-110,0)
Réafaga de tonos (tone burst) de 2 kHz 4 110,0(100,0-110,0) 110,0 (107,3-110,0)
Rafaga de tonos (tone burst) de 4 kHz 4 110,0(105,0-110,0) 110,0 (100,0-110,0)
Potenciales evocados auditivos de estado estable (PEAEE) [dB eHL]

Tono portador de 0,5 kHz 10 72,5 (65,0-96,3) 77,5 (67,5-90,0)
Tono portador de 1 kHz 10 80,0 (70,0-90,0) 80,0 (75,0-95,0)
Tono portador de 2 kHz 10 87,5 (75,0-98,8) 87,5 (80,0-122,5)
Tono portador de 4 kHz 10 82,5 (66,3-100,0) 82,5 (75,0-98,8)

Discusion

Resultados principales

Los resultados de este estudio ofrecen una perspec-
tiva general del perfil sociodemografico y auditivo de
las personas con HNS de causa genética probable,
procedentes de dos de las areas mas densamente
pobladas de Chile (Lépez V. et al., 2012, Rodriguez
et al. 2003).

El perfil audiolégico mas frecuente en la muestra
fue de HNS simétrica, profunda y bilateral con una
curva de perfil descendente (tabla 1y tabla comple-
mentaria S2). Tres de los siete centros participantes
eran de implante coclear, lo que podria haber influido
en la severidad observada de la hipoacusia o en la
curva audiométrica. Sin embargo, los cuatro centros
que no eran de implantes, juntos aportaron mas de
un tercio de los participantes (el 39%) y se observé la
misma distribucion de diagnésticos audiologicos en
estos centros. Si bien la alta variabilidad de las alte-
raciones genéticas asociadas a la hipoacusia dificulta
correlacionar un fenotipo especifico con una muta-
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cién particular (Cabanillas Farpon y Cadifianos Bafia-
les, 2012, Sloan-Heggen et al., 2016), la HNS grave o
profunda, bilateral y simétrica se evidencian como las
manifestaciones clinicas mas dominantes asociadas
a la sordera genética (Billings y Kenna, 1999; Cabani-
llas Farpon y Cadifianos Bafiales, 2012). Ademas, se
conoce que la mayor parte de las mutaciones genéti-
cas asociadas a la HNS (GJB2, SLC26A4, CDH23, MY015A,
OTOF, TMC1 y otros) muestra un patrén hereditario
autosémico recesivo (Mittal et al., 2018). Asimismo, la
presencia de mutaciones en el cromosoma X (p. €j.,
mutaciones en el gen POU3F4 y mutaciones asocia-
das al sindrome de Alport) y las que afectan a los
genes mitocondriales (p. ej., mutaciones en el gen
MT-RNRT) también pueden explicar la presencia de
hipoacusia. Dado que no se incluyé pacientes con
fenotipos sindrémicos ni pacientes con anteceden-
tes de exposicion a antibioticos, resulta improbable
que los participantes de este estudio sean porta-
dores de dichos caracteres hereditarios. Asimismo,
Martini et al. (1997) sefialaron que las formas recesi-
vas de la hipoacusia genética no sindromica suelen
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tener un patrén profundo, simétrico y no progresivo,
mientras que las formas dominantes tienden a ser
menos graves, con un inicio posnatal o progresivo.
Por otro lado, también se ha publicado que la simetria
puede constituir un patron clave en la HNS heredi-
taria. Varios autores han reconocido la dificultad de
clasificar formas recesivas de hipoacusia no sindro-
mica aplicando un criterio audiométrico, mientras
gue otros han sugerido que, tanto en la hipoacusia
congénita como en la hereditaria de inicio prelocu-
tivo rapido, el cuadro clinico fenotipico inicial mas
frecuente es la HNS con un patrén de curva de perfil
descendente (Liu y Xu, 1994; Paparella et al., 1975).
La edad mediana en el diagndstico audiolégico
en nuestro estudio fue de 24,5 meses (RIC: 12-53
meses), tardia en comparacién con las recomenda-
ciones internacionales que exhortan a no superar los
3 a 6 meses de edad a la hora de identificar la hipoa-
cusiay de aplicar la intervencién audioldgica. Ademas,
la edad indicada para el implante coclear es de aproxi-
madamente 12 meses en lactantes con hipoacusia
grave o profunda, incluidos los casos con neuropatia
auditiva que evolucionan desfavorablemente con
audifonos (Joint Committee on Infant Hearing, 2019).
Los resultados presentados en el estudio pueden
explicarse en parte por el tipo de inicio de la hipoa-
cusia, dado que casi el 14% de los participantes tenia
antecedentes de HNS progresiva. Retamal-Walter et al.
(2020) apuntaron que un retraso en la confirmacién
diagnostica también puede ser consecuencia de un
escaso conocimiento sobre el diagnoéstico e interven-
cion auditiva temprana. Harrison et al. (2003) hallaron
que en nifios con HNS con causas no identificadas
la edad de diagnéstico audiolégico fue posterior a
la de los que tenian causas identificadas, con una
mediana de 25,0 meses, similar a lo observado en
este estudio. La mayor edad en el diagndstico obser-
vada en Chile en comparacién con las recomenda-
ciones internacionales puede deberse a la ausencia
de un programa de deteccion sistematica universal
0 a la escasa disponibilidad de otorrinolaring6logos,
lo que entorpece el proceso de obtener un diagnés-
tico durante los primeros meses de vida del lactante,
y esto a su vez retrasa el acceso al tratamiento, a
dispositivos de ayuda y a la rehabilitacién auditiva.
Todas estas demoras tienen repercusiones negati-
vas en la adquisicion de la lengua oral de los nifios y
nifias y en su desarrollo general (Asghari et al., 2017;
Eskander et al., 2014; Instituto Nacional de Estadistica
de Chile, 2004). Detectamos que la edad mediana en

el momento del diagndstico audiolégico descendié
bruscamente hasta aproximadamente los 12 meses,
en dos centros participantes, que fueron pioneros en
la implantacién coclear y en la deteccion sistematica
auditiva neonatal universal en Chile y llevan mas de
dos décadas de implementacién de las recomenda-
ciones internacionales en la materia en dicho pais
(Albertz et al., 2013). Estos hechos resaltan la necesi-
dad de seguir las recomendaciones internacionales
redactadas por organizaciones destacadas en el
campo, para reducir la brecha en el acceso a la aten-
cion de la salud auditiva.

Por ultimo, observamos que apenas el 44% de los
participantes diagnosticados antes de los 3 afios de
edad disponian de pruebas audiolégicas objetivas en
la historia clinica. Este dato demuestra el incumplim-
iento de los requisitos del diagnéstico audiolégico
pediatrico, que estipulan la necesidad de contar
con al menos una prueba objetiva, con mediciones
con especificidad frecuencial como los PEATC con
rafagas (o salvas) de tonos (tone burst) o los PEAEE
(Gobierno de Chile-Ministerio de Salud, 2013; Joint
Committee on Infant Hearing, 2019). Esta situacion
puede tener una explicacién parcial en funcién de
varios factores. En primer lugar, las pruebas obje-
tivas como los PEATC y los PEAEE son costosas en
comparacion con la audiometria de tonos purosy,
por tanto, en los centros de salud publica el acceso
a estos procedimientos es limitado. Asimismo, el
25% del grupo anterior recibio el diagnoéstico antes
del afio 2000, cuando las politicas publicas de salud
auditiva no se habian implantado en Chile y la eval-
uacién auditiva pediatrica se ejecutaba fundamen-
talmente con pruebas subjetivas. Del mismo modo,
en este estudio una pequefa proporciéon de partici-
pantes tenia antecedentes de hipoacusia progresiva.
En algunos casos, la evaluacion de la HNS no se llevd
a cabo solo en el centro de atencién principal, sino
también en centros ajenos al sistema publico; por
lo tanto, es posible que algunos de los datos de los
pacientes no se hayan incorporado a una historia
clinica Unica. Igualmente, un importante nimero de
centros de salud publicos en Chile aun dependen de
historias clinicas en papel, un factor que restringe
el intercambio de datos entre centros y en algunos
casos conlleva la pérdida de informacién médica de
los pacientes. Por consiguiente, hay una necesidad
evidente de implementar un sistema de informacién
integrado que permita a las personas con HNS
acceder a un mejor sistema de salud auditiva.
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Perspectivas futuras
Las ventajas de mejorar el diagndstico etiologico de la
hipoacusia son de sobra conocidas (Alford et al., 2014;
Gurtler et al., 2017; Wiley et al., 2011, Urbancic et al.,
2020). Por ejemplo, los pacientes reciben informacion
sobre el prondstico y la evolucion de la hipoacusia,
asesoramiento sobre las enfermedades concomi-
tantes que pueden requerir la derivacién a una aten-
cién especifica y, en general, pueden planificar las
exigencias de salud y educacion futuras (Alford et al.,
20714). Hoy en dia existe un amplio conjunto de datos
que fundamentan las estrategias de pruebas genéti-
cas para alcanzar este objetivo (Urbancic et al., 2020).
Se han utilizado extensamente baterias de pruebas
de secuenciacion genética y de genes asociados a la
sordera para este fin (Tayoun et al., 2016). Sin embargo,
hasta la fecha la base de datos de genes NCBI Gene
posee un registro de mas de 200 genes y unas 1300
variantes asociados a la HNS, y mas de 100 genes
asociados a la sordera no sindrémica (https://www.
ncbi.nlm.nih.gov/gene); en consecuencia, la efica-
cia de estas técnicas para identificar la causa de la
sordera resulta escasa. A pesar de ello, actualmente
las técnicas de secuenciacion exémica y hologendmica
pueden analizar todos los genes y detectar cualquier
variante patdgena asociada a la hipoacusia (Retterer
et al., 2016), descifrando asi la heterogeneidad gené-
tica de la sordera. El principal inconveniente de estos
métodos de nueva generacion reside en su alto coste.
En Chile, la ausencia de deteccion genética univer-
sal ha significado que muchos casos de HNS queden
sin un diagnéstico etioldgico, como ocurre con todos
los participantes de este estudio, en quienes un
origen genético de la hipoacusia solo puede presum-
irse. Incorporar las pruebas genéticas rapidas a las
politicas publicas de deteccién sistematica universal
mejoraria este contexto. Los expertos en este campo
(Brownson et al., 2009) creen que las nuevas politi-
cas de salud solo pueden construirse con un cono-
cimiento profundo de la poblacién destinataria. Por
consiguiente, caracterizar una poblacién con hipoacu-
sia presuntamente genética en Chile permitiria dirigir
con mas eficiencia y eficacia los recursos de atencién
de salud, definir posibles factores de riesgo e iden-
tificar posibles correlaciones entre variables. Estos
factores, en conjuncién con el desarrollo de medios de
diagndstico molecular que complementen y amplien
la cobertura de los programas de deteccién auditiva
sistematica, permitirian implementar mejores estrate-
gias para el diagndstico, prevenciéon y tratamiento y
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reducir progresivamente las consecuencias de la hipoa-
cusia en Chile. Por ultimo, independientemente del
método utilizado para mejorar la deteccidn sistematica
y el diagnostico, los profesionales de la salud deben
facilitar estrategias de asesoramiento genético. (Alford
etal., 2014; Cooke-Hubley y Maddalena, 2011).

Limitaciones

Si bien se excluyé de la muestra a todos los pacientes
con antecedentes indicativos de causas ambientales,
extragenéticas o sindromicas, es posible que algu-
nos participantes de este estudio presenten HNS de
origen extragenético.

El tamafio muestral de esta investigacion se redujo
por las consecuencias de la pandemia de COVID-19
en la ejecucién del estudio, dado que restringio la
inclusion de nuevos posibles participantes y la reco-
pilacion de su informacion médica.

Este estudio tuvo un disefio puramente descriptivo.
La mayoria de los participantes procedian de las regiones
de Valparaiso y Metropolitana Santiago. Son necesarios
nuevos estudios en el campo para abarcar una poblacion
mas amplia de personas con HNS congénita, infantil,
progresiva o de inicio tardio, aplicando métodos mas
complejos (p. €], recolectar muestras bioldgicas) que
pueden ofrecer respuestas a las preguntas que surjan.

Conclusiones

La informacion recabada en este estudio constituye el
primer informe de las caracteristicas sociodemogra-
ficas y clinicas de una poblacién chilena con HNS de
probable causa genética. El proceso de investigacion
demostré que las politicas publicas de salud audi-
tiva han influido positivamente en la salud auditiva
de Chile en las ultimas décadas, y los datos obteni-
dos revelaron algunas restricciones al acceso eficaz
y oportuno a los servicios de salud auditiva en Chile.
En concreto, la edad en el diagndstico audiolégico
de HNS de presuntas causas genéticas sigue muy
alejada de los criterios internacionales, lo que pone
de manifiesto que se necesita mas investigacion sobre
los efectos a largo plazo de las politicas publicas de
salud auditiva en Chile. Los datos sociodemograficos
y clinicos presentados en este estudio aportaran un
instrumento Util para la investigacion de salud publica
y la elaboraciéon de politicas, no solo para la poblacion
chilena, sino también para otras comunidades lati-
noamericanas y otros paises de rentas medias o altas.
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