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Re s u m e n
Introducción: La información basada en evidencia sobre la hipoacusia neurosensorial 

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

y el desarrollo de políticas sanitarias en el campo. Este estudio describe las caracterís-

ticas sociodemográficas y clínicas de una población chilena con HNS congénita, infantil, 

progresiva o de inicio tardío, de origen desconocido. Métodos: Este estudio tiene un 

diseño observacional, descriptivo y transversal. Entre 978 pacientes diagnosticados de 

HNS de siete centros de salud de Valparaíso y Santiago, 286 cumplieron los criterios de 

inclusión y pasaron todos los de exclusión, y se contactó con 141 pacientes que acep-

taron participar. Resultados: Los participantes tenían edades comprendidas entre 1 y 

80 años; el 50,7% de la muestra eran mujeres. La mayoría de los participantes asistían 

a la educación general y apenas el 27% recibía educación especial. La mayoría de los 

participantes pertenecían a un sistema público de seguro de salud (FONASA), y apenas 

el 32% pertenecía a un sistema privado (ISAPRE). El 1,5% de los participantes no tenían 

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

Registro Nacional de Discapacidad. El perfil audiológico más frecuente fue HNS simétrica, 

profunda y bilateral con una curva en pendiente descendente. La edad mediana en el 

diagnóstico audiológico fue de 24,5 meses (rango intercuartílico [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 públicos. Conclusión: La edad en el 

diagnóstico audiológico de HNS de presuntas causas genéticas sigue muy alejada de los 

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

pública y la elaboración de políticas, no solo para la población chilena, sino también 

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

Pa l a b ra s  c l ave
Hipoacusia neurosensorial; enfermedades genéticas; congénitas; demografía; 

Latinoamérica

I m p l i ca ci o n e s  c l í n i ca s
Los resultados de este estudio pueden ayudar a conocer mejor las variables 
sociodemográficas y clínicas de personas con HNS de origen desconocido en 
Chile. Se observó que el diagnóstico tardío constituye una restricción seria del 
acceso eficaz y oportuno a los servicios de salud auditiva. La recolección y gestión 
de datos clínicos debe mejorar para incrementar la eficacia y eficiencia de las 
políticas actuales de salud pública. Es preciso investigar más sobre los efectos a 
largo plazo de las políticas públicas de salud auditiva en Chile.

https://doi.org/10.51445/sja.auditio.vol6.2022.0082
https://orcid.org/0000-0002-6547-2194
https://orcid.org/0000-0002-1521-6125
https://orcid.org/0000-0002-8758-1164
https://orcid.org/0000-0002-7351-7700
https://orcid.org/0000-0002-0080-4506
https://orcid.org/0000-0002-8888-0430
https://creativecommons.org/licenses/by/4.0/
https://journal.auditio.com/


2

Artículos de Investigación  - Vol. 6· DOI: 10.51445/sja.auditio.vol6.2022.0082 · ISSN: 1577-3108X

Introducción

La hipoacusia neurosensorial (HNS) se erige como 
uno de los trastornos sensoriales más frecuentes de 
los seres humanos, dado que afecta a entre 1 y 3 de 
cada 1000 nacidos vivos en todo el mundo (Kenna et 
al., 2010). Se dispone de información escasa sobre la 
prevalencia y las causas de este tipo de hipoacusia, 
especialmente en los países de renta baja (Haile et al., 
2021). De hecho, en la mayor parte de los casos de 
HNS congénita, infantil, progresiva o de inicio tardío 
la causa permanece inconclusa (Berrettini et al., 1999; 
Billings y Kenna, 1999; Gürtler 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 
et al., 2021; Kenna et al., 2010; Angeli et al., 2012). La 
hipoacusia de inicio temprano tiene repercusiones 
profundamente negativas en la comunicación, ya 
que afecta tanto al desarrollo educativo como profe-
sional. La hipoacusia también acarrea consecuencias 
serias en las interacciones socioemocionales que 
pueden conllevar aislamiento, depresión y deterioro 
de la salud mental (Asghari et al., 2017; Eskander et 
al., 2014; Instituto Nacional de Estadística de Chile, 
2004). El diagnóstico puntual y la atención 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 diagnóstico antes de los 3 meses de 
edad con el fin de garantizar que se inicie la interven-
ción en todos los lactantes con hipoacusia a una edad 
máxima de 3 a 6 meses (Joint Committee on Infant 
Hearing, 2019). Esta meta puede alcanzarse dise-
ñando políticas de salud pública específicas (Brown-
son et al., 2009). Sin embargo, en países como Chile, 
donde no hay políticas públicas de salud auditiva 
para la detección genética sistemática y el acceso a 
las pruebas genéticas está restringido, lograr un diag-
nóstico audiológico 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 políticas de 
salud pública, conviene tener la mayor cantidad posi-
ble de datos de una población determinada (Brown-
son et al., 2009; Joint Committee on Infant Hearing, 
2019). Hay que destacar la importancia de los datos 
sociodemográficos —edad, sexo, identidad sexual, 

nivel socioeconómico, nivel educativo, ocupación—, 
y también pueden describirse variables más 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 parámetros impor-
tantes se vinculan a la eficiencia del sistema de salud 
y a la influencia a largo plazo de las políticas públicas 
vigentes en una población (Brownson et al., 2009).

Los datos clínicos también desempeñan una función 
clave a la hora de completar la visión de conjunto de 
una población concreta. Con respecto a la población 
con HNS, acceder a datos clínicos pertinentes y específi-
cos (p. ej. diagnóstico audiológico, edad en el momento 
del diagnóstico y causa de la HNS) facilita conocer con 
más detalle las necesidades de salud de este grupo. 
Por otro lado, poder acceder a datos tanto sociodemo-
gráficos como clínicos favorecería identificar posibles 
asociaciones que pueden actuar como factores deter-
minantes de la salud auditiva, facilitando de este modo 
la concepción de estrategias terapéuticas y preventivas 
basadas en evidencia. Por consiguiente, las políticas 
públicas sobre salud auditiva deben fundamentarse 
en datos específicos y locales si pretenden ejercer una 
influencia positiva en la prevención y la intervención 
temprana (Brownson et al., 2009; Organización Mundial 
de la Salud, 2018). En Chile encontramos pocos estu-
dios que describan las características clínicas y socio-
demográficas de la población de pacientes con HNS 
de origen desconocido (Arancibia et al., 2012; Herrera, 
2010). En consecuencia, el objetivo de este estudio 
consistió en describir las principales características 
sociodemográficas y clínicas de un grupo de pacientes 
con HNS de causa genética probable de siete centros 
de salud de áreas urbanas de la Región Metropolitana 
de Santiago y de la región de Valparaíso.

Materiales y métodos

Este estudio tiene un diseño observacional, descriptivo 
y transversal. Se empleó un muestreo no probabilístico. 
La población constó de 978 pacientes con HNS congé-
nita, infantil, progresiva o de inicio tardío remitidos 
por otorrinolaringólogos de siete centros participan-
tes. De la población total, 286 pacientes cumplieron 
los criterios de inclusión (es decir, pacientes de 0 a 45 
años con HNS de causa desconocida). Para excluir las 
causas ambientales, extragenéticas y sindrómicas de 
la hipoacusia y orientarse más selectivamente a los 
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casos de HNS de origen desconocido o causa genética 
probable, los criterios de exclusión abarcaron diversos 
cuadros clínicos que pueden asociarse a hipoacusia, 
como meningitis e infecciones prenatales (documen-
tación complementaria, tabla S1: criterios de inclusión 
y exclusión). La etapa de selección de la muestra la 
llevaron a cabo profesionales de salud con experiencia 
en la anamnesis. En la mayor parte de los casos, las 
anamnesis se llevaron a cabo en persona o por telé-
fono cuando los participantes vivían lejos.

De los 286 pacientes que cumplieron los criterios 
de inclusión en la primera etapa de revisión de histo-
rias clínicas, se contactó con 141. Todos aceptaron 
participar en el estudio. Se excluyó a tres de estos 141 
durante la fase de anamnesis porque presentaban 
uno o más criterios de exclusión que no se habían 
documentado en la revisión de la historia clínica. No 
se pudo incluir a 145 pacientes para el estudio debido 
a la pandemia de COVID-19. En última instancia, la 
muestra constó de 138 participantes (figura 1).

Figura 1. Organigrama de la inclusión y la selección de participantes. HNS: hipoacusia neurosensorial. ORL: otorrinolaringólogo. FA: fonoaudiólogo. HCVB: 
Hospital Carlos Van Buren (Valparaíso), HCUCH: Hospital Clínico de la Universidad de Chile (Santiago), INDESOR: Colegio de Sordos Doctor Jorge Otte (Santi-
ago), CLC: Clínica Las Condes (Santiago), HBLT: Hospital Barros Luco Trudeau (Santiago), HGF: Hospital Dr. Gustavo Fricke (Valparaíso), CAFUV: Centro de 
Atención Fonoaudiológica - Universidad de Valparaíso (Valparaíso).
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Se incluyó a los participantes entre septiembre de 
2019 y marzo de 2020. Se contactó con los otorrino-
laringólogos a cargo de las respectivas unidades en 
los centros participantes y se les invitó a participar en 
el estudio. Recibieron información 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 encargó de la selección de la muestra, la inclu-
sión y la recolección de datos mediante revisión de 
la historia clínica y anamnesis estructurada. Se defi-
nió un conjunto de variables sociodemográficas que 
abarcan el sexo, la edad gestacional y el peso al nacer, 
la región de origen, la renta mensual, la educación 
y la ocupación. Las variables clínicas seleccionadas 
abarcan enfermedades concomitantes, antecedentes 
familiares de HNS, diagnóstico audiológico por oído, 
edad en el diagnóstico audiológico, curvas audiomé-
tricas de HNS, simetría 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-
ciación del DAA (documentación complementaria, 
tabla S2: descripción de las variables). Para reducir la 
posibilidad de sesgo de memoria, la mayoría de los 
datos obtenidos en las anamnesis se cotejaron con 
las historias clínicas de los pacientes. Las anamnesis 
se aplicaron mayoritariamente en los respectivos 
centros de salud o, en el caso de los participantes que 
vivían lejos, por teléfono. Los participantes firmaron 
un documento de consentimiento antes de iniciar los 
procedimientos del estudio.

El análisis de los datos se llevó a cabo utilizando 
Microsoft Excel (Microsoft, EE. UU.) y el programa 
gratuito y de código abierto JASP (Universidad de 
Ámsterdam, Países Bajos). Se emplearon la asimet-
ría, la curtosis y pruebas de Shapiro-Wilk para verifi-
car la normalidad. Para los datos con n ≤ 30 se utilizó 
estadísticos no paramétricos. Los resultados de los 
datos no paramétricos se notificaron como mediana 
(Mdn) y rango intercuartílico (RIC) para las variables 
numéricas continuas y como frecuencias y porcenta-
jes para las variables cualitativas.

Resultados

Variables sociodemográficas
El intervalo de edad de los participantes fue de 1-80 
años. De los 138 pacientes incluidos en el estudio el 
50,7% mujeres y el 49,3% hombres. La distribución por 

región demostró que la mayoría de los participantes 
procedían de las regiones Metropolitana de Santiago y 
de Valparaíso, dos de las zonas más densamente pobla-
das de Chile. Los datos se desglosaron en comunas y 
conurbaciones más pequeñas para analizarlos más 
pormenorizadamente. Teniendo en cuenta la diver-
sidad de los tamaños de las poblaciones, los resulta-
dos se expresaron en valores normalizados (número 
por 1000 habitantes). La distribución por comunas y 
la asociación por conurbaciones arrojó una frecuencia 
relativa mayor de participantes de la zona de Quintero 
de la región de Valparaíso y la zona oriental de Santiago 
en la región metropolitana (documentación comple-
mentaria: figura S1). Se excluyeron las comunas sin 
continuidad urbana del análisis de las conurbaciones.

En la tabla 1 se resumen los datos sociodemográ-
ficos. La mayoría de los participantes (el 76,3%) eran 
estudiantes, en gran parte asistían a la educación 
general, y apenas el 26,5% a sistemas de educación 
especial. Por ocupación (participantes con edades de 
18 años o más), una buena parte eran estudiantes, 
seguidos de profesionales e individuos que traba-
jaban en actividades agrícolas, pesqueras y artesanas. 
En el mismo grupo de adultos, el 25% había termi-
nado estudios de pregrado y el 6% de grado.

La renta mensual expresada en pesos chilenos 
(CLP) manifestó una dispersión alta que osciló entre 
30 000 CLP (aprox. 40 USD) y 2,5 millones de CLP 
(aprox. 3 500 USD). Los participantes de centros públi-
cos tenían una renta mediana de 156 666 CLP (RIC: 
100 000-300 250). La mayor dispersión de valores se 
observó 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 público (PSSSP, FONASA) y solo el 
32% constaban en el Sistema de Salud Privada (SSP, 
ISAPRE).

Diagnóstico audiológico y dispositivos 
de ayuda auditiva (DAA)
En la figura 2 se presentan la distribución en la mues-
tra de edades en el diagnóstico audiológico y el inter-
valo temporal desde el diagnóstico hasta el primer 
uso de un DAA. El diagnóstico audiológico se efec-
tuó antes de los 5 años de edad en el 76,3% de los 
participantes de la población de la muestra. El 69% 
recibió el diagnóstico antes de los 3 años 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 
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Tabla 1: Estadística descriptiva de las variables sociodemográficas
Edad Años

Edad, mediana (RIC) 14,5 (7,3-20,4)

Edad, media (desviación típica) 18,1 (15,4)

Nivel económico Mediana en pesos CLP2 (RIC)

Renta mensual [n =128/138] 222 500 (112 500-506 250)

Variables sociodemográficas Número de participantes (%)

Sexo

Mujer 70 (50,7)

Hombre 68 (49,3)

Región

Valparaíso 60 (43,5)

O'Higgins 8 (5,8)

Araucanía 7 (5,1)

Metropolitana de Santiago 57 (41,3)

Otra 6 (4,2)

Nivel educativo actual [n = 106/138] Actual [n = 106]

Adultos sin ningún título de educación formal 2 (1,9)

No escolarizados por debajo de los 4 años 5 (4,7)

Preescolar 20 (19)

Educación elemental (del primer al octavo grado) 48 (46)

Educación secundaria/técnica 17 (16)

Secundaria no terminada 1 (0,9)

Pregrado (estudiantes universitarios) 12 (11)

Grado (estudiantes de maestría y doctorandos) 1 (0,9)

Ocupación, total [n = 131/138]

Estudiantes, total 100 (76,3)
– Educación general 41/98 (41,8)
– Escuela de educación general en programas de integración 31/98 (31,6)
– Educación 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 público (FONASA) 86 (66)

Seguro de salud privado (ISAPRE) 42 (32)

Ningún seguro de salud 2 (1,5)

Inscrito en el Registro de Discapacidad Nacional (chileno), n (%) [n = 136/138]

Sí 90 (66,1)

No 46 (33,8)

Hospital o centro participante, n (%)

Hospital Barros Luco Trudeau (HBLT) 25 (18,1)

Hospital Clínico de la Universidad de Chile (HCUCH) 3 (2,2)

Colegio de Sordos Doctor Jorge Otte (INDESOR) 11 (8,0)

Clínica Las Condes (CLC) 36 (26,1)

Hospital Carlos Van Buren (HCVB)7 24 (17,4)

Hospital Dr. Gustavo Fricke (HGF) 7 (5,1)

Centro de Atención Fonoaudiológica - Universidad de Valparaíso (CAFUV) 32 (23,2)
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primer año de vida, de los cuales el 56,8% antes de 
los 6 meses. La edad en el diagnóstico audiológico 
disminuyó progresivamente tras la implementación 
del programa de seguro social de salud público 1 
(PSSSP1) en 2003 (figura 2A).

En el subgrupo de participantes diagnosticados 
en el primer año, la mediana del intervalo temporal 
desde el diagnóstico audiológico hasta el primer uso 
de un DAA fue solo de 3 meses (RIC: 0-8,0). Se detectó 
una mayor dispersión 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 año de vida (RIC: 12,5-52,5). 

Asimismo, se observaron intervalos temporales más 
breves desde la edad en el diagnóstico audiológico 
hasta el primer uso de un DAA (audífonos, AF) tras la 
implantación del programa de seguro social de salud 
público 1 (PSSSP1) en 2003 (figura 2B).

Las variables clínicas principales recabadas en 
este grupo de participantes se resumen en la tabla 
2. El diagnóstico audiológico más frecuente fue de 
HNS bilateral profunda. El perfil de curva audiomé-
trica que se mostró más frecuente fue en pendiente 
descendente, seguida de la residual, en U y plana. 
La mayoría de los participantes presentaban audi-
ción simétrica izquierdo-derecho. En el 13,8% de los 
casos el inicio de la hipoacusia siguió una evolución 
progresiva.

Figura 2. Edad en el diagnóstico audiológico y uso de DAA con el tiempo. A) Evolución de la edad en el diagnóstico audiológico con el tiempo. Diagrama 
de cajas de los valores medianos, rango intercuartílico, valores mínimos y máximos, n = 138. Línea de puntos de referencia: 1 año. B) Intervalo temporal 
desde la edad en el diagnóstico audiológico hasta la edad en el primer uso de DAA (audífono, AF; n = 116). Línea de puntos de referencia: 3 meses. Punto 
rojo: programa de seguro social de salud público 1 (PSSSP1); Programa Nacional de Implantes Cocleares del Ministerio de Salud. FONASA MINSAL. Punto 
azul: programa de seguro social de salud público 2 (PSSSP2); cobertura de la HNS para prematuros (GES 59, MINSAL). Punto verde: programa de seguro 
social de salud público 3 (PSSSP3); cobertura de la HNS para niños menores de 2 años (GES 77, MINSAL). Las líneas de puntos representan un valor arbi-
trario cercano al sugerido por entidades internacionales competentes para las variables descritas en A y B.
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En usuarios de DAA unilateral, los implantes 
cocleares (IC) resultaron los más frecuentes (19/27) 
con una predominancia del oído derecho (OD). La 
adaptación de ayudas auditivas unilaterales se noti-
ficó con menor frecuencia (8/27). La adaptación bilate-
ral se manifestó con más frecuencia (el 45%), mientras 
que los IC bilaterales solo los portaban el 11% de los 
participantes. La adaptación bimodal (IC con audí-
fono) resultó frecuente (el 44%) con una predomi-
nancia de IC en el OD y audífono en el OI.

Los audífonos bilaterales (el 53%) se observaron 
principalmente en centros públicos (66/95), seguidos 
de la adaptación bimodal (el 44%). Solo dos parti-
cipantes de centros públicos tenían IC bilaterales, 
ambos financiados por el PSSSP. Además, en los 
centros privados la solución auditiva bimodal apare-
ció con frecuencia (el 44%), seguida de los audífonos 
bilaterales (el 27,5%) y los IC bilaterales (el 27,5%). 
La mayoría 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 autofinanciación.

Los estudiantes fueron los usuarios más frecuen-
tes de DAA bilaterales (el 83%) y casi todos estaban 
en educación preescolar, elemental o secundaria (el 
82%). En el grupo de estudiantes con educación supe-
rior y de grado predominó el uso de DAA bilaterales 
(el 69%). La solución auditiva bimodal y los audífonos 
bilaterales se emplearon con mayor frecuencia en 
los participantes de la educación general (el 48% y el 
41%, respectivamente) y en escuelas de enseñanza 
general con programas de integración (el 41% y el 
51%, respectivamente). La frecuencia de usuarios de 
DAA bilaterales fue menor en la educación especial 
que en los sistemas generales (con o sin programas 
de integración), con ocho participantes que portaban 
audífonos bilaterales, seis con soluciones auditivas 
bimodales y dos con IC bilaterales. De un total de 217 
DAA de la muestra, la mayoría fueron subvenciona-
dos por los PSSSP.

Tabla 2. Variables audiológicas clínicas
Variable clínica Frecuencia (%)

Curva audiométrica Oído derecho [n = 100/138] Oído izquierdo [n = 99/138]
Pendiente descendente 39 (39) 41 (41,4)

Residual 22 (22) 21 (21,2)

En forma de 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] Oído derecho Oído izquierdo
Ninguno 25 (18,1) 34 (24,6)

Audífono 63 (45,7) 73 (52,9)

Implante coclear 50 (36,2) 31 (22,5)

Simetría 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 niños menores de 4 años 57 (27,2)

PSSSPE: cobertura de la HNS en niños 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)
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Discusión

Resultados principales
Los resultados de este estudio ofrecen una perspec-
tiva general del perfil sociodemográfico y auditivo de 
las personas con HNS de causa genética probable, 
procedentes de dos de las áreas más densamente 
pobladas de Chile (López V. et al., 2012, Rodríguez 
et al. 2003).

El perfil audiológico más frecuente en la muestra 
fue de HNS simétrica, profunda y bilateral con una 
curva de perfil descendente (tabla 1 y tabla comple-
mentaria S2). Tres de los siete centros participantes 
eran de implante coclear, lo que podría 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 más de 
un tercio de los participantes (el 39%) y se observó la 
misma distribución de diagnósticos audiológicos en 
estos centros. Si bien la alta variabilidad de las alte-
raciones genéticas asociadas a la hipoacusia dificulta 
correlacionar un fenotipo específico con una muta-

ción particular (Cabanillas Farpón y Cadiñanos Baña-
les, 2012, Sloan-Heggen et al., 2016), la HNS grave o 
profunda, bilateral y simétrica se evidencian como las 
manifestaciones clínicas más dominantes asociadas 
a la sordera genética (Billings y Kenna, 1999; Cabani-
llas Farpón y Cadiñanos Bañales, 2012). Además, 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 patrón hereditario 
autosómico recesivo (Mittal et al., 2018). Asimismo, la 
presencia de mutaciones en el cromosoma X (p. ej., 
mutaciones en el gen POU3F4 y mutaciones asocia-
das al síndrome de Alport) y las que afectan a los 
genes mitocondriales (p. ej., mutaciones en el gen 
MT-RNR1) también pueden explicar la presencia de 
hipoacusia. Dado que no se incluyó pacientes con 
fenotipos sindrómicos ni pacientes con anteceden-
tes de exposición a antibióticos, resulta improbable 
que los participantes de este estudio sean porta-
dores de dichos caracteres hereditarios. Asimismo, 
Martini et al. (1997) señalaron que las formas recesi-
vas de la hipoacusia genética no sindrómica suelen 

Tabla 3. Resumen de los resultados audiométricos
Umbrales audiométricos Número de 

observaciones
Oído derecho
mediana (RIC)

Oído izquierdo
mediana (RIC)

Audiometría 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)

Ráfaga de tonos (tone burst) de 0,5 kHz 9 110,0 (100,0-110,0) 110,0 (80,0-110,0)

Ráfaga de tonos (tone burst) de 1 kHz 4 110,0 (90,0-110,0) 110,0 (90,0-110,0)

Ráfaga de tonos (tone burst) de 2 kHz 4 110,0 (100,0-110,0) 110,0 (107,3-110,0)

Ráfaga 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)

Pruebas audiológicas
De las 166 pruebas audiológicas recolectadas en la 
muestra, el 65,7% consistieron en audiometrías de 
tonos puros y el 34,3% en pruebas electrofisiológicas 
objetivas como los potenciales evocados auditivos del 
tronco cerebral (PEATC) con estímulos de chasquido 
(de tipo clic, el 23,5%) o estímulos de ráfagas de tonos 
(tone burst, el 6%) y los potenciales evocados auditi-

vos de estado estable (PEAEE, el 4,8%). Cabe desta-
car que el 50% de los participantes diagnosticados 
antes de los 3 años solo se sometieron a audiome-
trías de tonos puros y el 44% presentaba al menos 
una prueba electrofisiológica objetiva en la historia 
clínica. El resumen de los resultados se presenta en 
la tabla 3.
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tener un patrón 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 simetría 
puede constituir un patrón clave en la HNS heredi-
taria. Varios autores han reconocido la dificultad de 
clasificar formas recesivas de hipoacusia no sindró-
mica aplicando un criterio audiométrico, mientras 
que otros han sugerido que, tanto en la hipoacusia 
congénita como en la hereditaria de inicio prelocu-
tivo rápido, el cuadro clínico fenotípico inicial más 
frecuente es la HNS con un patrón de curva de perfil 
descendente (Liu y Xu, 1994; Paparella et al., 1975).

La edad mediana en el diagnóstico audiológico 
en nuestro estudio fue de 24,5 meses (RIC: 12-53 
meses), tardía en comparación con las recomenda-
ciones internacionales que exhortan a no superar los 
3 a 6 meses de edad a la hora de identificar la hipoa-
cusia y de aplicar la intervención audiológica. Además, 
la edad indicada para el implante coclear es de aproxi-
madamente 12 meses en lactantes con hipoacusia 
grave o profunda, incluidos los casos con neuropatía 
auditiva que evolucionan desfavorablemente con 
audífonos (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 tenía 
antecedentes de HNS progresiva. Retamal-Walter et al. 
(2020) apuntaron que un retraso en la confirmación 
diagnóstica también puede ser consecuencia de un 
escaso conocimiento sobre el diagnóstico e interven-
ción auditiva temprana. Harrison et al. (2003) hallaron 
que en niños con HNS con causas no identificadas 
la edad de diagnóstico audiológico fue posterior a 
la de los que tenían causas identificadas, con una 
mediana de 25,0 meses, similar a lo observado en 
este estudio. La mayor edad en el diagnóstico obser-
vada en Chile en comparación con las recomenda-
ciones internacionales puede deberse a la ausencia 
de un programa de detección sistemática universal 
o a la escasa disponibilidad de otorrinolaringólogos, 
lo que entorpece el proceso de obtener un diagnós-
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 rehabilitación auditiva. 
Todas estas demoras tienen repercusiones negati-
vas en la adquisición de la lengua oral de los niños y 
niñas y en su desarrollo general (Asghari et al., 2017;  
Eskander et al., 2014; Instituto Nacional de Estadística 
de Chile, 2004). Detectamos que la edad mediana en 

el momento del diagnóstico audiológico descendió 
bruscamente hasta aproximadamente los 12 meses, 
en dos centros participantes, que fueron pioneros en 
la implantación coclear y en la detección sistemática 
auditiva neonatal universal en Chile y llevan más de 
dos décadas de implementación de las recomenda-
ciones internacionales en la materia en dicho país 
(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-
ción de la salud auditiva.

Por último, observamos que apenas el 44% de los 
participantes diagnosticados antes de los 3 años de 
edad disponían de pruebas audiológicas objetivas en 
la historia clínica. Este dato demuestra el incumplim-
iento de los requisitos del diagnóstico audiológico 
pediátrico, que estipulan la necesidad de contar 
con al menos una prueba objetiva, con mediciones 
con especificidad frecuencial como los PEATC con 
ráfagas (o salvas) de tonos (tone burst) o los PEAEE 
(Gobierno de Chile-Ministerio de Salud, 2013; Joint 
Committee on Infant Hearing, 2019). Esta situación 
puede tener una explicación parcial en función de 
varios factores. En primer lugar, las pruebas obje-
tivas como los PEATC y los PEAEE son costosas en 
comparación con la audiometría de tonos puros y, 
por tanto, en los centros de salud pública el acceso 
a estos procedimientos es limitado. Asimismo, el 
25% del grupo anterior recibió el diagnóstico antes 
del año 2000, cuando las políticas públicas de salud 
auditiva no se habían implantado en Chile y la eval-
uación auditiva pediátrica se ejecutaba fundamen-
talmente con pruebas subjetivas. Del mismo modo, 
en este estudio una pequeña proporción de partici-
pantes tenía antecedentes de hipoacusia progresiva. 
En algunos casos, la evaluación de la HNS no se llevó 
a cabo solo en el centro de atención principal, sino 
también en centros ajenos al sistema público; por 
lo tanto, es posible que algunos de los datos de los 
pacientes no se hayan incorporado a una historia 
clínica única. Igualmente, un importante número de 
centros de salud públicos en Chile aun dependen de 
historias clínicas en papel, un factor que restringe 
el intercambio de datos entre centros y en algunos 
casos conlleva la pérdida de información médica de 
los pacientes. Por consiguiente, hay una necesidad 
evidente de implementar un sistema de información  
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 diagnóstico etiológico de la 
hipoacusia son de sobra conocidas (Alford et al., 2014; 
Gürtler et al., 2017; Wiley et al., 2011, Urbančič et al., 
2020). Por ejemplo, los pacientes reciben información 
sobre el pronóstico y la evolución de la hipoacusia, 
asesoramiento sobre las enfermedades concomi-
tantes que pueden requerir la derivación a una aten-
ción específica y, en general, pueden planificar las 
exigencias de salud y educación futuras (Alford et al., 
2014). Hoy en día existe un amplio conjunto de datos 
que fundamentan las estrategias de pruebas genéti-
cas para alcanzar este objetivo (Urbančič et al., 2020). 
Se han utilizado extensamente baterías de pruebas 
de secuenciación 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 más de 200 genes y unas 1300 
variantes asociados a la HNS, y más de 100 genes 
asociados a la sordera no sindrómica (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 secuenciación exómica y hologenómica 
pueden analizar todos los genes y detectar cualquier 
variante patógena asociada a la hipoacusia (Retterer 
et al., 2016), descifrando así la heterogeneidad gené-
tica de la sordera. El principal inconveniente de estos 
métodos de nueva generación reside en su alto coste.

En Chile, la ausencia de detección genética univer-
sal ha significado que muchos casos de HNS queden 
sin un diagnóstico etiológico, 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 rápidas a las 
políticas públicas de detección sistemática universal 
mejoraría este contexto. Los expertos en este campo 
(Brownson et al., 2009) creen que las nuevas políti-
cas de salud solo pueden construirse con un cono-
cimiento profundo de la población destinataria. Por 
consiguiente, caracterizar una población con hipoacu-
sia presuntamente genética en Chile permitiría dirigir 
con más eficiencia y eficacia los recursos de atención 
de salud, definir posibles factores de riesgo e iden-
tificar posibles correlaciones entre variables. Estos 
factores, en conjunción con el desarrollo de medios de 
diagnóstico molecular que complementen y amplíen 
la cobertura de los programas de detección auditiva 
sistemática, permitirían implementar mejores estrate-
gias para el diagnóstico, prevención y tratamiento y 

reducir progresivamente las consecuencias de la hipoa-
cusia en Chile. Por último, independientemente del 
método utilizado para mejorar la detección sistemática 
y el diagnóstico, los profesionales de la salud deben 
facilitar estrategias de asesoramiento genético. (Alford 
et al., 2014; Cooke-Hubley y Maddalena, 2011).

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

El tamaño muestral de esta investigación se redujo 
por las consecuencias de la pandemia de COVID-19 
en la ejecución del estudio, dado que restringió la 
inclusión de nuevos posibles participantes y la reco-
pilación de su información médica.

Este estudio tuvo un diseño puramente descriptivo. 
La mayoría de los participantes procedían de las regiones 
de Valparaíso y Metropolitana Santiago. Son necesarios 
nuevos estudios en el campo para abarcar una población 
más amplia de personas con HNS congénita, infantil, 
progresiva o de inicio tardío, aplicando métodos más 
complejos (p. ej., recolectar muestras biológicas) que 
pueden ofrecer respuestas a las preguntas que surjan.

Conclusiones

La información recabada en este estudio constituye el 
primer informe de las características sociodemográ-
ficas y clínicas de una población chilena con HNS de 
probable causa genética. El proceso de investigación 
demostró que las políticas públicas de salud audi-
tiva han influido positivamente en la salud auditiva 
de Chile en las últimas 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 diagnóstico audiológico 
de HNS de presuntas causas genéticas sigue muy 
alejada de los criterios internacionales, lo que pone 
de manifiesto que se necesita más investigación sobre 
los efectos a largo plazo de las políticas públicas de 
salud auditiva en Chile. Los datos sociodemográficos 
y clínicos presentados en este estudio aportarán un 
instrumento útil para la investigación de salud pública 
y la elaboración de políticas, no solo para la población 
chilena, sino también para otras comunidades lati-
noamericanas y otros países de rentas medias o altas.

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
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