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RETINOSE PIGMENTAR ASSOCIADA A PERDA AUDITIVA:
UM ALERTA®

RETINITIS PIGMENTOSA ASSOCIATE WITH HEARING LOSS:
ON THE ALERT
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RESUMO

Objetivo: alertar fonoaudidlogos, otorrinolaringologistas e oftalmologistas sobre a relagao entre retinose pigmentar e perda audi-
tiva (sindrome de Usher). Métodos: avaliagdo otorrinolaringolégica, audiolégica e anamnese em 12 pacientes de ambos os
sexos, com idades entre 35 e 50 anos, portadores de retinose pigmentar. Resultados: todos os sujeitos apresentaram perda auditi-
va neurossensorial de grau leve, moderado ou severo, com dados de hereditariedade de retinose pigmentar em alguns casos. A
curva timpanométrica foi do tipo A e observou-se a presenca de reflexo estapediano. Conclusdo: existe a correlacdo entre retino-
se pigmentar e perda auditiva, servindo como alerta aos profissionais otorrinolaringologistas, oftalmologistas e fonoaudidlogos.

Descritores: retinite pigmentosa, epitélio pigmentado ocular, perda auditiva neurossensorial/genética, sindrome, surdez, audio-
metria, predisposicao genética para doenca.

INTRODUCAO

A retinite pigmentosa é uma anormalidade hereditaria em que hd perda progressiva e bilateral da visao, que ini-
cialmente caracteriza-se pelo rebaixamento visual no periodo noturno, a qual leva a uma degeneracio da retina, atrofia
retinal, diminuicdo dos vasos retinais e aglomeracao do pigmento, seguida da diminui¢do do campo visual. Estes sintomas
geralmente nota-se dos 13 aos 19 anos de idade.!")

A retinite pigmentosa pode associar-se a distrofia dos musculos oculares, ou seja, a miopatia ocular.?

Esta anormalidade pode ser transmitida como uma caracteristica autossomica dominante ou recessiva e raramente
associada ao X (ligada ao sexo).""?

A perda auditiva neurossensorial caracteriza-se por uma lesdo na orelha interna (céclea) ou nervo auditivo (VIII par).
Pode ser uma alteracdo unilateral ao afetar uma tinica orelha ou bilateral sendo classificada em graus de normal a profun-
do.®

Quando o quadro de retinite pigmentosa progressiva associa-se ao quadro de perda auditiva neurossensorial congéni-
ta bilateral de grau moderado, severo a profundo, diz-se tratar da sindrome de Usher. Esta manifestacao torna-se evidente
entre os 4 e 6 anos de idade, com isso pode ocorrer uma falta de desenvolvimento de linguagem até o completo mutismo,
dependendo do grau do comprometimento auditivo.>®

Na sindrome de Usher ocorre a diminui¢ao da visdo noturna juntamente com a diminui¢ao da audi¢dao, ambas progres-
sivas, seguidas de outras doencas como retardo mental, psicose, epilepsia e vertigem.!?

*Trabalho realizado no CEFAC — Centro de Especializagdo em Fonoaudiologia Clinica.

Especializacdo em Audiologia Clinica pelo Centro de Especializacio em Fonoaudiologia Clinica (CEFAC). Fonoaudiéloga formada pelas Faculdades
Integradas Sdo Camilo de Sdo Paulo.

’Doutor em Medicina (Neurologia) pela Universidade de Sao Paulo (USP).
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A sua incidéncia entre surdos congénitos é estimada
em 3 a 6%, enquanto sua ocorréncia na populacao em geral
é de 3 por 100.000."V

O diagnoéstico da sindrome de Usher deve incluir testes
especializados como o exame audiométrico, adaptacao ao
escuro e eletrorretinografia. E de suma importancia o diag-
nostico precoce, a fim de que a reabilitacdo ocorra o mais
cedo possivel para evitar a falta de desenvolvimento de lin-
guagem, ja que podem ocorrer perdas auditivas de grau
profundo em que o uso do aparelho auditivo ndo é bem-su-
cedido. Para aretinite pigmentosa nao hé tratamento.!">*

O objetivo deste estudo é o de chamar a atencao dos
fonoaudidlogos, oftalmologistas e otorrinolaringologistas
para aimportancia do diagnéstico da sindrome de Usher, ja
que sabemos existir a associacdo entre a perda auditiva
neurossensorial bilateral de grau moderado, severo a pro-
fundo com a retinite pigmentosa.

METODOS

Foi realizada avaliacdo otorrinolaringologica em 12
pacientes, entre os meses de junho a novembro de 2001,
integrantes de uma instituicao de deficientes visuais porta-
dores de retinite pigmentosa (diagnoéstico firmado pela
equipe médica), com idades entre 35 a 50 anos de ambos os
sexos, portadores de retinite pigmentosa. Em seguida, foi
realizada avaliacdo audioldgica pelas autoras, com audio-
metria tonal por vias aérea e 6ssea, discriminacdo vocal e
imitanciometria e anamnese a fim de se determinar a ida-
de, sexo, hereditariedade e inicio dos sintomas.

A audiometria tonal por vias aérea e dssea foirealizada
em cabina acustica, com audiometro da marca Rexton e
fones TDH-39 calibrado em 23 de janeiro de 2001 pelos pa-
droes ANSI $3.6-1996 / 1SO-389-1991 / 1SO-8798 / ANSI
S3.43-1992, e a via 6ssea pelos padroes ANSI S3.43-1992 /
ISO-389-3 / ISO-7566.

A imitanciometria foi feita no equipamento Maico-MA
630 calibrado em 7 de mar¢o de 2001 pelos padroes ANSI
$3.39 - 1987 /IEC 1027 — 1991 e ISO /R 389 — 1991.

Etica: esta pesquisa foi avaliada pelo Comité de Etica
em Pesquisa do Centro de Especializacao em Fonoaudiolo-
gia Clinica (CEFAC), que considerou como necessario o
Consentimento pos-informado.

RESULTADOS

Nos resultados fornecidos pela avaliacao otorrinolarin-
golbgica, através da otoscopia, pode-se constatar nao ha-
ver nenhum impedimento para realizacao dos exames au-
diolégicos.

As idades dos sujeitos pesquisados variam entre 35 e
50 anos de ambos os sexos, sendo 4 do sexo feminino e 8
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do sexo masculino. A hereditariedade por eles relatada
existe em cinco casos (41,66%).

Todos os sujeitos relataram primeiramente o inicio da
deficiéncia visual com dificuldade de visao na auséncia de
luz, sendo esta dificuldade progressiva ao longo dos anos.

O déficit auditivo foi relatado por nove sujeitos (75%),
que apareceu apos a deficiéncia visual, que estd sendo
igualmente progressiva. Em trés (25%) nao foi relatada a de-
ficiéncia auditiva.

A avaliacdo audiométrica demostrou perda auditiva
neurossensorial bilateral em todos os sujeitos. O grau da
perda auditiva variou entre leve, moderada e severa, com
queda nas freqiiéncias graves em sete casos (58,33%) e per-
da auditiva linear em cinco casos (41,66%).

Na imitanciometria, a curva timpanométrica obtida é
do tipo A, com reflexos estapedianos presentes.

A distribuicao dos sujeitos de acordo com o sexo, ida-
de, tipo e grau de perda auditiva e hereditariedade pode
ser observada na Tabela 1.

DISCUSSAO

A sindrome de Usher pode ser definida como a combi-
nacdo de duas principais anormalidades que se referem a
perda auditiva e retinite pigmentosa. A perda auditiva ge-
ralmente é neurossensorial congénita progressiva, em que
é afetado o 6rgao de Corti com sua degeneracao na regiao
basal, atrofia da estria vascular e diminuicao das células do
ganglio espiral.1'”?

Ha casos em que o grau de perda auditiva varia de seve-
ra a profunda e de moderada a severa, mas todos os sujei-

Tabela 1. Resultados obtidos na avaliagdao audiométrica de 60
funciondrios expostos a ruido em seu trabalho didrio

Normais = 57 % Alterados = 43%

(34 em 60) (26 em 60)
Sem queixa 41,2% (14 em 34) 3,85% (1 em 26)
Zumbido 17,6% (6 em 34) 76,9% (20 em 26)
Tabagismo 11,7% (4 em 34) 69,2% (18 em 26)
Alcool 11,7% (4 em 34) 57,7% (15 em 26)
Alergias 8,8% (3 em 34) 15,4% (4 em 26)
Antecedentes 8,8% (3 em 34) 50% (13 em 26)
familiares
Caxumba 2,9% (1 em 34) 38,5% (10 em 26)
Sarampo 2,9% (1 em 34) 0%
Rubéola 2,9% (1 em 34) 38,5% (10 em 26)
Vertigem 0% 15,4% (4 em 26)
Problemas 0% 3,85% (1 em 26)

respiratorios

Em negrito os valores significativamente diferentes ao
Qui-quadrado.



tos afetados pela sindrome de Usher possuem a retinite
pigmentosa.®1%

Nos sujeitos avaliados, nota-se a predominancia do
grau de perda auditiva moderada bilateral, com queda mai-
or nas freqiiéncias graves. Porém nao podemos descartar o
aparecimento de perdas auditivas do tipo lineares. Este a-
chado de perda auditiva com queda nas freqiiéncias graves
se opoOe aos achados da literatura merecendo um destaque.

Com relagao a hereditariedade existe certa correlacao
visto que a sindrome de Usher é uma anormalidade genéti-
ca autossdmica recessiva. Sendo assim, sabemos que, em
alguns casos, outros membros da familia estao afetados
tanto pelaretinite quanto pela perda auditiva. A andlise dos
familiares se faz necessdria, se possivel, com exames gené-
ticos que podem identificar genes caracteristicos de tais
alteragoes.3914

Cabe ressaltar que no relato dos sujeitos avaliados en-
contramos dados significativos de hereditariedade de reti-
nite pigmentosa em cinco casos, porém nao souberam des-
crever dados de hereditariedade com relacao a perda audi-
tiva.

A idade dos pacientes também merece destaque. De-
pois dos 30 anos comeca a maior degeneragao visual, mes-
mo que ja tenham sentido esta perda visual em idade pre-
COCE.“'lZ'lS)

Nos relatos obtidos observamos totalidade inicialmen-
te de dificuldade visual noturna progressiva, atingindo um
grau atual de perda visual generalizada. A perda auditiva
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passa a ser notada mais tardiamente, sendo que em nossa
pesquisa observamos trés sujeitos, os quais ndao notam a
deficiéncia auditiva, porém esta aparece atualmente em
grau leve para moderado.

Os sujeitos que apresentam a sindrome de Usher com
perda auditiva neurossensorial a partir de grau severo sao
considerados candidatos ao implante coclear o qual dara
condicoes de desenvolvimento da linguagem de forma
ideal, em vista de um estudo realizado no Canad4, com 48
sujeitos onde cinco deles receberam o implante coclear.
Em muitos casos a surdez é tao profunda que ndo ha bom
resultado no uso de aparelho de amplifica¢cdo sonora indi-
vidual 1"

Em nossa pesquisa ndo ha nenhum sujeito candidato
ao implante coclear, bem como nenhum sujeito fazendo
uso de aparelho de amplificagdo sonora individual, ficando
aqui um alerta para seu uso.

CONCLUSAO

Existe correlacao entre a retinose pigmentar e a perda
auditiva, ficando aqui um alerta aos médicos otorrinolarin-
gologistas e oftalmologistas sobre a importancia do diag-
noéstico precoce para que o sujeito possa dispor dos recur-
sos necessarios para seu melhor desenvolvimento. Para os
fonoaudiologos fica a possibilidade de se encontrar casos
como estes encaminhando-os aos médicos especialistas e a
possivel adaptacao de aparelhos de amplificacdo sonora
individual.

ABSTRACT

audiometry; genetic predisposition to disease.

Purpose: to alert audiologists, otorhinolaryngologist and eye specialists about the association between retinitis pigmentosa
and hearing loss (Usher Syndrome). Methods: otorhinolaryngology and hearing evaluations and anamnese in 12 patients of
both gender, with age between 35 and 50 years old with retinitis pigmentosa. Results: all individuals presented mild,
moderate or severe sensorineural hearing loss, with heredity data of retinitis pigmentosa in some cases; all cases presented
tympanometric width type A and there is stapedial reflex. Conclusion: there is correlation between retinitis pigmentosa and
hearing loss, alerting audiologists, otorhinolaryngologist and eye specialists.

Keywords: retinitis pigmentosa; pigment epithelium of eye; sensorineural/genetic hearing loss; syndrome; deafness;
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