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Introduccion / Definicion

ORIGEN Y EVOLUCION DE LOS PROGRAMAS DE CRIBADO NEONATAL DE
LA HIPOACUSIA

La necesidad de detectar precozmente a los nifilos con un trastorno auditivo grave para iniciar cuanto
antes su entrenamiento con el fin de desarrollar las maximas capacidades comunicativas es un
hecho conocido desde hace décadas. En 1944, Ewing (1), ya alert6 de ello y desde entonces se
invirti6 mucho tiempo y esfuerzo en hallar el procedimiento, los protocolos y la tecnologia méas
eficiente y exacta para cribar, diagnosticar y tratar aquellos nifios que nacen con una deficiencia
auditiva grave.

En 1968, Wilson y Jungner (2) establecieron los 10 principios, que después se convirtieron en los
criterios, para decidir si ha de llevarse a cabo un programa de cribado de salud publica en una
enfermedad concreta (Tabla 1.). Como veremos, la hipoacusia congénita reune todos ellos.

Tabla 1. Criterios de cribado que cumple la hipoacusia congénica.

1.La enfermedad ha de ser un importante problema de salud.

2. Debe existir un tratamiento aceptado.

3.Debe disponerse de tecnologia para su diagndstico y tratamiento.

4.La enfermedad ha de tener un pericdo reconocible de latencia o de estado de
sintomatologia temprana.

5. Debe existir un procedimiento apropiade de cribado.

6.El procedimiento de cribado ha de ser aceptable para la poblacion.

7.La historia natural de la enfermedad ha de conocerse perfectamente.

B. Existen criterios para decidir cuando vy a guien tratar.

9.La relacién coste-beneficio ha de ser econémicamente viable.

10. El programa ha de ser un proceso continuado en el tiempo, no una campana ocasional.

Esta publicacién aparecié al mismo tiempo que los avances tecnologicos que hicieron posible la
aparicion de los cribados de distintas enfermedades, con lo que el tema creci6 en importancia y
también en controversia desde entonces.

En los afos 60, se describieron algunos procedimientos para intentar aplicar una “Audiometria de
identificacion” de la hipoacusia en el recién nacido que consistia en exponerlo a fuertes y subitos
sonidos que provocaban respuestas reflejas en el neonato normooyente. Durante los siguientes 30
anos los esfuerzos de muchos profesionales evidenciaron que la “Audiometria de identificacién” no
era en absoluto un procedimiento tan sencillo como se describié en un principio. De hecho, en la
Conferencia de Toronto dedicada a la Identificacién y Tratamiento del nifio con hipoacusia (3) se
concluy6 que dichas pruebas son inefectivas y recomiendan dar fin a las mismas. Muchos otros
profesionales experimentaron la misma observacion y en los siguientes 25 afios el progreso en la
busqueda de métodos fiables y practicos para identificar la hipoacusia congénita fue lenta y dolorosa.

Un importante hito representa la declaracion del Consensus Development Panel, que en 1993
declar6 que la sordera congénita representa un serio problema de salud publica que se asocia con
importantes retrasos en el desarrollo del individuo y en su habla y lenguaje, por lo que se recomienda



realizar un cribado auditivo de todos los recién nacidos antes de su alta de la maternidad donde
nacieron (4). A pesar de que hubo algunas opiniones contrarias a llevar a cabo dicho cribado
basandose en la falta de evidencia cientifica (hay muchas publicaciones cientificas de la época que
se esforzaron en hacer caer los programas de cribado y que no se van a detallar aqui), los avances
tecnoldgicos de los afios 90 del pasado siglo permitieron un espectacular desarrollo combinado de
las capacidades de cribado y de diagnéstico de la hipoacusia que no tiene precedentes, lo que hizo
gue se consolidaran de forma indiscutible los programas de cribado auditivo neonatal de la
hipoacusia en todo el mundo acallando las voces que se oponian a su implantacién.

En 1995, la OMS (Organizacién Mundial de la Salud) recomendé a los paises miembros que
prepararan planes nacionales para la deteccidn precoz en bebés y nifios pequefios, y que se
adoptara la politica del cribado neonatal universal en todos los paises que dispongan de los
oportunos servicios de tratamiento. En 2009, la OMS public6 los principios que deben guiar al
cribado neonatal de la hipoacusia. En su informe reconoce que existen paises en los que la
implementacién de un programa de cribado se considera demasiado costoso, cuestionandose su
valor. Incluso se observo que determinados paises con un numero importante de nifios cribados no
ofrecian un abordaje consistente ni los controles de calidad requeridos para el correcto control y
seguimiento de los casos. Se observo también que los programas correctamente establecidos no
dependen de forma directa de las condiciones econdmicas del pais, existen ejemplos de paises ricos
con programas fragmentados e inefectivos, mientras que otros paises con menos riqueza
consiguieron establecer exitosos programas. En concreto se observo que el inadecuado o
insuficiente entrenamiento del personal de cribado hace que sean ineficaces el 80% de los
programas.

Aunque el informe de la OMS concluye que todo recién nacido ha de ser cribado mediante técnicas
fisiologicas tales como las otoemisiones acusticas (OEA) o potenciales evocados auditivos
automatizados (PEATCa), se sabe que algunos paises no pueden implementar los programas por
limitaciones financieras o por falta de personal y equipamiento adecuado. En tales situaciones la
OMS recomienda que se recurra a algun tipo de combinacién designando subgrupos particulares de
la poblacién, por medio de cuestionarios que contestan las familias o por medio de pruebas
audiolégicas de comportamiento. La efectividad de los cuestionarios que los padres completan
depende de la edad del nifio, del grado de la hipoacusia y del conocimiento de los padres acerca del
normal desarrollo del lenguaje. En aquellos paises en los que no se disponga de tecnologia para
realizar pruebas fisiolégicas pueden identificar nifios con hipoacusia pero a costa de grandes
porcentajes de falsos positivos y falsos negativos. Las pruebas audioldgicas por comportamiento
tales como juguetes que emiten sonidos o procedimientos y equipos audioldégicos mas sofisticados
también pueden ser empleados para detectar sorderas congénitas, sin embargo estos métodos
también presentan altas tasas de falsos positivos y negativos en los niflos menores de 12 meses, sin
contar que en los casos con hipoacusias leves 0 moderadas y unilaterales solamente identifican el
25% y el 10% respectivamente a la edad de 7-12 meses. Incluso en manos de personal entrenado en
estas pruebas se dejaria de identificar un importante nimero de casos.

El informe de la OMS también recomienda, que cuando no sea posible cribar a todos los recién
nacidos, considerar la implementacion de un cribado dirigido a un subgrupo de nifios como puede
ser los nacidos en una zona geografica en particular donde hay mas accesibilidad a la tecnologia y al
personal entrenado. Dado que la hipoacusia neonatal tiene una incidencia mas elevada en aquellos
nifios que requirieron el ingreso en una unidad de cuidados intensivos neonatales, se puede plantear
un cribado selectivo de esa subpoblacion. Aunque esta poblacién con factores de riesgo representa



el 10% de todos los recién nacidos, acumulan el 50% de todas las hipoacusias.
Desafortunadamente, los programas con cribado selectivo o dirigido a los factores de riesgo no han
tenido éxito en identificar muchos de los nifios con sordera dentro de este grupo por fallos en la
identificacion de dichos factores o porque las familias no acudian a las citas para realizar la prueba.
Por todo ello, estos programas fueron interrumpidos. Por otra parte, los programas dirigidos a las
subpoblaciones con factores de riesgo, aun si lograsen cribar a todos los nifios de riesgo, dejarian sin
identificar el 50% de todos los nifios con una hipoacusia congénita.

Por tanto, el unico sistema efectivo bien establecido para la deteccién precoz de la hipoacusia
congeénita es el cribado auditivo neonatal universal llevado a cabo mediante pruebas
fisiolégicas (OEA y/o PEATCa).

Una vez establecido este hecho, el ultimo hito que supuso alcanzar el maximo beneficio para los
pacientes fue el transformar los “programas de cribado auditivo neonatal universal” en los
“programas de deteccion precoz e intervencion temprana de la hipoacusia congénita”. Este cambio
es importante porque reconoce que el nino con una hipoacusia congénita necesita bastante
mas que un programa de deteccion precoz exitoso. Para ser efectivo el programa de cribado
ha de estar conectado a un sistema que incluya un diagnostico audiolégico e intervencién temprana,
médica, audiolégica y educativa apropiadas. Ademas, se ha de contar con una coordinacién con la
atencidn primaria, con un sistema de seguimiento y vigilancia y con un proceso de monitorizacion y
evaluacion del funcionamiento del sistema.

Por esto, las fases de las que se compone un Programa de Deteccion Precoz de la Hipoacusia
Infantil son:

1. Deteccion de casos

2. Confirmacion diagnéstica

3. Tratamiento - Rehabilitacion
4. Integracion

5. Evaluacion

A continuacién, en la Figura 1. se muestra el algoritmo actual propuesto por la CODEPEH en 2019
en la deteccion, diagndstico y tratamiento precoz de la sordera infantil. En este capitulo se analizara
cada una de las fases en sus apartados correspondientes (Fase 1y 2 en apartado
Diagnéstico/pruebas; Fase 3 en apartado Tratamiento; Fase 4 y 5 en apartado resultados).



DETECCION, DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO PRECOZ DE LA SORDERA INFANTIL
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Figura 1. Algoritmo para la deteccion, diagnéstico y tratamiento precoz de la hipoacusia
infantil (CODEPEH 2019).

OBJETIVOS DE UN PROGRAMA DE DETECCION PRECOZ Y ATENCION
TEMPRANA DE LA HIPOACUSIA INFANTIL

Obijetivo 1. Los hospitales tendran un protocolo por escrito que asegure que todos los recién nacidos
seran cribados, los resultados comunicados a sus padres y al pediatra de atencion primaria y que los
nifos que han de ser referidos para confirmacion diagnéstica no superen el 4%. Se han de recoger
los datos demogréficos de los nifios y ha de proporcionarse a los padres material educacional
apropiado sobre el tema.

Obijetivo 2. Los nifios detectados en el cribado (antes del primer mes de vida) han de ser
sometidos a las pruebas audiol6gicas adecuadas para confirmar el diagnéstico antes de los 3
meses de edad.

Objetivo 3. Todos los nifios con diagnéstico confirmado han de recibir una apropiada intervencion
temprana antes de los 6 meses de edad (médica, audiol6gica y la propiamente dicha atencién
temprana).



Obijetivo 4. Los nifos con una sordera de desarrollo tardio o progresiva han de ser identificados lo
antes posible, aunque hayan superado en su momento el cribado neonatal.

Obijetivo 5. Todos los nifios con hipoacusia contaran con una atencién adecuada a las demandas
sociales, educativas y sanitarias que cubran sus necesidades y de su familia.

Objetivo 6. Los programas han de contar con un sistema de vigilancia y seguimiento que minimice
las pérdidas de nifios en el sistema.

Obijetivo 7. Los programas deben contar con sistemas de monitorizacién y evaluaciéon de su
funcionamiento en relacién con los objetivos aqui enumerados.

El objetivo global de estos programas es conseguir la maxima competencia linglistica y maximo
desarrollo a todos los niveles: personal, cognitivo, educativo y social de los nifios con hipoacusia.

PROGRAMAS DE DETECCION PRECOZ Y ATENCION TEMPRANA DE LA
HIPOACUSIA INFANTIL EN ESPANA

En Espana, la Comision para la Deteccion Precoz de la Hipoacusia (CODEPEH), se constituy6 en
1995 con objeto de promover la deteccion neonatal de la hipoacusia. Propuso en 1999 elaborar un
Programa para la Deteccion Precoz, Tratamiento y Prevencion de la Hipoacusia Infantil, basdndose
en las recomendaciones que se establecen en el «Position Statement» del Joint Committee on Infant
Hearing Screening (JCIHS) de 1994 (5). Con este fin, y tras diversas iniciativas puestas en marcha
desde su constitucion, se logré, en abril de 2003, la aprobacién por parte del Ministerio de Sanidad y
Consumo, junto con las Comunidades Auténomas, del consenso sobre los contenidos bésicos y
minimos para el establecimiento de Programas de Deteccion Precoz de la Sordera a nivel nacional.
Y, en noviembre de este mismo ano, se aprobd, en el contexto del Consejo Interterritorial de Salud, el
Registro Minimo de Datos que recoge los indicadores de cobertura, proceso y resultado de los
Programas de Deteccion Precoz de la Sordera.

El desarrollo de los Programas de Detecciéon Precoz de Hipoacusias ha sido siempre muy importante
en Espania, lo que permitié que en 2010 todas las Comunidades Autdbnomas ya tuvieran puesto en
marcha el suyo, s6lo una década después de que la CODEPEH presentara, en el afio 2000, ante el
Consejo Nacional de Salud (Ministerio de Sanidad y Consumo y Comunidades Auténomas), su
primera propuesta de protocolo para la deteccion y el diagnostico precoz de las sorderas infantiles.

El sistema que resulta mas eficaz y beneficioso para los nifios con una hipoacusia es el modelo que
se inspira en los objetivos que el JCIH de 2007 ha planteado junto con la Academy of Pediatrics y
posteriormente asumidos por el CDC para establecer el National EHDI Goals, Program Objectives
and Performance Indicators (6),

En Espana, la CODEPEH en sus recomendaciones de 2010 (7), posteriormente de 2014 (8) y en
adelante asume dichos objetivos como el mejor medio que posibilita que los nifios con problemas
auditivos accedan al lenguaje oral en las primeras edades y, en consecuencia, al desarrollo de los



aprendizajes posteriores que de él dependen (lectura, razonamiento y comprensidn) permitiéndoles
mayores posibilidades de integracién familiar, educativa y laboral , en una sociedad eminentemente
oralista.

¢, Qué es la CODEPEH?

Como hemos mencionado la CODEPEH es una comisién cientifica que nacié en 1995 con el objetivo
global de promover el diagnéstico precoz de las sorderas infantiles.

Su origen lo encontramos en el Estudio Multicéntrico para la Deteccion de Hipoacusia en poblacién
de alto riesgo, promovido por la Confederacidn Espariola de Familias de Personas Sordas-FIAPAS,
con el apoyo de la Fundacién ONCE vy, en su fase preliminar, con la colaboracion del Real Patronato
sobre Discapacidad.

Para llevar a cabo este Estudio se reunieron distintos centros de las Comunidades Auténomas de
Madrid, Navarra y Valencia, realizando un trabajo de investigacion sin antecedentes en nuestro pais
y cuyos resultados, publicados en 1994, marcaron una antes y un después en el ambito sanitario en
relacién con las deficiencias de audicién en nifios puesto que se aportaron datos (tanto de caracter
epidemioldgico como relativos a la prevalencia de esta pérdida sensorial) de los que hasta entonces
careciamos. Estos datos nos alertaban sobre la incidencia de sorderas profundas, neurosensoriales,
bilaterales, en el 1/000 de los recién nacidos esparioles y sobre sorderas de distinto grado y tipo, en
el 5/000 de los recién nacidos.

A partir de la publicacion de este Estudio, y tras conversaciones con el INSALUD, interesado éste en
dar continuidad a la labor iniciada, se decide crear un grupo de trabajo cientifico con la
denominacion de Comisién para la Deteccién Precoz de la Hipoacusia con el objetivo general de
difundir e impulsar la deteccion y el diagnéstico precoz de las sorderas infantiles en Espania.

Este grupo queda integrado por dos representantes de la Sociedad Espariola de Otorrinolaringologia
(SEORL), dos representantes de la Asociaciéon Espafiola de Pediatria (AEP), un representante de la
entonces Federacion Espariola de Asociaciones de Padres de Sordos (hoy Confederacion Espariola
de Familias de Personas Sordas-FIAPAS) y un representante del Ministerio de Sanidad y Consumo
que, en aquel momento, intervenia a través del INSALUD, ademas de un secretario sin voz ni voto.

Para més informacién y obtencién de los documentos publicados por la
comisién: www.fiapas.es/recursos-de-ayuda-y-orientacion/deteccion-precoz-de-la-sordera

Miembros actuales de la CODEPEH:
¢ Presidente: Dr. Faustino Nunez (SEORL)

e Vocales: Dia. Carmen Jaudenes (FIAPAS); Dr. J.Miguel Sequi (AEP); Dr. José Zubicaray
(SEORL); Dra. Ana Vivanco Allende (AEP).


http://www.fiapas.es/recursos-de-ayuda-y-orientacion/deteccion-precoz-de-la-sordera

Obijetivos estatutarios de la CODEPEH:

1. Asesoramiento sobre programas de deteccion precoz de la hipoacusia en la infancia.
2. Fomento de programas y protocolos para la deteccion precoz de la hipoacusia.

3. Promocién de la deteccidn precoz vy el tratamiento de la hipoacusia en los nifos.

4. Promocion de la prevencion de la hipoacusia en la infancia.

5. Creacién de una asociacion de los grupos que trabajan en este area en Espana.

6. Promocién y desarrollo de programas de formacion audiolégica.

¢ Quién ha de ser el Coordinador del Programa de Cribado Neonatal de la
Hipoacusia?

El coordinador del programa de cribado ha de ser un profesional con experiencia en la gestién del
cribado auditivo neonatal, que conoce perfectamente el equipamiento necesario para ello y las
responsabilidades que ha de asumir:

e Asegurarse que todo el personal que realiza el cribado ha recibido el entrenamiento
pertinente para ese cometido.

e Comprobar que tanto el personal de cribado como la agenda de pruebas es capaz de cubrir
los nacimientos de los 365 dias del afo.

¢ Implementar acciones de formacion continuada del personal y corregir las acciones que
puedan comprometer el rendimiento del programa.

e Elaborar los informes de indicadores del programa a los responsables de Salud Publica.
e Comprobar la disponibilidad de suministros necesarios para el programa.

e Ser responsable del equipo, personal y decisiones que afecten el cumplimiento del
protocolo.

e Comprobar que todos los recién nacidos han entrado en la base de datos del programa.
e Coordinar la atencién por otros servicios y el seguimiento de los neonatos que lo precisen.

e Establecer un plan de formacién continuada del personal.

¢ Quién debe desempeiiar la realizacion de las pruebas de cribado?



En Espana existe jurisprudencia que especifica que, de acuerdo con la Ley de Ordenacién de
Profesiones Sanitarias, ha de ser el personal diplomado o graduado en enfermeria el encargado de
realizar las pruebas de cribado en los neonatos (Sentencia del TSJ de Andalucia de 2017). Ademas,
el personal de cribado ha de estar formado de forma suficiente para trabajar de forma independiente
y poseer las habilidades necesarias para seguir la secuencia precisa o las instrucciones
especificadas en el protocolo de cribado, debe tener la habilidad manual necesaria para aplicar la
sonda en el oido de los neonatos y debe manejar de forma adecuada el equipo de cribado.

Existen recursos educacionales en la web para el personal de cribado como el que se puede

encontrar en:
www.infanthearing.org/nhstc-2018-new/NewbornHearingScreeningTraining/story_htmi5.html



Etiologia

La hipoacusia neurosensorial infantil tiene lugar cuando hay una alteracién del oido interno y/o via
auditiva. La mayoria de las que se denominan hipoacusias neurosensoriales son de localizacion
coclear, y las clasificaremos en no genéticas y genéticas.

El limite entre las hipoacusias de causa genética y las de causa ambiental no esta claramente
definido. Pese a que se calcula que el 60% de las sorderas de inicio precoz son de causa genética,
apareciendo habitualmente en ausencia de historia familiar de sordera, y el 40% de causa ambiental,
la presencia de una de estas ultimas causas no excluye la existencia de una predisposicion genética.
En un estudio llevado a cabo en neonatos con hipoacusia confirmada, se encontr6 un factor
etiolégico en casi la mitad de los casos y, de éstos, correspondian a causas genéticas mas del 60%,
a problemas perinatales un 20,8% y a infeccién congénita por citomegalovirus un 18,8%.

HIPOACUSIAS GENETICAS

Las hipoacusias genéticas se pueden clasificar en sindrémicas y no sindrémicas. La mayor parte de
las hipoacusias genéticas son no sindrémicas, aproximadamente el 80% de los casos, mientras que
solo el 20% de los casos son sindrémicas.

Es importante comprender que no todas las hipoacusias hereditarias se presentan al nacer, sino que
algunas incluso se manifiestan en la adolescencia o en la edad adulta. También se debe tener en
cuenta que la ausencia de hipoacusia en los progenitores no descarta esta causa por el patrén de
herencia.

Hipoacusias sindromicas

Existen mas de 400 sindromes que pueden ser causa de hipoacusia congénita o en la infancia. Entre
todos ellos destacan:

* Sindrome de Prended: Es la causa de hipoacusia sindromica mas frecuente.
Asocia bocio generalmente a partir de los 8 afos o en la pubertad. Suelen tener funcién
vestibular alterada. Suelen asociar una dilatacion del acueducto vestibular con o sin
hipoplasia coclear (malformacién de Mondini) y un test de perclorato patologico. Este
sindrome rara vez se diagnostica en el periodo neonatal por no presentarse aun el bocio y
porque las pruebas de imagen no se realizan tan pronto por lo general.

* Sindrome de Usher: Asocian retinitis pigmentaria en la primera o segunda década de la
vida. Suelen tener funcién vestibular alterada.

» Sindrome de Alport: Asocian afectacién renal ( glomerulonefritis) y ocular (megalocérnea,
lenticono, cataratas).

e Sindrome CHARGE: Incluye coloboma (C), malformaciones cardiacas (H), atresia de
coanas (A), retraso psicomotor y/o en el crecimiento (R), hipoplasia de genitales (G),



malformaciones auriculares y/o sordera (E).

e Sindrome de Waardenburg: Asocian anomalias pigmentarias de los ojos y de la piel, que
frecuentemente consisten en heterocromia de iris, leucoderma y presencia de un
caracteristico mechén de pelo blanco en la frente.

e Sindrome Braquiotorenal (BOR): se caracteriza por un amplio espectro de
manifestaciones clinicas que son una combinacion de anomalias branquiales, éticas y
renales. Los cuatro signos clinicos mas caracteristicos son: hipoacusia, fistulas del segundo
arco branquial, malformaciones del oido externo, medio y/o interno y anomalias renales. No
se han descrito alteraciones vestibulares.

e Sindrome de Jervell y Lange-Nielsen (JLNS): es una variante autosémica recesiva del
Sindrome QT largo familiar (SQTL), que asocia un intervalo QT largo en el
electrocardiograma (ECQ) y taquiarritmias ventriculares con sintomas sincopales antes de
los 3 afos, generalmente.

e Neurofibromatosis tipo Il: ocasiona la aparicion de multiples tumores en el sistema
nervioso central (meningiomas, gliomas, ependimomas, astrocitomas) y periférico
(schwannomas, entre ellos vestibulares uni o bilaterales y neurofibromas), afectaciéon ocular
(cataratas) y lesiones cutaneas de distinta indole (manchas café con leche, schwannomas
cutaneos).

En la Tabla 2. se resumen con su fenotipo, gen responsable y patrén de herencia.

Tabla 2. Sindromes que asocian hipoacusia.

USH1B:MYDPA, USHLC: USHIC, USH1O:
Retinitis pigmientosa, AR CDHZ3, USHIE: desconocido, USHLF:
westbulopatia. PCDHLE, USH1G: USHIG, USHR2A:
USH2A, USHIC: GFRIE, USHI: CLRN1
Anomakas en 3 WELIFAXE, WS MTIF,
plgmentacion de plel, peley | Esporddice o AD SNALZ WS3:FAXI WS4: END3, ENDORB,
ojos. SHOX 1

Sndrome | acneraers
B0% ligada al X, 15% AR, | XLAS: COL4AS, ARAS: COL4AT, ADAS:
o [—r s
Azmanentes branguiaies,
an EYAL
Alteraciones en ojo, oido,
corazdn, retraso en Esporddico o AD CHDT
crecimiento, genifales,
Alteracones en la
LTS LR RET S THET S conducddn eléctrica AR JLNL: KCRG, ILN2:KNEL
cardiaca.
Meuwrofibromatosis: [T Newrinomas del acistico Esporadico o AD NF2
toco z scaans (105

AR Autocsdmico recesiva, AD: Autosdmico dominante,

Hay que tener en cuenta que en ocasiones los sindromes no se presentan con todas sus
caracteristicas de forma completa, por ello en el caso de que haya estigmas en sus antecedentes
familiares, incluso sin hipoacusia, se debe considerar factor de riesgo de hipoacusia.

Hipoacusias no sindromicas

Las hipoacusias genéticas no sindromicas se han relacionado mas de 100 genes y mas de 1.000
mutaciones. Las podemos clasificar en dos grandes grupos: hipoacusias de herencia mendeliana,



debidas a una mutacion del ADN del nucleo de la célula (mas frecuentes), e hipoacusias de herencia
materna, debidas a una mutacién en el ADN de las mitocondrias (<1%). No obstante existen muchas
otras causas genéticas por las que se puede desarrollar hipoacusia y al menos un 15% son
consecuencia de grandes deleciones o amplificaciones.

En las de herencia mendeliana, la forma mas comun es la autosémico recesiva, que representa el
80%, seguida de la autosdbmico dominante (20%) y la ligada al cromosoma X (2-5%). Algunas de las
hipoacusias genéticas no sindromicas son:

e DFNB1:Causada por mutacion del gen GJB2 (13g12-13, conexina 26), asociandose
recientemente con mutaciones del gen GJB6 (conexina 30) que se ubica contiguo en el
cromosoma 13y es posible que regulen su expresién mutuamente. En nuestro medio, las
mutaciones en el gen GJB2Yy las deleciones en el gen GJB6 constituyen, en su conjunto, la
causa mas frecuente de hipoacusia hereditaria. Las alteraciones en estos genes
justifican entre el 10% y el 50% de las sorderas de origen genético. No se asocia a
anomalias estructurales del oido ni a alteraciones vestibulares.

e DFNB9: Causada por mutacién del gen OTOF (2p22-23, otoferlina). La mutacién Q829X en
el gen de la otoferlina (OTOF) es la tercera mutacién mas frecuente responsable de
hipoacusia prelocutiva en la poblaciéon espafiola, después de la mutacién 35delG en el gen
de la conexina 26 y de la deleccion que trunca el gen de la conexina 30. Cursa con un
fenotipo de neuropatia auditiva.

e DFNB4:Causada por mutacién del gen PDS (7931, pendrina). Es frecuente observar en el
estudio radiolégico un acueducto vestibular dilatado, y a veces una malformacién coclear
tipo Mondini.

e DFN3: Causada por mutacion del gen POU3F4 (cromosoma X en la region g2). Representa
el 50% de las hipoacusias no sindrémicas ligadas al sexo. La hipoacusia es mixta porque se
produce una fijacién de la platina del estribo o por un acueducto vestibular dilatado.

En cuanto a las hipoacusias de herencia mitocondrial, la mas frecuente es la mutacion del gen
mitocondrial MTRNR1 que produce es una modificacién estructural del ARN ribos6mico mitocondrial
gue lo hace mas sensible a la accion de los aminoglucésidos. Sin embargo, también puede
desarrollarse sordera aunque no haya contacto con los aminoglucésidos.

HIPOACUSIAS NO GENETICAS

La caracteristica fundamental de este grupo es que son hipoacusias debidas a noxas exdgenas,
cuyos efectos pueden evitarse o minimizarse desde un punto de vista preventivo.

Existen multiple causas, consideradas pues como factores de riesgo exdgenos. Describimos algunas
de las mas importantes a continuacién:

Infecciones



Una de las causas mas frecuentes de sordera son las infecciones pre y perinatales cuyo
diagnéstico puede hacerse en la madre, en el feto y en el recién nacido.

Entre éstas hay algunas, que se detallan a continuacion, en las que se realiza estudio y seguimiento
durante el embarazo lo que hace mas facil su sospecha al nacer y su diagnéstico precoz:

e Toxoplasmosis: infeccién materna es la demostracion de seroconversion de la
inmunoglobulina (Ig) G durante la gestacion.Para el diagnéstico de infeccién fetal, se
determina la Reaccién en Cadena de la Polimerasa -PCR- del germen sospechado en
liquido amnidtico.

» Sifilis: el diagnéstico es seroldgico, mediante pruebas no-treponémicas y treponémicas.
Para el diagnostico prenatal de infeccion congénita es posible detectar el Treponema
pallidum en liquido amnidtico.

* Rubeola: el diagnostico de la infeccidn materna consiste en comprobar un aumento del titulo
de IgG cuatro veces sobre su valor inicial, también la existencia de IgM especifica para
rubéola, o bien, a través de la identificacién del virus en orina o en secreciones
nasofaringeas mediante PCR. El diagnéstico prenatal se realiza mediante deteccién de IgM
en sangre fetal (obtenida después de la semana 22), deteccién directa del virus en
vellosidades coriénicas o PCR en liquido amniético.

* VIH: se puede hacer la deteccién mediante técnicas rapidas, como quimioluminiscencia
para detectar el antigeno-anticuerpo del VIH 1-2, y se confirman los positivos o dudosos con
Western Blot en el neonato. En caso de resultado positivo se debe cuantificar el virus por
PCR en sangre.

Hay otras infecciones pre-perinatales con una alta incidencia de sordera sobre las que no se hace
cribado sistematico y, por lo tanto, su sospecha depende de la clinica que presente el feto o el
neonato. Es el caso de los siguientes virus:

e Citomegalovirus (CMV): este virus actualmente es la causa mas frecuente de infeccion
congénita y una de las causas de sordera que, en ocasiones, es postnatal y progresiva. El
CMV llega a ser la causa de la sordera en un 10-20% de nifios con hipoacusia comprobada,
aunque en algunos estudios esta cifra alcanza el 30%. La mayoria de los neonatos son
asintomaticos al nacer. Aproximadamente un 10-15% de neonatos asintomaticos
desarrollaran sordera (no son, por tanto, tributarios de diagnostico dentro un programa de
cribado neonatal), siendo ésta progresiva en el 20% de casos a lo largo de la infancia. En
los casos sintométicos, entre un 30-50% tendran sordera que puede ser detectada al nacer,
pero en un 18-30% se presentara posteriormente, pudiendo ser progresiva hasta en el 63%
de los casos, a lo largo de los primeros 6 afios de vida, y llegando a ser profunda en el 78%
de ellos. El riesgo de transmisidn vertical es mucho mayor en la primoinfeccion que en las
infecciones recurrentes (32% vs. 1,4%), al igual que la gravedad de los sintomas.

» Virus Herpes: el diagnéstico se realiza a través de cultivo viral y determinacion de PCR de
las vesiculas, conjuntiva, orofaringe, sangre y LCR. La serologia tiene escaso valor, aunque
la persistencia de IgG durante més de 6-12 meses confirma la infeccion neonatal. Segun
algunos estudios, el herpes también puede ocasionar sordera de la misma forma que el
CMV, aunque parece ser mas infrecuente.

 Varicela neonatal: el diagnéstico es clinico, pero se recomienda la confirmacion seroldgica,
IgG e IgM, con dos muestras, en un intervalo de 15 dias. Se puede realizar también la
deteccion de PCR especifica en las lesiones cutaneas. Raramente produce sordera.




Las infecciones postnatales también puede ser causa de hipoacusia e incluyen: meningitis
(fundalmentalmente bacterianas aunque también viricas), parotiditis, virus del Nilo y sifilis.

Ototoxicos

» Ototdxicos maternos: durante la 1-62 semana de gestacion como diuréticos (furosemida),
aminoglucdésidos o quinina (antipaludico).

e QOtotoxicos neonatales: antibidticos como los aminoglucésidos o la eritromicina y
quimioterapicos como el cisplatino, de mayor importancia por su extendido uso para el
tratamiento de tumores sélidos de esta poblacion y por la mayor severidad de la hipoacusia
generada (rango del 84% al 100%), probablemente potenciada por la irradiacién craneal
concurrente.

Hiperbilirrubinemia

La hiperbilirrubinemia es uno de los mayores problemas que aparecen en el periodo neonatal, sobre
todo en aquellos nifios que presentan otros factores de riesgo. Sus secuelas incluyen déficit
neurol6gicos como el kernicterus, encefalopatia generalizada y sordera neurosensorial. En la
actualidad, el tratamiento precoz de la hiperbilirrubinemia mediante la fototerapia y la ex-
sanguinotransfusion evita las secuelas neuroldgicas severas, pero las hipoacusias asociadas siguen
siendo relativamente frecuentes. La afectacion neurosensorial aparece como resultado del aumento
de la bilirrubina indirecta en la sangre, pero no tiene una relacién proporcional con los niveles que
alcanza, por lo que se pueden ver casos con afectacion y 8 mg/dl de bilirrubina y casos normales con
25 mg/dl. Este efecto puede deberse a la interrelacidn con otros factores de riesgo presentes en el
neonato que pueden potenciar el efecto de la hiperbilirrubinemia.

La funcion coclear esta intacta por la presencia de otoemisiones acusticas en los pacientes
afectados, sin embargo la afectacion de la via auditiva se demuestra mediante los PEATC, prueba
que en la actualidad es la mas empleada en estos nifios para demostrar tanto esta afectaciéon como
para poner en evidencia la reversibilidad de la misma tras la caida de los niveles de bilirrubina por el
tratamiento.

La hipoacusia varia segun la afectacién nerviosa, pudiendo ser desde leve hasta profunda, con caida
en agudos, que puede ser reversible o permanecer estable en el tiempo, otros casos pueden
desarrollar una hipoacusia tardia progresiva por lo que se recomienda llevar a cabo controles
periddicos de la audicion.

Ventilacion mecanica



La ventilacién mecanica durante un minimo de 5 dias se considera un factor de riesgo de hipoacusia
neurosensorial.

Terapia con oxigenacion de membrana extracorpérea (ECMO)

Esta terapia consiste en un by-pass prolongado de soporte vital del paciente con un fallo respiratorio
o cardiopulmonar agudo y reversible, permitiendo a los pulmones recuperarse evitando ademas el
barotrauma y la toxicidad del oxigeno. La ECMO permite conservar la vida de los neonatos criticos
con una tasa de éxito del 78%, sin embargo, entre los nifios que han sobrevivido gracias a esta
técnica existen unas altas tasas de trastornos del desarrollo neuroldgico, incluyendo paralisis
cerebral, retraso mental, e hipoacusia.

En esta poblacion, ha de ser monitorizada la audicion estrechamente dado que al 26% se les sera
detectada una hipoacusia inmediata o bien de desarrollo diferido, pero ambas de caracter progresivo
en un 72% de los casos. El hecho de haber recibido también tratamiento con aminoglucésidos
aumenta la probabilidad de hipoacusia con una relacion directa con la duracién de ambos factores.
La hipoacusia suele ser bilateral y simétrica, con una severidad que va desde formas leves en
agudos hasta sorderas profundas. De los nifios con una primera valoracién audiol6gica normal, la
mitad desarrollaran una hipoacusia diferida.

Anomalias craneofaciales

El hueso temporal se desarrolla a partir del primer y segundo arco branquial, dando lugar al oido
externo y medio. De la vesicula auditiva se formara el oido interno, lo que significa que las
malformaciones de ambos no tienen por qué ocurrir de forma simultanea. Ademas las
malformaciones del conducto auditivo interno (CAIl) no tienen que relacionarse siempre con
malformaciones del oido interno, aunque todas ellas pueden asociarse. Segun la bibliografia, el 39%
de los nifios con hipoacusia tiene algun tipo de malformacion visible en la TC en el oido, y entre el
21%y 33% en el oido interno.

e Malformaciones del Oido Externo: tienen una incidencia aproximada entre el 0,7 y el 2,3 por
10.000 nacidos. Frecuentemente son unilaterales y se asocian a diversas malformaciones
del oido medio, asi como a multiples sindromes.

e Malformaciones del Oido Medio: Las malformaciones aisladas de los huesecillos y las de
la estructura de las paredes del oido se asocian, la mayor parte de las veces, a alteraciones
del conducto auditivo externo (CAE) como estenosis o atresia y son poco frecuentes de
forma aislada. Los huesecillos que mas alteraciones presentan son el yunque y el estribo,
siendo menos frecuentes las del martillo. Existe un cuadro denominado “desapariciéon
tardia”, que ocurre a los 25 meses de edad, momento en el que se produce la
transformacién de la medula ésea en hueso. En este caso, la médula se reabsorbe y da
lugar a una gran cavidad medular en el yunque y el martillo. Esto suele ocurrir en el
sindrome de Treacher-Collins y la trisomia 13. Las alteraciones de la cadena de huesecillos
se pueden asociar a alteraciones del nervio facial sobre todo relacionadas con su posicion,
colocandose con mas frecuencia cruzando sobre la ventana oval y fijandose al estribo o
junto con agenesia de la ventana oval, aunque puede producirse una atresia aislada.
También se pueden encontrar colesteatomas congénitos.



o Malformaciones del Oido Interno:

o Acueducto vestibular: es una de las Ultimas estructuras en desarrollarse en el oido
interno. Es la causa mas frecuente de las malformaciones del oido interno
en niflos con un 42,9% de los casos. Se considera dilatado cuando mide mas de
1,5 mm, lo que se produce cuando es mayor que el diametro de un conducto
semicircular posterior normal (Figura 2.). Se ha demostrado que es muy frecuente
que coexista con otras alteraciones cocleares, hasta en el 100% de los casos
segun distintas series. Las anomalias del acueducto coclear son muy poco
frecuentes.

o Anomalias de la céclea: Clasicamente se clasificaron como Aplasia de Michel,
Aplasia de Bing - Siebenmann, Aplasia de Mondini, Aplasia de Schiebe y Aplasia
de Alexander. Algunos autores piensan que se pueden reducir a las de Schiebe y
Mondini, pero existen numerosas alteraciones que no encajan en ninguna de estas
displasias. La Displasia de Schiebe es la mas frecuente de entre las del oido
interno, las lesiones se encuentran en el saculo y céclea, con atrofia de la estria
vascular, deformacién de la membrana tectoria y mala diferenciacién del 6rgano de
Corti, colapsando la membrana de Reissner. La alteracion de Mondini, consiste en
la ausencia de desarrollo de una de las espiras, hipoplasia del modiolo y ausencia
del tabique interescalar. Se produce por una detencion del desarrollo embriol6gico
en la séptima semana de gestacion. Ademas, existen otras que no se pueden
clasificar, como las cécleas enanas o hipoplasicas con numero normal de vueltas.
Puede existir una aplasia completa, una cavidad comun o una hipoplasia asociada
0 no a alteraciones semicirculares.

o Anomalias del laberinto 6seo 0 membranoso: La malformacién del conducto
semicircular horizontal es la alteracion mas frecuente dentro de este grupo. La de
los otros conductos aislados es rara sin asociacién con la del conducto
semicircular horizontal. Las malformaciones mas severas de los conductos
semicirculares se suelen asociar a un vestibulo dilatado y dan lugar a una cavidad
ductal semicircular con el utriculo y el saculo, absorbiendo uno o todos los
conductos semicirculares. Estas alteraciones pueden ser unilaterales o bilaterales
y, en el caso de existir, no siempre dan lugar a hipoacusia, pudiendo producir
hipoacusias asimétricas. También podemos encontrar dehiscencias del conducto
semicircular superior. Lesiones del utriculo, saculo y vestibulo aisladas son raras.

o Anomalias del conducto auditivo interno. Se considera como patolégico un calibre
del CAl menor de 2 mm, pudiendo estar estenotico, atrésico o dividido por
tabiques 6seos. Las alteraciones del CAl también pueden asociarse con aplasias,
hipoplasias o duplicaciones del nervio facial. Entre las lesiones adquiridas, se
pueden encontrar lesiones tumorales como en la neurofibromatosis tipo Il. La
aplasia del nervio coclear es la causa més frecuente en la sordera neurosensorial
unilateral de los nifios, siendo poco frecuentes las lesiones tumorales. Lesiones
centrales solas o asociadas a lesiones del nervio vestibulo coclear y facial son
raras e identificables por RM.



Figura 2. Acueducto vestibular dilatado.

Ademas de las mentadas hay que tener en consideracion otros factores de riesgo como: estancia
en UCI > 5 dias, traumatismos craneoencefélicos especialmente del hueso temporal, enfermedades
neurodegenerativas (Charcot-Marie-Tooth, ataxia de Friedrich) o neoplasias.

La identificacién de la causa de la hipoacusia de forma precoz tiene numerosas ventajas: evita
costosas e innecesarias pruebas, reduce el estrés de los padres y del nifio, permite ofrecer consejo
genético, si procede, y nos proporciona informacién acerca del pronéstico, pudiendo identificar e
incluso anticipar potenciales problemas médicos coexistentes. Todo ello también sirve de guia para
desarrollar un correcto seguimiento y una actuacion terapéutica exitosa.

En este momento, frente a la practica de llevar a cabo extensas baterias de costosas pruebas de
forma simultanea en todo nifio con hipoacusia en busca de todas estas causas potenciales, se hace
necesario establecer un algoritmo que guie al profesional para llegar a un diagnéstico etioldégico de
forma eficiente, teniendo presente en todo caso que debe llevarse a cabo de manera que no
entorpezca ni retrase la intervencion temprana. Este diagnostico secuencial se explica
detalladamente en el apartado "Diagndstico/pruebas" que veremos mas adelante.



Epidemiologia

Segun Watkin (9) la prevalencia de hipoacusia infantil podria pasar del 2,52 por mil al nacer
(cualquier tipo y grado de hipoacusia) al 3,64 por mil en la etapa escolar. Otros estudios elevan esa
cifra a 5 veces mas (10) habiendo autores que sefialan que la prevalencia global de una hipoacusia
de aparicion tardia es del 10% sobre todas las hipoacusias de la infancia, pudiendo llegar al 20%
(11,12).

En amplias cohortes de nifios se ha visto que, aun en los casos con altas sensibilidades en las
pruebas neonatales, estas solo identifican el 56-59% de nifios en edad escolar con sordera. Todo
ello sugiere la necesidad de protocolos diagnésticos que permitan identificar los casos de sordera
postneonatal.

De ahi surge la importancia de determinar los indicadores de riesgo de hipoacusia que pueden
ayudar a identificar a 1) aquellos nifios con riesgo de neuropatia auditiva en los programas basados
en otoemisiones acusticas, 2) aquellos nifios que habiendo superado el cribado, se encuentran en
riesgo de desarrollar una sordera de aparicion tardia, por lo que deberian ser sometidos a una
vigilancia médica, audiolégica y de la adquisicion del habla y del lenguaje, y 3) aquellos nifios que
deberian ser estudiados audiolégicamente y que viven en localizaciones geograficas que lo
dificultan o donde no existe el cribado universal.

El Joint Committee on Infant Hearing (JCIH) definié en 2007 (13) once categorias de factores de
riesgo asociados a la hipoacusia postnatal y ocho indicadores asociados a un mayor riesgo de
hipoacusia de inicio tardia. Se adjuntan a continuacién en la Tabla 3.

Tabla 3. Indicadores de riesgo recomendados en el 2007 Position Statement y actualmente
recomendados por la CODEPEH.

1. Sospecha de hipoacusla o de un retraso del desarrollo o en la adguisicion del habla, del
lenguaje.
2. Historia familiar de hipoacusla Infantll permanente®.

3. Todos los nifios, con o sin Indicadores de riesgo, con un Ingreso en UCIN mayor de 5 dias,
Incdluyendo cualgulera de lo sigulente: Oxigenacién extracorpdrea®, ventllacldn asistida, antibldticos
ototdxicos (gentamicina, tobramicina), didréticos del asa (furosemida). Ademas,
Independientemente de la duracidn del ingreso: hiperbllirrubinemia que requiera
exanguinotransfuslan,

4. Infecclones intradtero tales como el ctomegalovirus®, herpes, rubéola, sifilis y toxoplasmosis.

5. Anomalias craneofaciales, Incluldas aguellas gue Interesan al pabelldn auditiva, conducto
audithva v malformaclones del huese temporal.

6. Hallazgos fisicos tales come un mechdn de cabelle blanco frontal, que se asoclan con un
sindrome que Incuye una sordera neurosensorial o transmisiva permanente.

7. Sindromes asoclados con hipoacusia o sordera progresiva o de apariclon tardia, tales como la
neurcfibromatesis®, |a osteopetrosis y el sindrome de Usher. Otros sindromes frecuentemente
Identificados Incluyen el Waardenburg, Alpert, Pendred y Jervell and Lange-Nielsson.

B. Enfermedades neurcdegenerativas®, tales como el sindrome de Hunter, neuropatias
sensorimotoras, tales como |a ataxla de Friederich y el sindrome de Charcot-Marle-Tooth.

5. Infecclones postnatales asocladas con hipoacusia neurcsenserial incduyendo meningitis
bacteriana y virlca confirnadas (especalmente los virus herpes y varicela)*.

10. Traumatismo craneal, especlalmente de base de craneo o fractura temporal que requlere
hospltallzacldn.

11. Quimicterapla®.

* Los indicadores de riesgo resaltados estdn asociados con gran probabilidad de
hipoacusia de desarrollo tardio.

El JCIH recomienda que los nifios con un factor de riesgo incluido en alguna de las once categorias
reciban al menos una evaluacién audiologica entre los 24 y los 30 meses, aunque en algunos casos
con indicadores de mayor riesgo, como en la infeccidn por citomegalovirus (CMV), propone un



seguimiento mas temprano y mas frecuente.

Estos indicadores de riesgo de hipoacusia estan siendo constantemente redefinidos por el JCIH
desde 1972 hasta hoy (14) con el fin de adaptarse a los nuevos datos que aparecen en la literatura,
sin embargo, los indicadores recogidos en la lista no deben ser considerados como un “gold
standard” con la misma importancia relativa, dado que la situacion en los diferentes paises y
periodos de tiempo puede variar considerablemente. Por tanto, es recomendable que se evalue de
forma constante la importancia relativa de los indicadores de riesgo con el fin de refinar las listas y
modificarlas de acuerdo con la practica clinica actual.

Por ejemplo, ya en el Position Statement de la JCIH en el afio 2000 (15), algunos
indicadores previamente propuestos de riesgo como el Apgar al minuto (hipoxia-isquemia perinatal)
o0 el peso <1500 gr al nacimiento fueron eliminados por considerarse indicadores inapropiados.

Otros considerados en sus ultimas revisiones como la estancia en UCI>5 dias, que aunque no es
especifico y no se sugiere una base fisiopatoldgica por la cual este factor se asocia a una hipoacusia,
si da respuesta al hecho de que existe una clara asociacion de la hipoacusia neurosensorial con
problemas acontecidos alrededor del momento del nacimiento. Este indicador de riesgo simplifica el
trabajo de revision de la historia clinica de un neonato para determinar si existen factores de riesgo
gue indicaran la realizacién de PEATC adicionalmente a las OEA, reduciendo la probabilidad de
obviar una neuropatia auditiva. Esta sustentado en la observacion de que el 52% de los neonatos
ingresados en una UCIN son dados de alta en los primeros 5 dias de vida y tienen muy poca
probabilidad de tener un indicador de riesgo identificable.

Mencher (16) hallé6 que una combinacidn de encefalopatia hipoxico-isquémica, convulsiones, dafo
organico asociado y un crecimiento intrauterino retardado es un robusto marcador de probabilidad de
una hipoacusia. Observaciones como esta no pasarian desapercibidas, dado que los neonatos con
este tipo de patologia superan con creces los 5 dias de ingreso en una UCIN. Otras ventajas de este
indicador de riesgo es que incluye también otros factores adversos que son propios de la estancia en
una UCIN como puede ser el ruido del ambiente de esas unidades que puede llegar a exponer a los
ninos a niveles de ruido entre 45y 135 dB, sobrepasando el nivel maximo de 58dB recomendado,
durante largos periodos de tiempo. Este hecho tiene una accion sinérgica con la administracion de
aminoglucosidos para producir dafio auditivo.



Clinica

Salvo en las hipoacusias de origen sindrémico o en las malformaciones craneofaciales evidentes, no
seran los aspectos exploratorios los que nos lleven a la sospecha de la hipoacusia infantil. Son todos
los indicadores de riesgo que hemos visto en el apartado anterior (historia familiar, retraso en el
desarrollo psicomotor, infecciones intrautero o postnatales, etc) los que nos obligaran a realizar

un estudio audiolégico o un determinado seguimiento clinico.

Ahora bien, casi la mitad de los recién nacidos que sufren una hipoacusia no tienen ninguno de los
indicadores de riesgo conocidos para esta alteracion: este dato fundamenta el cribado universal del
que tanto hemos estado hablando para poder detectar la hipoacusia neonatal.

Ahora bien, la amplia implantacién de los programas de cribado neonatal de la hipoacusia puede
llevar a pensar que, descartada en ese momento, esta patologia ya no puede afectar al nifio a lo
largo de su desarrollo y ya hemos visto que no es asi. Esta es una falsa creencia que puede
perjudicar seriamente el futuro de esos nifios, puesto que algunos trastornos auditivos en la infancia
no son detectables en el cribado neonatal por no estar presentes todavia, como las hipoacusias de
aparicion tardia o las adquiridas (10% de todas las hipoacusias de la infancia), asi como las
hipoacusias que aunque presentes congénitamente no son lo suficientemente severas como para ser
detectadas en ese momento.

Este hecho no afecta a la pertinencia intrinseca del cribado universal neonatal de la hipoacusia, lo
que significa es que se tienen que llevar a cabo acciones adicionales y disefiar programas por
encima del cribado para asegurar que todos los nifios con una hipoacusia significativa sean
detectados pronto.

Con este propésito, la CODEPEH publicé unas recomendaciones (8) para detectar problemas de
audicion en la infancia entre los 6 meses y 4 afos de vida por medio de un simple cuestionario a
realizar por el pediatra (Figura 3.) basado en hitos del desarrollo y habilidades auditivas. Ademas,
considero las siguientes recomendaciones dirigidas a todos los profesionales que atienden a los
nifnos durante su infancia:

1. Es necesario llevar a cabo una vigilancia posterior al cribado neonatal en el ambito de la
Atencion Primaria.

2. En cada visita periodica del Programa del “Nifio Sano” se deben evaluar: las habilidades
auditivas, el estatus del oido medio y los hitos del desarrollo. Es recomendable que se utilice
el algoritmo propuesto por la CODEPEH para aplicarlo alos 6, 12, 18, 24 y 48 meses de
edad (Figura 3.). Si un nifio no pasa la evaluacién debe ser inmediatamente derivado a un
ORL.

3. Es necesario un cuidadoso examen del estado del oido medio a aquellos nifios en los que
se compruebe una otitis serosa y, si ésta persiste durante al menos 3 meses seguidos,
habran de ser remitidos para una evaluacion otologica.

4. Los nifios con anomalias del desarrollo y del comportamiento deben ser evaluados en la
esfera auditiva al menos una vez por el ORL, prestando especial atencién en este caso a las
otitis serosas recidivantes o persistentes que pueden empeorar su pronostico.

5. Todos los nifios con un indicador de riesgo de hipoacusia, independientemente de los



hallazgos en su seguimiento, deben ser remitidos para una evaluacion audiolégica, al
menos una vez entre los 24 y 30 meses de edad. Aquellos nifios con indicadores de riesgo
muy asociados con la hipoacusia de desarrollo diferido, tales como la oxigenacion
extracorpérea o una infeccién por citomegalovirus, deben ser sometidos a evaluaciones
audiolégicas mas frecuentes.

6. La confirmacién de una hipoacusia en un nifio se considera factor de alto riesgo respecto de
sus hermanos, que deben ser sometidos en este caso a una evaluacion audiolégica.

7. Todos los nifios en cuya familia o educadores exista una preocupacion significativa acerca

de su audiciéon o su comunicacion, con independencia de su edad, deben ser remitidos sin
demora para las pertinentes valoraciones audiol6gicas y del lenguaje.

Figura 3. Algoritmo propuesto por la CODEPEH (2014) en el programa del niiio sano.

REVISION PEDIATRICA

El pediatra verificara que se han realizado y superado las pruebas de cribado, de acuerdo con
el Programa de Deteccin Precoz de la Sordera Infantil, asf como la existencia de factores de riesgo

1.- ¢Gira la cabeza hacia la voz 0 un sonido? T

6 meses 2.- ¢Responde con sonidos vocalicos cuando se le habla? éNo? derivar al ORL
3.- Reacciona a su nombre
1.- éLocaliza la fuente del sonido? valorar

12 meses 2.- ¢Sefiala objetos y personas familiares cuando se le nombran? EéNo? derivar al ORL
3.- ¢Dice paps/mam4?
1.- éSefiala partes del cuerpo cuando se le pregunta? val

18 meses 2.- éPresta atencion a las canciones infantiles? ENo? derivz:’;i"om
3.- ¢Hace frases de dos palabras?
1.- éComprende ordenes sencillas sin apoyo de gestos? —

24 meses 2.- tAcude cuando se le llama desde otra habitacion? INo? e riv‘:f;?'E,RL
3.- éUtiliza los pronombres mio/yo/ta?
1.- {Repite frases sin apoyo visual? Val

4 afios 2.- éMantiene una conversacién? éNo? dert Ao
3.- éCuenta una serie de nimeros sencillos (Por ef.: del 1 al 10)? lerivar al ORL



Diagnostico / Pruebas

PRUEBAS EN LA FASE DE DETECCION DE CASOS (CRIBADO NEONATAL)

A dia de hoy, son dos las pruebas aceptadas internacionalmente para la realizacion del cribado
auditivo universal: las otoemisiones acusticas con equipos automaticos (OEAa) y los
Potenciales Evocados Auditivos automaticos (PEAa).

Ambas pruebas han demostrado una alta sensibilidad en la deteccion precoz de la hipoacusia y en
absoluto son excluyentes, sino complementarias. Teniendo en cuenta que el objetivo del cribado es
descubrir cualquier tipo de hipoacusia, el uso de ambas pruebas evitara la apariciéon de falsos
negativos. Sin embargo, aunque la aplicacion secuencial de las dos pruebas consume poco tiempo,
Su uso conjunto debe limitarse a aquellos casos concretos en los que se presenten factores de riesgo
de hipoacusia retrococlear, o que se sospeche la existencia de una neuropatia auditiva (patologia
caracterizada por la integridad de la céclea y alteracion del nervio auditivo, con OEA normales y
PEATC patoldgica). Los demas neonatos pueden ser analizados con cualquiera de ambas técnicas.

Es de esperar que, en un futuro, otras técnicas, como los potenciales evocados auditivos de estado
estable (PEAee), puedan utilizarse en la fase de cribado. Hoy en dia, este método de exploracién
debe ser incluido dentro del estudio de la audicion en neonatos y nifios para obtener una pronta
aproximacion a los umbrales auditivos en los casos de sospecha de hipoacusia, facilitando la
adaptacion audioprotésica temprana en nifios muy pequenos.

Ademas, se recomienda el estudio de la infeccion congénita por citomegalovirus (CMVc) en
aquellos nifios que no superen este cribado auditivo antes de los 15 dias de vida.

¢ Cuando ha de realizarse el cribado de los neonatos?

¢ Neonatos sanos: Los nifios nacidos sin complicaciones pueden ser cribados pronto, incluso
a las 6 horas del nacimiento. Sin embargo, para conseguir unos resultados éptimos se
recomienda esperar hasta las horas previas al alta hospitalaria. Este tiempo permite que el
conducto auditivo se limpie de forma espontanea de la presencia liquido o detritus del parto
y asi lograr un cribado mas eficiente y exacto. Muchos centros esperan al menos a las
primeras 24 horas del nacimiento para evitar muchas pruebas de recribado.

* Neonatos ingresados en la Unidad de Cuidados Intensivos: Se intenta realizar el cribado
antes del alta hospitalaria, o bien cuando el estado del nifio sea estable y se encuentre en
cuidados intermedios. Se puede intentar realizar multiples pruebas durante su ingreso,

¢ Neonatos nacidos en domicilio: Se recomienda llevar a cabo el cribado antes de las dos
primeras semanas de vida dentro de la agenda de pacientes externos.



¢Doénde ha de realizarse el cribado?

No suelen estar disponibles en los hospitales salas sonoamortiguadas para realizar el cribado. Por
ello, se ha de elegir un sitio con ambiente tranquilo, sea la habitacion de la madre o cualquier otro
local de la planta de hospitalizacion que se designe para ello. También ha de planearse el
emplazamiento de la sala donde se repetira la prueba en casos de no superar el primer cribado y
acudan como pacientes externos.

Programa de cribado auditivo basado en otoemisiones
acusticas automatizadas (OEAa)

En la actualidad las otoemisiones acusticas se pueden emplear como parte de la bateria diagnéstica
de pruebas audiol6gicas infantiles, donde nos ayudan en la identificacion y el diagnéstico de la
hipoacusia y en la seleccion de la estrategia terapéutica adecuada, o como tecnologia para llevar a
cabo el cribado neonatal de la hipoacusia.

Las OEA estan presentes en el 98% de los pacientes normoyentes, desapareciendo cuando el
umbral es menor de 30 dB2. Los oidos infantiles sanos tipicamente producen niveles intensos de
OEA de 15 a 30 dB SPL. Se necesita un pequefio procesado de la sefial para extraer esas
respuestas del ruido y se pueden obtener medidas completamente vélidas en unos pocos segundos.
Esto contrasta con los registros de los potenciales evocados auditivos (PEATC) que requieren de la
colocacién de electrodos y que requieren ser extraidos de una sefal de fondo electroencefalogréafica
relativamente mas intensa durante un promediado de la sefial mucho mas prolongado.

Bases fisiologicas de la produccién de las otoemisiones acusticas

Los registros de las OEA se llevan a cabo mediante una sonda en el conducto auditivo que se inserta
profundamente en el mismo. Emitiendo un estimulo tipo click de aproximadamente 84 dB SPL, que
viaja a lo largo del conducto y cadena osicular hasta la la céclea, se evoca una respuesta robusta de
OEA transitorias o0 "eco" que viaja en sentido retrégrado hasta el conducto auditivo. Esto solo es
posible si los umbrales auditivos del individuo son de 20 dB HL o mejores. La sonda que emiti6 el
estimulo es también la encargada de recoger la otoemisién para ser analizada por el equipo de
otoemisiones. Si la respuesta es suficientemente robusta, se observa el resultado de “pasa” (pass)
en la pantalla. Si por el contrario existe una disfuncién del oido interno, o un bloqueo del oido externo
o medio el resultado sera un “fallo” (refer). A diferencia de otras pruebas audiométricas, utilizando las
OEAs no es necesario que el estimulo se acergue a los niveles umbral para detectar desviaciones de
la funcién normal. Sin embargo el estado del oido medio puede afectar a las otoemisiones e impedir
su deteccion.

La presién sonora oscilatoria en forma de onda que se observa en las respuestas de las OEA
transitorias corresponde al movimiento de la membrana timpanica que se ve empujada en uno y otro
sentido por las fluctuaciones de la presion del fluido generadas en la céclea. El sellado del conducto
auditivo por la sonda incrementa la presion sonora de las OEA registradas por debajo de 3 kHz, que
de otra forma se limitaria a un movimiento de salida y entrada de aire en el conducto auditivo por las



vibraciones de la membrana timpanica. La respuesta es prolongada y compleja debido a que las
respuestas de diferentes puntos de la céclea alcanzan el conducto auditivo en diferentes momentos y
a diferentes frecuencias. Aunque los clicks son estimulos de banda ancha, que excitan la coclea en
toda su extension, las respuestas de las OEA transitorias pueden informar del estado coclear con
especificidad frecuencial. Separando la respuesta en bandas frecuenciales se obtienen respuestas
separadas de diferentes puntos de la céclea. Las OEA transitorias son las respuestas mas robustas
y faciles de detectar en la banda de frecuencias conversacionales, de 1 a 4 kHz. En los oidos
jovenes, las OEA transitorias se extienden mas alla de los 6-7 kHz, pero muchos de los adultos
clinicamente normales presentan unas OEA transitorias débiles (menores de 3 dB SPL), sin
respuestas sustanciales mas alla de los 4 kHz.

Puntos clave a tener en cuenta para su aplicacion clinica
1. Registro de las OEA:

e Es preciso contar con una cabina sonoamortiguada, aunque es suficiente realizar la prueba
en un ambiente tranquilo sin que los niveles de ruido excedan de los 40 dB. Un adecuado
ajuste de la sonda ayuda a eliminar el ruido del exterior. El movimiento del neonato no suele
ser problematico a no ser que produzca un ruido al rozar el cable de la sonda, mientras que
el movimiento del chupeteo, la deglucion o las vocalizaciones pueden impedir el registro.

¢ Un conducto auditivo limpio es esencial para obtener un registro adecuado, la presencia de
cerumen en pacientes de mas edad, o el fluido amniético o detritus en el neonato impiden la
llegada de las OEAs al mismo y representan la principal causa de fracaso en la obtencién
del registro. La sedacion, la anestesia general o el suefio no afectan a las otoemisiones
acusticas.

2. Estado del oido medio.

* La deteccion de las OEAs se afecta por las hipoacusias conductivas, por lo que estaran
ausentes en los casos de otitis serosa, otoesclerosis o interrupcién de la cadena de
huesecillos. Los drenajes transtimpanicos no suelen afectar de forma significativa las OEAs
y las OEAs ausentes suelen reaparecer tras un tratamiento efectivo de la otitis serosa o
tratamiento quirdrgico de la hipoacusia de conduccion de otra etiologia.

Aplicacion de las otoemisiones acusticas en el cribado de la hipoacusia

Cuando usamos las OEA para examinar el oido estamos interesados en el vigor de la respuesta de
las células ciliadas externas para los sonidos de la banda audible de frecuencias. Una respuesta
vigorosa confirma la salud de muchos elementos del oido. Para tener una OEA fuerte es preciso:

¢ Las condiciones de registro deben ser buenas, con la sonda bien colocada sellando el CAE,
el ruido de fondo reducido al minimo y una estimulacién realizada correctamente.



El oido medio debe funcionar correctamente.

La anatomia de la coclea debe ser normal con la membrana basilar, el 6rgano de Corti, la
membrana tectoria y la membrana de Reisner correctamente formados y configurados.

La estria vascular, la constitucién idnica de la endolinfa, su presién y potencial eléctrico
deben ser normales.

La electromotilidad de las células ciliadas externas debe estar vigorosamente conservada.

Unas OEAs fuertes confirman un estado saludable. Las OEA no pueden informarnos directamente
acerca de la condicién de las células ciliadas internas y del nervio auditivo, se considera que son una
respuesta pre-neural. Las OEA confirman la transmision normal de la estimulacion dentro de la
coclea pero no la recepcion en la via auditiva. Las OEA son una prueba del estado coclear pero no
una prueba de la audicion.

Programas de cribado basados en las otoemisiones acusticas

La fase de cribado auditivo puede ser realizada por las OEAa en los recién nacidos sin antecedentes
de riesgo de hipoacusia retrococlear. Las OEAa con utilidad clinica son las provocadas, ya sean las
transitorias o los productos de distorsién. Las OEATE (Otoemisiones Acusticas Transitorias
Evocadas) son las que se utilizan con mas frecuencia en los protocolos de cribado neonatal.

Las ultimas recomendaciones de la CODEPEH 2019 y 2020 establecen que el cribado basado en
OEAa debe realizarse en dos pasos, dado el mayor nimero de falsos positivos de las OEAa, para no
remitir innecesariamente a los nifios a la fase de diagnéstico (Figura 4.). Es decir, si se usan las
OEAT, especialmente si se realizan antes de las 72 horas de edad del nifio, han de repetirse al
menos una vez antes de derivarlos a la fase diagnostica (Figura 4.).
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Figura 4. Algoritmo para el programa de cribado neonatal basado en otoemisiones.

Programa de cribado auditivo basado en potenciales evocados auditivos de
tronco cerebral automatizados (PEATCa)

Bases fisiologicas de la produccion de los PEATCa

El cribado auditivo con PEATCa se basa en la medida de la respuesta de la via auditiva provocada
por una estimulacién acustica. Los potenciales evocados auditivos de tronco encefalico estan
presentes en el nifio desde la semana 25 de edad gestacional y no se ven afectados por el suefio ni
la sedacién, pueden realizarse ademas en ambientes algo ruidosos y se ven menos afectados que
las OEA por la presencia de liquido en oido medio. Esta prueba, a diferencia de las otoemisiones
acusticas, explora la via auditiva hasta el tronco encefalico (mesencéfalo) por lo que puede descartar
la mayor parte de las patologias retrococleares, incluida la neuropatia auditiva.

Los PEATCa nacen con el fin de ser utilizados como cribado auditivo neonatal universal al evitar en
lo posible las limitaciones que presentan los Potenciales Evocados de Tronco Cerebral
convencionales: un alto coste econémico, un tiempo prolongado para realizar la prueba y una
interpretacion subjetiva que solo es posible por personal cualificado. El primer aparato para realizar
estos PEATCa apareci6 en el mercado en 1987 y desde entonces se han ido simplificando y
perfeccionando a la vez.

El procedimiento de cribado auditivo con PEATCa comienza con la colocacion de unos electrodos en
la cabeza (frente, nuca y mastoides) y unos auriculares en los oidos del nifio a estudiar (que debe
estar tranquilo o dormido, ya que los movimientos pueden producir interferencias). Estos auriculares
envian un estimulo sonoro en forma de click repetido (a 35 dB), registrandose el promedio de la
respuesta neuroeléctrica del nervio auditivo y vias centrales a los 10-15 milisegundos.
Posteriormente, un algoritmo matematico determina si los registros se corresponden con una



respuesta auditiva normal e informa al explorador mediante un “OK” o0 “PASA” si esto es asi o un
“‘DERIVAR” 0 “NO PASA” si no lo es. Este cribado auditivo con Potenciales automatizados requiere
entre 4 y 15 minutos para realizar la prueba.

La mayor parte de los aparatos que realizan la prueba de PEATCa presentan el click del estimulo a
35 dB HL, siendo la referencia para esto el oido adulto. Al ser el volumen del conducto auditivo
externo del nifio recién nacido claramente menor que el del adulto, la presién sonora sera mayor y
por ello podria no detectarse una pérdida leve. La mayoria de los equipos de PEATCa determinan de
forma automatica la presencia o ausencia de respuesta pero los procedimientos de mediciéon pueden
variar de unos equipos a otros, ya que no estan tampoco estandarizados. Unos determinan la
presencia de respuesta comparando los resultados con tablas de normalidad segun edad y sexoy
otros valorando si la respuesta excede unos criterios preestablecidos (relacién sefnal/ruido).

A pesar de estos detalles técnicos, tanto la sensibilidad (capacidad para detectar nifios enfermos)
como la especificidad (capacidad para seleccionar a los nifios sanos) de la prueba son muy altas
(entre el 90 y el 100%). Una gran parte de los falsos positivos existentes en muchas series tiene que
ver con la maduracion del tejido neuronal. En cualquier caso, tanto la sensibilidad como la
especificidad son algo superiores a las de las OEA.

Puntos clave a tener en cuenta para su aplicacion clinica

Un hecho que puede interferir en los resultados es la contaminacion eléctrica del entorno. Es muy
importante seleccionar previamente el entorno en el que se hard la prueba ya que la existencia de
campos electromagnéticos o interferencias eléctricas pueden alterarla notablemente o hacer
imposible su realizacion.

Programas de cribado basados en PEATCa

A diferencia del cribado basado en OEA, el cribado basado en PEATCa se puede realizar en un solo
paso (Figura 5.) y ademas es posible diagnosticar la neuropatia auditiva. Por este motivo, los nifios
gue presenten factores de riesgo de hipoacusia retrococlear, han de ser sometidos a una prueba
complementaria mediante PEATCa o PEATC (Potenciales Evocados Auditivos de Tronco Cerebral)
diagnésticos, aunque hayan superado las otoemisiones, con el fin de evitar los falsos negativos
asociados a la existencia de una neuropatia auditiva. Por la misma razén, en los neonatos cribados
mediante PEATCa se debe aplicar conjuntamente las OEA en los casos que no hayan superado la
primera prueba, con el fin de documentar la existencia de una posible neuropatia auditiva.

En el caso de no superar el cribado con los PEATCa, no sera necesaria una segunda prueba y
pueden ser derivados a la confirmacion diagnostica.
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Figura 5. Algoritmo para el programa de cribado neonatal basado en PEATCa

Cribado neonatal universal con OEAa versus PEATCa

Ambas técnicas nos ofrecen resultados objetivos sin que se requiera una respuesta conductual, lo
que es ideal para el cribado neonatal. La mayor diferencia entre ambos métodos consiste en como se
aplican (el modo de ejecutar el cribado), la porcién del sistema auditivo que se estudia, y los costos
del equipo y fungibles.

El empleo de las OEA en el cribado neonatal de la hipoacusia queda justificado porque la gran
mayoria de las pérdidas de percepcién comportan una lesién del mecanismo de las células ciliadas
externas. Por otro lado, dado que los PEATC son sensibles tanto a la patologia coclear como a la
retrococlear se puede preferir el uso de los mismos para el cribado neonatal. Sin embargo, en la
practica, la favorable ergonomia y factores econdémicos hacen que las OEA sean consideradas una
herramienta fiable y altamente coste-efectiva para los programas de cribado auditivo universal del
recién nacido. No obstante, cuando se sospeche que existe un minimo riesgo de neuropatia auditiva
debe complementarse con los PEATC.

El cribado auditivo neonatal universal con PEATCa tiene algunas ventajas importantes pero también
algunos inconvenientes si lo comparamos con el uso de las OEA. A la hora de elegir un método u otro
habra que tener en cuenta tanto los condicionantes locales como otros genéricos. Estos ultimos
estan reflejados convenientemente en la literatura (17) siendo algunos de los mismos los siguientes:

1. Numero de pérdidas: Hay que destacar que en un procedimiento de cribado en dos o tres
fases existe siempre un nimero no despreciable de pérdidas (nifios que no acuden al
siguiente paso del cribado). En el caso del Pais Vasco, por ejemplo, donde se hacia un
cribado auditivo universal con tres fases de OEA para derivar después a una cuarta fase
con PEATCa a los nifios que no pasasen estas tres primeras fases, esta cifra era, entre los
anos 2004 y 2010, de algo mas del 11% entre las tres primeras fases realizadas con OEA.
Evidentemente, si hacemos el cribado en una Unica fase con PEATCa eliminariamos esa



pérdida de nifios durante el proceso.

2. Tiempo de realizacion de la prueba: El tiempo de la prueba es mayor realizando el
cribado con PEATCa; entre 4 y 15 minutos para PEATCa y entre 2-5 minutos para las OEA.
Este tiempo que se precisa para la realizacion de PEATCa es por tanto entre dos y tres
veces superior al necesario para hacerlo con OEA, lo que supone un aumento importante
del coste, en forma de gastos de personal, asociado a este tipo de cribado. A este hecho
hay que anadir ademas el mayor coste en fungibles utilizando PEATCa, aunque estos se
han ido abaratando progresivamente. Existe ademds un aparato que no utiliza fungibles (el
MB 11 de MAICO) aunque los falsos positivos con este aparato son ligeramente superiores.

3. Estado del oido medio: Las alteraciones del movimiento de la membrana timpanica
afectan mucho al cribado con OEAT, que precisa de un oido medio normal, y muy poco al
realizado con PEATCa. Las OEA son muy sensibles a leves pérdidas auditivas de
conduccién causadas por la presencia de fluido en el oido medio o por la presencia de
restos de liquido amniético o detritus en el conducto auditivo del neonato, por lo que en
ocasiones, en las primeras horas de vida se podria obtener una normal respuesta con
PEATC cuando las OEA estarian ausentes. En un estudio de Doyle (18) se indica que en
nifos con disminucién de la movilidad de la membrana timpanica el porcentaje de nifios con
test normal varia entre el 33% si usamos OEA y el 95% utilizando PEATCa.

4. Tasa de falsos positivos: Los falsos positivos en los tres primeros dias de vida del nifio
son mayores si utilizamos OEA que si hacemos el cribado con PEATCa. Probablemente
también por el acumulo de vérmix en el conducto auditivo externo. El realizar el cribado con
PEATCa disminuye el numero de falsos positivos y por tanto el nimero de nifios enviados a
la fase de diagndstico. Estos nifios en los cribados realizados con OEA suponen alrededor
del 15%, sin embargo realizandolo con PEATCa este indice de referencia seria del 3-4%.

5. Tasa de falsos negativos: Si desarrollamos el cribado con OEA incrementariamos el
numero de falsos negativos debido a patologia retrococlear. Dado que la enfermedad esta
infradiagnosticada no conocemos la prevalencia exacta de la neuropatia auditiva pero cada
vez se habla de cifras mas altas. El cribado con PEATCa seria por tanto el método idéneo
en los niflos con riesgo de desarrollar neuropatia auditiva y como prueba importante de
cribado en las Unidades Neonatales, donde ingresan la mayor parte de nifios con factores
de riesgo de padecer patologias retrococleares.

6. Coste real: el coste real es menor si hacemos el cribado auditivo con OEA que con
PEATCa. Sin embargo, el coste total puede ser similar a largo plazo si consideramos que
esto supone un menor nimero de nifios enviados a la fase de diagnostico, evitamos enviar a
todos los nifios con factores de riesgo a PEATC convencionales, disminuimos el nimero de
fases del cribado y ademas evitamos falsos negativos en los nifios con patologia
retrococlear.

PRUEBAS EN LA FASE DIAGNOSTICA NEONATAL
Diagnéstico auditivo

La confirmacién diagndstica de los nifios que no hayan superado el cribado neonatal, que se
considera prioritario, ha de ser efectuada en el tercer mes de edad para permitir una atencion
temprana con PEA o PEAee.

Una vez confirmada la hipoacusia por una de estas dos pruebas, se dispone de una serie de pruebas
auditivas, objetivas y subjetivas, adaptadas a la edad y posibilidad de colaboracién del nifio y que



son complementarias entre si, por lo que no se puede utilizar un solo tipo de prueba para establecer
un diagnaéstico y tratamiento adecuado. El conjunto de pruebas audiolégicas deben incluir siempre
potenciales evocados auditivos de tronco cerebral (PEATC), potenciales evocados auditivos de
estado estable (PEAee), timpanometria y reflejo estapedial (usando 1000 Hz como sonido portador).
Estas son usadas también en el diagndstico y seguimiento de sorderas de inicio tardio en la infancia.

Diagnéstico etiolégico

El diagnéstico etiolégico es necesario llevarlo a cabo simultdneamente con la valoracion
audiolégica, sin que se demore nunca la estimulacién temprana del nifio por no haber completado
aun el mismo. Es importante contar con un equipo multidisciplinar (otorrinolaringdlogo, pediatra,
neuropediatra, genetista) y realizar las pruebas analiticas, de imagen, genéticas y las que se estimen
oportunas en funcién de cada caso. Todo nifio con el diagndéstico confirmado de hipoacusia debe de
pasar por lo menos un examen oftalmol6gico. Un objetivo de esta fase es valorar si el nifio padece
una hipoacusia aislada, si ésta se encuentra integrada en un sindrome, o si se trata de un trastorno
asociado a otras enfermedades o déficits neurol6gicos o neuropsicologicos.

El importante avance en el campo de la genética molecular, fundamentalmente, asi como en el
diagnéstico por imagen, junto a la ausencia de un protocolo consensuado que oriente el proceso
diagnéstico una vez confirmada la presencia de una sordera tras el cribado neonatal, motivé que la
CODEPEH publicara varias recomendaciones sobre el diagnostico etioldgico de la sordera
basandose en la mas reciente evidencia cientifica. En 2016 (19) y 2017 (20) dej6 establecida una
secuencia ordenada para la investigacion de las causas de una hipoacusia congénita, donde se
recomienda la realizacion de estudios genéticos, como segundo paso después de la exploracion y
estudio de la historia clinica, dado que, entre las pruebas complementarias disponibles, ofrecen el
mejor rendimiento diagnostico al identificar una causa genética en el 44 % de los pacientes con una
hipoacusia neurosensorial bilateral. También en este paso se recomendé el estudio del
citomegalovirus, la causa infecciosa mas prevalente de hipoacusia congénita y que ha sido objeto de
especial atencién en las ultimas recomendaciones de la CODEPEH (21). Estas

recomendaciones pretenden poner orden en un proceso para €l que no se disponia de protocolos
consensuados, lo que daba lugar a casos sin diagndéstico, o bien, a la realizacion indiscriminada de
numerosas pruebas, causando molestias innecesarias a los nifios y a sus padres, ademas de
originar un gasto sanitario injustificado.

Se propone un abordaje secuencial para el diagnostico etioldgico de la hipoacusia de acuerdo a las
causas mas prevalentes. En la Figura 6. se observa una pirdmide invertida, con distintos bloques
donde se ubican las diferentes pruebas diagnosticas. La dimension de cada bloque representa, por
una parte, el rendimiento diagnéstico de la prueba (entendiendo por ello la proporcién de resultados
relevantes) y, por otra, el volumen de nifios que se estudiarian con ese método.
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Figura 6. Secuencia actual recomendada para el diagnéstico etiolégico por la
CODEPEH: Niveles de rentabilidad diagndstica, ordenados de mayor a menor.

Primer Nivel Diagnéstico: Anamnesis y exploracion fisica.

Se valora la historia familiar y los factores de riesgo de hipoacusia, para lo que es fundamental una
correcta anamnesis, asi como la realizacién de un arbol genealégico detallado, siempre que sea
posible, y la exploracion fisica del paciente en busca de sefales o estigmas que orienten hacia
sindromes.

Para la recogida de datos acerca de los antecedentes familiares del caso indice, seria idéneo poder
determinar el &rbol genealdgico, teniendo en cuenta que se deben cumplir varias premisas para que
éste tenga validez:

e Intentar recoger datos de tres generaciones, con especial hincapié en los familiares de
primer grado (de los que conviene recoger las exploraciones otolégicas y audiolégicas
realizadas)

* Tener en cuenta factores como el dinamismo de los arboles genealdgicos de cara a la
reevaluacion periodica de los mismos, asi como las falsas paternidades, las adopciones, las
técnicas de reproduccion asistida (donacién évulo/espermatozoides) y/o la aparicién de
mutaciones de novo.

¢ Preguntar acerca del patron de herencia, consanguinidad, etnia y pais de origen. Conviene
insistir en la recogida de datos acerca del embarazo en lo relativo a exposiciéon a
medicaciones, drogas y/o téxicos.

Sin duda, la inclusién de datos sobre la historia perinatal y postnatal (con especial atencién a los
factores de riesgo de hipoacusia) es imprescindible para alcanzar en este bloque el mayor
rendimiento diagndstico de toda la secuencia de pruebas.



La exploracion fisica debe centrarse en rasgos dismorficos y otros signos clinicos, como los
siguientes: Se debe recoger la talla del paciente, el habito corporal, la coloracién de la piel, el pelo'y
las lesiones cutaneas, asi como la morfologia craneofacial. Se debe examinar el tamarfio y la
morfologia del pabellén auricular, asi como el lugar de implantacién. Es importante también la
existencia de fositas o apéndices preauriculares, ademas de la atresia aural. Es importante destacar
en la exploracion fisica la disposicién de las hendiduras palpebrales, la distancia intercantal, la
morfologia y color del iris y la cornea, asi como la agudeza visual, sin olvidar la musculatura motora
ocular. La existencia de labio leporino o paladar hendido son aspectos relacionados con la
hipoacusia. Muchos sindromes cursan con anomalias faciales asociadas a hipoacusia, por lo que se
deben recoger datos acerca de la morfologia facial, el desarrollo éseo y/o muscular de la cara, asi
como la morfologia nasal. Se deben recoger datos acerca de la morfologia y longitud del cuello, asi
como su movilidad y la existencia de masas. Por otro lado, es importante la morfologia y tamafio de
las extremidades.

El rendimiento esperado es de un 41% para la historia familiar, un 65% para los factores de riesgo de

hipoacusia y un 21% para la exploracion en busca de anomalias craneofaciales y estigmas de
sindromes.

Segundo Nivel Diagnéstico: pruebas genéticas y CMVc.

Pruebas genéticas:

La mayoria de las hipoacusias neurosensoriales congénitas tienen un caracter no sindrémico y una
etiologia genética, siendo por lo tanto los test genéticos la prueba diagndéstica que ha demostrado
tener un mayor rendimiento.

Los beneficios de obtener un diagnéstico etiolégico son incuestionables, pues nos proporciona
informacion pronéstica y reproductiva, contribuye a reducir la ansiedad en el paciente y sus
familiares, nos permite descartar o prever manifestaciones sindrémicas potencialmente graves, evita
la realizacién de pruebas diagnésticas innecesarias y, en ocasiones, resulta util en la toma de
decisiones terapéuticas. Este ultimo punto es cada vez mas relevante, tanto por la influencia que
determinadas alteraciones genéticas pueden tener sobre el rendimiento de los implantes cocleares,
como por el hecho de que el diagndstico genético es el primer paso para poder acceder a futuras
intervenciones farmacolégicas dirigidas o a eventuales opciones de terapia génica y celular,
opciones que ya han dado sus primeros frutos en cegueras hereditarias.

A pesar de esto el diagndstico genético de las hipoacusias neurosensoriales infantiles es complejo y
no existen protocolos estandarizados, aunque si se han propuesto recomendaciones. Si los
antecedentes, la exploracién y los estudios solicitados no permiten concluir que la hipoacusia sea
adquirida, o no hay indicios clinicos que permitan sospecharla, se debe buscar la confirmacién de la
etiologia genética. Para ello, es preciso remitir al paciente a una consulta de consejo genético y alli
ser valorado de acuerdo con el algoritmo de la Figura 7. que explicaremos mas detalladamente a
continuacion.
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Figura 7. Algoritmo propuesto por la CODEPEH para el diagnéstico genético de
la hipoacusia neurosensorial infantil. (NGS, secuenciacion de nueva generacion).

En aquellos casos en los que la evaluacién clinica sugiera la posibilidad de que un determinado gen o
conjunto de genes pueda ser el responsable del fenotipo, es posible solicitar un estudio genético
dirigido (por ejemplo: mutaciones mitocondriales ante un patrén de herencia compatible y
antecedentes de ototoxicidad por aminoglucésidos).



En ocasiones, cuando se sospecha un sindrome que puede ser ocasionado por varios genes (por
ejemplo: sindrome de Usher), puede resultar mas rentable, en tiempo y costes, solicitar directamente
la secuenciacién mediante NGS de un panel, que incluya los genes de interés.

En la mayoria de casos, no sera posible identificar un gen candidato a partir del fenotipo.
Afortunadamente, en el momento actual, el avance en las técnicas de secuenciacion, en la
interpretacion bioinformatica y la reduccion de costes de los diferentes pasos, hacen posible
conseguir un diagndstico genético, independiente del fenotipo, de forma rapida, sin necesidad de
estudios confirmatorios adicionales. En este punto, con la intencién de minimizar los costes del
proceso, el primer paso recomendado es analizar la presencia de mutaciones en el gen

GJB2 (conexina 26) y de deleciones en GJB6 (locus DNFB1), dada su elevada prevalencia en
nuestro medio. Si no es posible identificar la causa de la sordera tras el analisis de estos genes, el
siguiente paso debe ser la secuenciacion de un panel de genes adecuadamente seleccionado,
mediante NGS. Actualmente, en la practica clinica, los paneles de genes se consideran la
metodologia de NGS méas adecuada para el diagnéstico genético de las sorderas. El rendimiento
diagnéstico esperado de estos paneles se sitia en torno al 50%. Esta cifra es muy variable,
oscilando entre el 13% y el 100%, diferencia condicionada por la metodologia empleada y por la
poblacion analizada.

En este momento, no existe consenso acerca de cuales son los genes que deben incluirse en un
panel destinado al diagnéstico de una hipoacusia hereditaria, ni los sindromes que deben formar
parte del mismo. Esto hace que el nimero de genes de los diferentes paneles oscile desde unas
pocas decenas a mas de 200. Sin embargo, existe consenso en que, si se pretende maximizar el
rendimiento diagnéstico de los paneles, se deben incluir al menos los sindromes con expresividad
variable mas frecuente.

A la hora de seleccionar el panel, se debe prestar atencién a los genes incluidos, a su sensibilidad y
especificidad, y a su capacidad para detectar variaciones en el numero de copias. Un resultado
negativo nunca puede hacer olvidar que éste sélo indica que no se ha detectado una mutacion en los
genes analizados, pero no excluye la posibilidad de que la causa de la sordera sea genética. Por otro
lado, el panel seleccionado debe estar sometido a una revision continua puesto que cada mes se
descubren 1 0 2 nuevos genes, cuyas mutaciones pueden ocasionar sorderas perceptivas. De
hecho, mas del 25% de los genes implicados actualmente en hipoacusias neurosensoriales, se han
descubierto en los ultimos cinco afios mediante la tecnologia de NGS.

Cuando mediante un panel no es posible llegar a un diagnéstico y se sigue sospechando una causa
genética subyacente, los exomas (secuenciacion de las regiones del genoma que codifican la
informacion necesaria para la sintesis de proteinas -exones) son la herramienta adecuada para
identificar nuevos genes implicados en sorderas. Hoy dia, los exomas deben reservarse para
investigacion pues resultan mas costosos que los paneles, son mas dificiles de interpretar y los
resultados tardan mas tiempo en ser procesados. Otro inconveniente de los exomas es el hecho de
que, como parte del analisis, se pueden detectar variantes en genes implicados en patologias
diferentes a la sordera (ej. enfermedades neurodegenerativas, cardiopatias hereditarias, etc.),
generando dificultades a la hora del asesoramiento genético de estos pacientes.

La progresiva disminucién del coste, asi como la mejora en la calidad de la WES/WGS



(secuenciacion del genoma completo) hace que probablemente en un futuro sustituya a los paneles o
exomas. De hecho, en algunos estudios publicados, se utiliza la WES como método de diagnostico
de la etiologia de la hipoacusia, combinada con otras técnicas genéticas (microarray).

Estudio de la infeccion por CMVc:

En caso de no disponer ya del mismo, se recomienda llevar a cabo, en combinacién con las pruebas
genéticas, el estudio de la infeccion por CMV por PCR, dado que este virus es una de las causas
mas frecuentes de sordera, a veces postnatal y progresiva, ademas de no estar incluida su deteccidn
en los controles habituales a las gestantes como hemos comentado. Es importante recalcar que la
infeccién por CMVc no excluye la posibilidad de presentar de forma simultdnea una alteracion
genética relacionada con la pérdida auditiva (21).

El diagnéstico de la infeccion se basa en la deteccion del ADN del CMV mediante amplificacion por
reaccion en cadena de la polimerasa (PCR), la cual presenta una alta sensibilidad y especificidad en
una gran variedad de muestras biol6gicas como orina, saliva, sangre y otras y puede obtenerse el
resultado en poco tiempo (desde pocas horas a 48 h). Las muestras preferidas para cribado en
lactantes con CMVc son la orina y la saliva dado que en ellas se excretan grandes cantidades de
virus, por lo que este tipo de muestras son mas utiles que la sangre, donde con frecuencia hay
viremias bajas. Es necesario recordar que las muestras de saliva positivas se deben confirmar con
otra muestra de orina en el tiempo descrito de 21 dias que veremos a continuacion.

A diferencia de la infeccion congénita por CMV, la infeccidn adquirida en el neonato y lactante no
parece asociarse a sordera ni con alteraciones en el neurodesarrollo a largo plazo. De ahi la
importancia de la identificacion precisa del momento de la infeccidn con la deteccion por PCR en
muestras biol6gicas de las tres primeras semanas de vida. Si el diagnéstico de CMV es mas alla
de los 21 dias de vida no seria definitivo ya que puede deberse a una infeccidn, tanto congénita,
como adquirida y habria que recurrir a la PCR en el papel secante de la prueba de cribado
metabdlico para poder asegurar que es congénita. Sin embargo, esta muestra tiene

una sensibilidad menor (aproximadamente del 35%) por lo que un resultado positivo confirmaria la
infeccion, pero uno negativo no la descartaria totalmente. Por ello, se fuerza a realizar la segunda
prueba de cribado (en aquellos programas con dos pasos) alrededor de los 15 dias de
vida, para asi hacer posible la deteccion de la enfermedad congénita, la valoracion del inicio del
tratamiento antes del mes de vida (22) y para permitir el seguimiento apropiado en estos nifios
(especialmente en los primeros dos afios de vida y hasta, al menos, seis afnos).

Se han publicado datos que demuestran que un cribado de CMV en saliva dirigido a neonatos que
presentan un proceso de cribado auditivo neonatal alterado es coste-efectivo, permitiendo un ahorro
de més de un 50% del gasto. Esta en discusién la recomendacién de realizar cribado universal de la
infeccién por CMV en orina (méas exacto) o saliva (mas factible), basandose en la elevada
prevalencia de la infeccion y la posibilidad de mejorar el prondstico con un manejo y tratamiento
adecuado. El cribado universal del CMV permitiria captar aquellos neonatos que no son susceptibles
de diagnéstico por ser infectados asintomaticos y que tienen una primera determinacion auditiva
normal pero pueden presentar sordera posterior.

Para el estudio auditivo de nifos en los que se evidencia infeccién por CMV se recomienda utilizar



los potenciales evocados (PEATC), dado que la pérdida auditiva puede ser coclear y/o retrococlear.

Tercer Nivel Diagnéstico: pruebas de imagen.

En el estudio de la etiologia de las hipoacusias neonatales es importante el estudio radiolégico por
medio de tomografia computerizada (TC) y/o de resonancia magnética (RM), cada una de ellas
aporta unas caracteristicas distintas para el estudio de las diferentes alteraciones anatémicas
patoldgicas en el oido externo, medio e interno, asi como en las vias auditivas centrales.

Cada vez es mas frecuente hacer exdmenes con TC a los nifios por diversas causas, esto
incrementa el riesgo de padecer cancer a lo largo de su vida. Es muy importante tomar conciencia de
que, a la hora de realizar diagnésticos a los nifios, debemos elegir bien la técnica de imagen para
evitar efectos secundarios que, aunque sean infrecuentes, pueden producir, por esta causa,
mortalidad en un nimero de casos nada despreciable. Hay que tener en cuenta que muchos de los
ninos con hipoacusia ademas tienen asociadas otras patologias que también necesitan estudios
radiologicos. En estos casos se debe intentar mejorar la coordinacion para que los distintos
profesionales que atienden al nifio aprovechen ese momento para realizarlos de forma conjunta,
sobre todo si se van a realizarse en la misma area corporal.

Ademas se debe determinar la prueba que mas informacion vaya a aportar al proceso diagnéstico, la
técnica de mejor calidad para disminuir la radiacion y el numero de repeticiones por dudas en el
diagnéstico. Conviene insistir en que si se realiza una prueba debe ser para orientar un diagnéstico,
un pronéstico y, sobre todo, un tratamiento, por lo que habré que elegir también la edad adecuada en
relacién a los objetivos, causando el menor dafio al paciente.

En la actualidad, dado el bajo rendimiento diagnéstico de las pruebas de imagen y sus eventuales
inconvenientes (dolor, sedacion, irradiacion, empleo de medios de contraste...) debe evaluarse la
indicacion en cada caso de forma individual y, salvo que se tenga una sospecha clinica bien definida,
deben posponerse hasta que se obtengan los resultados de los estudios genéticos.

En la actualidad, la CODEPEH, propone la RM como la técnica de eleccion en el estudio de estas
hipoacusias neurosensoriales, valorando en cada caso complementarla con una TC. Por ejemplo, la
TC deberia considerarse en patologia malformativa de oido externo y del oido medio. Sin embargo,
es aconsejable posponer el estudio con TC hasta los 3 0 4 afos de edad siempre que no se necesite
por alguna otra causa y es mejor utilizar la TC de tipo Cone Beam CT, dado que es la que emite la
minima radiacion y es muy eficiente para el diagnostico.

Por otro lado, el disponer de una prueba de imagen del oido del nifio resulta esencial dentro del
estudio para la implantacion coclear. Histéricamente la TC de alta resolucion ha sido la prueba de
imagen estandar para la valoracion prequirargica del implante coclear. Aunque la maxima
informacion se consigue con la realizaciéon conjunta de una RM y una TC de alta resolucién, este
enfoque puede no ser la forma mas eficiente de emplear los recursos, ademés de someter a los nifios
a una innecesaria exposicion a radiacion y anestesia. Existen muchos estudios retrospectivos sobre
el uso dual de estas pruebas de imagen con conclusiones variadas. Segun unos, ambas pruebas son



importantes para analizar el estado del oido interno de los nifios con una hipoacusia neurosensorial
de origen desconocido, segun otros se sugiere que la RM sola es suficiente al ofrecer una
visualizacion directa del VIII par e identificar hallazgos relevantes para la implantacion a nivel del
oido interno y sistema nervioso central. En una reciente revisiéon (23), donde se propone un algoritmo
(Figura 8.) para la indicacién de pruebas de imagen en el candidato para la implantacion coclear, se
demostré que, en una gran parte de los casos, se puede emplear la RM sola para la evaluacion
preoperatoria del nifio con hipoacusia que requiere un implante coclear, dado que la mayoria de los
pacientes presentan una anatomia normal y seran implantados sin ninguna incidencia. La necesidad
adicional de contar con una TC surge en un pequefio porcentaje de los candidatos a implante, que
puede predecirse basandose en el estudio de ciertas caracteristicas recogidas en la historia clinica,
en la exploracion fisica o directamente por anomalias detectadas en la RM inicial. En estos casos, la
TC sera de utilidad para definir el curso del nervio facial y para detallar anomalias en la anatomia
Osea que pudieran dificultar el hallazgo de las referencias quirurgicas para el abordaje de la coclea
durante la implantacién.

Valoracién clinica

A ificacio Hesgo en la Hi y exploracién: .
Sise encuentra presente alguno de ellos se debe indicar la RM RM inicial

n TC: RM aislada en caso de no
identificar factores de riesgo
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* Traumatismo hueso temporal
* Sospecha de colesteatoma o atresia
* Sindromes créneo-faciales:

8. Identificacién de anomalias en la RM:

* Sindrome Oto-branauio-renal Se pediré una TC adicional para estudio de anomalias
* Sindrome CHARGE anatémicas si la RM muestra signos de sospecha

« Displasia severa (particién incompleta)
* Anomalias del nervio cécleo-vestibular
*  Laberintitis osificante

Si + Hallazgo casual de lesiones no
relacionadas con el hueso temporal

v v No
RMyTC RM y posterior TC RM sola
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Figura 8. Algoritmo para la indicacion de pruebas de imagen en el nifio candidato
a implantacion coclear.

Cuarto Nivel Diagndstico: pruebas de laboratorio y otras exploraciones complementarias.

Deben realizarse en base a la sospecha clinica. Entre ellas se incluyen: andlisis de laboratorio, como
determinacién de hormonas tiroideas en el sindrome de Pendred, analisis de orina, dirigidos a
confirmar sospechas clinicas y sindromes asociados como el sindrome de Alport, determinacion

de la resistencia a insulina, relacionada con el Sindrome de Wolfram, el estudio de la funcion renal y
paratiroidea en el sindrome HDR, asi como la realizacion de electrocardiograma (ECG) en pacientes
con arritmias o sincopes.

No hay que olvidar comprobar (si constan en la historia) los niveles de medicamentos ototoxicos (por
ejemplo, aminoglucésidos/vancomicina) en los casos de neonatos tratados con ellos.



Ademas de todo lo descrito, y dada su relevancia, es importante destacar la obligatoriedad de una
adecuada y completa exploracion oftalmolégica en todos los casos, dado que un tercio de los
ninos con hipoacusia presentan alteraciones en esta exploracion que, por otra parte, puede orientar
hacia la etiologia de la sordera (infecciones o sindromes relacionados con la sordera).

Ademas, es conveniente evaluar la funcion vestibular en todos los nifios con hipoacusia por
medio de los cVEMP.



Tratamiento

El tratamiento-rehabilitacion corresponde a la tercera fase de los programas de deteccién precoz de
la hipoacusia propuesta por la CODEPEH (recordemos la Figura 1.) y debe realizarse en cuanto se
confirma la existencia de una hipoacusia, o al menos antes de los 6 meses de edad. El proceso
de deteccion, diagnéstico, seguimiento y atencion temprana hay que situarlo en un continuum que
necesita de profesionales cualificados y experimentados, asi como de una planificacion de recursos y
servicios con respuestas coordinadas dentro de un equipo interdisciplinar y contando con la
participacion de Salud Publica, de la Administracion Educativa y de Servicios Sociales.

La intervencion debe estar centrada en la familia, la cual debe contar con el apoyo de un equipo
multidisciplinar bien coordinado que lleve a cabo el tratamiento médico, quirdrgico, audioprotésico,
logopédico y educativo, adecuado a la patologia y edad.

Desde hace casi dos décadas, en nuestro pais, se constata un salto cualitativo entre anteriores
generaciones de personas sordas y los nifios y jévenes con sordera de hoy. La aplicacion del
"Programa de Deteccién Precoz de la sordera" y los avances médicos, audiol6gicos y protésicos son
responsables directos de dicho cambio. El objetivo final de la aplicacién de un programa de
deteccién precoz de la hipoacusia es la atencion temprana, planificada y coordinada, que se
dirija, por un lado, a estimular y potenciar el desarrollo global del nifio, en este caso con dos tipos de
intervenciones especializadas: adaptacion protésica e intervencion logopédica especializada,
y apoyo a las familias. Gracias a la estimulacion auditiva precoz y a la adquisicion de la lengua oral
del entorno en el momento evolutivo que corresponde, compartiendo c6digo de comunicacién con la
familia (mas del 95% de estos nifios nacen en el seno de familias oyentes), los nifios con sordera
alcanzan un desarrollo global y comunicativo comparable al de sus pares oyentes y pueden acceder
a la escolaridad habiendo adquirido las habilidades cognitivas y linguisticas necesarias para ello. El
periodo comprendido entre la confirmacién de la hipoacusia antes de los tres meses de edad y la
escolarizacion a los tres afos es critico.

Es imperativo que las Administraciones Publicas proporcionen la suficiente cobertura econdémica que
permita a las familias disponer tanto de los profesionales como de las prestaciones audioprotésicas
adecuadas con el fin de garantizar una atencidén adecuada, suficiente y especializada al nifioy a su
familia, independientemente de la capacidad econdmica y socio-cultural de los progenitores.

Adaptacion audioprotésica

La correcta adaptacion protésica, realizada por audioprotesistas con titulacién acreditada, y el uso
continuado de las prétesis auditivas posibilita el aprovechamiento de los restos auditivos que
conserve el nifio.

El oido externo del nifio esta en continuo crecimiento y eso hace que sea necesaria una evaluacion
individualizada del estado del canal auditivo externo a través de las mediciones en oido real (RECD,
Real Ear Coupler Difference). Se debe seleccionar un audifono de procesamiento de sefial digital
apropiado, tomando en consideracion el tamaro y forma del oido externo, ya que debido a los
cambios anatémicos tan rapidos del CAE la mejor opcion es la utilizacion de audifonos tipo



retroauricular (BTE, behind the ear). Estos audifonos se pueden adaptar al CAE por medio de un
molde cerrado, que debera ser cambiado conforme vaya creciendo. Para nifios mayores existen
otras opciones mas estéticas que los audifonos retroauriculares, pero es importante saber que no
tienen la posibilidad de conectarse a sistemas de induccion magnética, FM o equivalentes, lo que
genera una importante restriccion a la hora de acceder a la informacion del entorno, especialmente
educativo, y beneficiarse de medidas de accesibilidad. Otro factor a tener en cuenta es el micréfono.
Se recomienda el uso de micr6fonos omnidireccionales, ya que los direccionales pueden reducir la
audibilidad de las personas que hablan fuera de su radio de accion, lo que limita el aprendizaje
incidental. En cuanto a la seguridad, es aconsejable utilizar porta-baterias a prueba de
manipulaciones, asi como desactivar o bloquear los controles de volumen, o utilizar una compresion
de amplio rango dinamico. En caso de utilizar la bobina de induccion magnética es importante que se
active automaticamente. Para el ajuste de los audifonos hay que tener en cuenta los valores RECD
(diferencia entre el oido real y el acoplador), que ademas pueden variar sustancialmente de la edad
infantil a la adulta (los nifios suelen tener RECD mas largos que los adultos).

Estos valores permiten verificar el cumplimiento de las caracteristicas técnicas de los audifonos,
comprobar la correcta reparacion de los mismos, medir las variaciones de los distintos parametros
después de modificar los controles de éstos y posibilitar la evaluacion objetiva de la adaptacién de la
protesis mediante la realizacidon de las medidas en oido real. El umbral de disconfort indicara la
limitacién de la amplificacién y es uno de los aspectos mas importantes en la adaptacion protésica.
Para las adaptaciones pediatricas los métodos de prescripcion de la ganancia mas recomendados
son el DSLv5a y NAL-NL1. Ademas, se recomienda compresién en el rango dinamico, alterando
minimamente la sefial del habla. Es esencial la verificacidn electroacustica de la adaptacion: la falta
de colaboracién y la imposibilidad de verificacion expresada por el nifio hacen que el uso de
herramientas objetivas sea de gran importancia. La utilizacion en campo libre de la ganancia
funcional de los audifonos no esta recomendada para los nifios de corta edad y no se deberia usar en
la verificacion de la adaptacion de los audifonos. La validacion de los audifonos debe ser continua, ya
gue en estas edades es frecuente que a la pérdida auditiva neurosensorial se afiada una pérdida de
transmisidn por presentar problemas de oido medio.

Informacién y apoyo a la familia

Se debe proporcionar a los padres una atencion especializada que les permita, por un lado, disponer
de la informacion necesaria para la toma de decisiones respecto a la sordera de su hijo y, por otro
lado, desempeniar el papel fundamental que les corresponde en su proceso de (re)habilitacion, ya
gue es en el seno de la familia donde nace y tiene lugar el desarrollo comunicativo y la adquisicién
del lenguaje oral de los nifos, y donde se fragua la consecucién de su vida futura, plena y autonoma.

Del andlisis de los datos recogidos sobre una muestra representativa de 600 familias en Espana,
participantes en un estudio llevado a cabo por la Confederacién Espariola de Familias de Personas
Sordas-FIAPAS (24), se destaca que, entre las principales dificultades a las que han tenido que
hacer frente los padres en los primeros momentos se encuentra el hecho de asumir la noticia de la
sordera de su hijo y la falta de informacién. En la comunicacién con la familia, es relevante tanto el
mensaje en si mismo, como la forma y el entorno en que se transmite. Es importante recordar que, en
los momentos que rodean a la confirmacion del diagnéstico de la sordera, la actitud de los
profesionales que tratan con la familia y le facilitan informacion debe responder a determinadas



claves de escucha, imparcialidad, objetividad, claridad y accesibilidad. Por ello, las familias deben
poder contar con equipos y estructuras estables que cuenten con profesionales especializados y
cualificados capaces de analizar la situacion familiar y de establecer el programa de intervencion
mas adecuado. Se evidencia asi la necesidad de un abordaje global e inmediato, con itinerarios de
derivacion facilmente identificables por las familias.

Implantacion coclear

En los casos en los que se compruebe que la adaptacion audioprotésica correcta y la atencion
temprana no rinden los resultados esperados en un periodo entre tres y seis meses, ha de
considerarse la inclusién del nifio en el programa de implante coclear.

En la sordera bilateral, los estudios existentes demuestran que, de ser posible, es mejor el
implante bilateral simultaneo y, si no, intentar que medie el minimo tiempo posible entre la
implantacién de ambos oidos. Otra indicacion ya consolidada es la del implante coclear en las
hipoacusias asimétricas. Estos pacientes presentan una hipoacusia neurosensorial moderada-severa
en un oido y una hipoacusia profunda en el otro, de manera que podrian utilizar simultaneamente el
implante en el oido con peor audicion y un audifono en el oido contralateral. Esta forma de
estimulacion se denomina estrategia bimodal. Con ella se ha comprobado que estos pacientes
consiguen audicion estereofbnica y mejores niveles de discriminacién del lenguaje, tanto en
ambiente de silencio como en ruido, en comparacion con los obtenidos empleando audifonos o
solamente un implante coclear.

Sin embargo, el implante coclear en la sordera unilateral es una indicacién aun no consolidada.
Hasta la fecha, la modalidad de tratamiento de los pacientes con sordera unilateral era la abstencion
terapéutica, el uso de un implante de conduccién 6sea o el uso de un audifono con sistema CROS
(contralateral routing of signal). El implante coclear constituye una nueva alternativa en ciertos
pacientes. Se ha demostrado el superior rendimiento del implante coclear con respecto al resto de
alternativas, sin que hayan existido interferencias con el oido normoacusico contralateral. Esto indica
gue es posible la integracion central de la estimulacién eléctrica y acustica, incluso con una audicion
normal contralateral. Uno de los motivos para promover la implantacién coclear en nifios con sordera
unilateral es facilitar un completo desarrollo del sistema auditivo central dentro del periodo critico o
de mayor sensibilidad, que se corresponde con los primeros afos de vida. Esta indicacion se
considera especialmente interesante en aquellos nifios con déficits visuales importantes o si
presentan situaciones de fragilidad en el oido auditivamente normal, como son determinadas
malformaciones laberinticas. A pesar de estos indicios, un meta-andlisis47 revela que las evidencias
existentes para la implantacion coclear en la sordera unilateral son escasas y solamente consisten en
series de casos, por lo que no se pueden extraer conclusiones firmes sobre la efectividad del
implante en la sordera unilateral infantil. No obstante, los hallazgos de esta revision sistematica de la
literatura, los prometedores resultados obtenidos en los adultos, y la importancia de la audicion
binaural, sugieren que la implantacion coclear en nifios con hipoacusia unilateral puede ser efectiva.

Los audifonos en el caso de una neuropatia auditiva tienen un beneficio limitado, sin embargo, el
implante coclear aporta unos resultados variables, ya que cuando la lesién esta en el nervio
(desmielinizacidn) la estimulacion eléctrica puede tener las mismas limitaciones que la acustica. No
obstante, se sabe que el 75 % de las neuropatias se deben a una alteracién presinaptica de la



funcion de la célula ciliada interna, circunstancia que permitiria obtener un rendimiento éptimo con el
implante. Dado que cada nifio con neuropatia auditiva es diferente, surgen varias situaciones clinicas
qgue hay que tener en cuenta. La primera es el nifio que presenta unas otoemisiones acusticas
normales o unos potenciales microfénicos cocleares robustos, pero presenta umbrales auditivos
pobres. En estos casos existe la posibilidad de una recuperacion de los umbrales auditivos en el
tiempo, lo que indica una recuperacién de la funcion neural. La segunda situacion clinica es la que
surge del hallazgo de unos umbrales auditivos conductuales no compatibles con una hipoacusia
severa o profunda (que no cumplen criterios audiométricos de implantacion) y que, sin embargo,
presentan un retraso muy importante en el desarrollo del habla y del lenguaje respecto al esperado
por su situacién auditiva. Este contexto ilustra el gran dilema que en ocasiones se presenta al indicar
un implante en estos pacientes con unos umbrales aparentemente buenos, dado que no esta claro si
el retraso del desarrollo del habla y del lenguaje esta motivado por su trastorno auditivo o por una
comorbilidad neurocognitiva.

Lineas de futuro en el tratamiento de la hipoacusia congénita

Existen nuevas técnicas genéticas como el CRISPR (clustered, regularly interspaced, short
palindromic repeat) asociadas a nucleasa 9 (CRISPR/cas 9), que constituyen herramientas muy
potentes tanto para estudiar funciones de genes como para el tratamiento de los trastornos
genéticos, uno de los principales seria la hipoacusia de causa genética, puesto que la mayoria de
ellas son debidas a mutaciones monogénicas. Esta técnica permite la edicion de genes (agregando,
interrumpiendo o cambiando secuencias de genes), eliminando también genes o introduciendo
mutaciones para observar el efecto. De hecho, se estén realizando experimentos en ratones para
intentar editar y corregir genes causantes de una forma de hipoacusia genética heredada de caracter
dominante. Estas técnicas abren la posibilidad de desarrollar en un futuro tratamientos basados en
genes o células que podrian preservar o restaurar la audicion con una percepcion de los sonidos mas
natural. Estos estudios han sido guiados por estudios similares realizados en la terapia ocular, puesto
gue ambos érganos tienen muchas similitudes y permiten vislumbrar un futuro muy prometedor.

SEGUIMIENTO

Se recomiendan revisiones con la siguiente periodicidad: en los primeros 18 meses de vida,
continuas a demanda de cada situacion; de los 18 meses a los 3 afos, cada 3 meses; de los 3 a los 6
anos, cada 6 meses y en el caso de mayores de 6 afnos con sorderas estables, anuales. Especial
atencion se debe tener con los nifios con hipoacusia derivada de infeccion por CMVc y con
malformaciones cocleares, como el acueducto vestibular dilatado ya que presentan un mayor riesgo
de deterioro auditivo. En nifios con neuropatia auditiva, se debe extremar la vigilancia por sus
dificultades para la inteligibilidad del lenguaje, la fluctuacién y empeoramiento auditivo. Los nifios que
superan el cribado neonatal, pero tienen un factor de riesgo, deben tener, al menos, una evaluacién
audiolégica entre los 24 y 30 meses de edad aunque hayan superado las pruebas de cribado en la
etapa neonatal.

Este seguimiento es recomendable integrarlo al “Programa del Nifio Sano” en los Centros de Salud
asegurandose, cada seis meses y hasta los tres afios de edad, de que el desarrollo comunicativo y



del lenguaje del nifio es el adecuado. En aquellos que presenten factores de riesgo asociados a la
hipoacusia se recomienda adaptar e individualizar la cronologia y el nimero de reevaluaciones
audiolégicas, dependiendo del factor de riesgo.

Con la escolarizacién se asocia una nueva oportunidad para evaluar la capacidad comunicativa del
nifo dentro del Programa de Salud Escolar, garantizando con ello que no quedaran sin detectar ni
tratar trastornos audiolégicos congénitos de aparicion tardia o adquirida. Estos controles auditivos,
que pueden ser realizados con pruebas objetivas o subjetivas adaptadas a la edad, deben
extenderse a toda la etapa pediatrica. Ante la menor sospecha de hipoacusia deberan ser derivados
a Unidades Diagnoésticas con experiencia en el diagnéstico de hipoacusia infantil.



Resultados

Es importante que el “Programa de Deteccién Precoz de Hipoacusias” sea un Programa de Salud
Publica sometido a un seguimiento que permita determinar si cumple con los criterios de calidad
adecuados. Dichos criterios de calidad son la garantia de que esta iniciativa permitira el
descubrimiento y tratamiento de los nifios hipoacusicos, los cuales van a necesitar una vigilancia
permanente para proporcionarles la mejor atencion, tanto médica como educativa y social.

Los sistemas de informacion de recogida de datos sirven no sélo para la mejora de los servicios que
se prestan, sino también para la vigilancia de la calidad del cribado, el diagnéstico y el tratamiento
temprano, asi como para facilitar la recogida de datos demograficos. En este sentido, la CODEPEH
ya expuso la absoluta necesidad de que en Esparia exista una base de datos Unica a nivel estatal, si
bien no se tiene constancia de la existencia de un registro central que recoja la informacién de los
distintos programas de deteccidn precoz de la hipoacusia, que todas las CCAA estan aplicando,
aunque éstas si tengan sus propios sistemas de informacion.

La CODEPEH ha definido claramente los parametros de calidad que deben ser objetivo de los
programas. Los objetivos generales han de ser el llevar a cabo el cribado antes del mes, para
realizar la confirmacion diagnéstica antes de los tres meses y haber iniciado el tratamiento
antes de los seis meses. Para conseguir esto es recomendable cumplir con los siguientes
parametros:

1. El objetivo del programa es descubrir todas las hipoacusias uni o bilaterales presentes en el
nacimiento, independientemente de su gravedad y etiologia. Como criterio de calidad, los
procedimientos de cribado deben asegurar que los falsos negativos tiendan al 0%.

2. Indicadores de calidad del Cribado universal: Se exploraran ambos oidos de todos los nifios
nacidos en la Comunidad Auténoma. Para ser universal, los nifios cribados han de superar al 95%
de los recién nacidos. Para ser neonatal, se debe realizar la primera prueba antes del mes de vida a
mas del 95% de los nifios.

Recribado: Se exploraran todos los nifios que no pasaron la primera prueba. Se deberia tender al
100% de los nifios derivados a segunda o tercera prueba, aunque se considera cumplido si supera el
95%.

3. Indicadores de calidad de la confirmacion diagnéstica: Se exploraran todos los nifios
derivados de la fase de cribado. No debe superar el 4% de tasa de derivacién a las pruebas de
confirmacién. Se deberia tender al 100% de los nifios con confirmacion diagnéstica hecha durante el
tercer mes de vida, aunque se considera cumplido si se supera el 90% en el tercer mes.

4. Indicadores de calidad del tratamiento: La instauracién la Atencion Temprana adecuada antes
de los seis meses de edad debe tender al 100% de los nifios con confirmacion diagnéstica de
hipoacusia, aunque se considera cumplido si se supera el 90%. Si se decide la adaptacion protésica,
no debe pasar mas de un mes entre la indicacién y la adaptacién en el 95% de los candidatos. Para
nifnos/nifias con pérdida auditiva congénita de aparicion tardia o adquirida, el 95% debe haber
iniciado el tratamiento en el plazo de 45 dias del diagnéstico. El porcentaje de nifios con pérdida
auditiva permanente a los que se ha llevado a cabo un control de desarrollo (lenguaje y cognitivo)



antes de los 12 meses debe ser del 90%.
5. Criterios de calidad de seguimiento del programa:

a. Epidemiologico: Registro informatico de todos los nifios y los resultados de las distintas fases. Es
recomendable poder disponer datos sobre: Numero de recién nacidos cribados antes de abandonar
el hospital. Numero de nifilos con hipoacusia confirmada antes de los 3 meses de edad. Numero de
nifos incluidos en un programa de atencion temprana antes de los 6 meses de edad. Numero de
ninos con sospecha de hipoacusia o confirmada que son remitidos a una Unidad de Hipoacusia
Infantil. NUmero de nifos con hipoacusia no sindrémica que tienen un adecuado desarrollo del
lenguaje y de las habilidades comunicativas al inicio de la edad escolar.

b. Clinico: Control de todos los nifios detectados en consulta de O.R.L.

El objetivo final de todas las iniciativas de cribado y tratamiento temprano de la hipoacusia congénita
es: “La optimizacion de la comunicacion y el desarrollo social, académico y profesional de

cada nifio y nina con pérdida auditiva permanente” y “Facilitar el acceso precoz y natural al
lenguaje oral a través de la audicion, aprovechando la plasticidad cerebral de los primeros
anos de vida y estimulando el desarrollo comunicativo y del lenguaje del nifio”.

¢ Como ha de realizarse el control para asegurar que todo neonato ha sido
cribado?

¢ Obtener el censo diario de ingresos en maternidad del hospital.

e |dentificar los neonatos que han sido trasladados a otras dependencias del hospital (pE;j:
NICU).

e |dentificar y documentar los neonatos que hayan sido exitus.

e |dentificar necesidades especificas como el encontrarse en proceso de adopcién o bajo la
tutela de las autoridades.

e Documentar en el historial de cada neonato la fecha y hora del cribado, los resultados en
cada oido y si se precisa realizar seguimiento del caso.

e Documentar los casos en los que los padres hayan rehusado realizar el cribado.

¢ Como se asegura que los equipos de cribado se encuentran en
condiciones optimas?

¢ Se debe comprobar que el equipo ha sido calibrado de forma regular conforme a las
especificaciones del fabricante y se dispone de la documentacion que lo acredita.



¢ Documentar las comprobaciones diarias de funcionamiento del equipo si tiene esa opcion.

¢ Realizar de forma diaria una cuidadosa y exhaustiva limpieza y mantenimiento de la sonda.



Complicaciones

Existen no obstante una serie de amenazas o complicaciones que deben afrontar los programas de
cribado:

1. Pérdida de casos en el proceso: La principal debilidad o “talén de Aquiles” de los programas
de cribado auditivo neonatal es la existencia de un alarmante porcentaje de nifios que no han
superado las pruebas de cribado iniciales y no son llevados a las siguientes pruebas o revisiones.

En un informe publicado se sugiere que cerca de la mitad de los casos cribados se pierden en el
proceso o tienen una documentacion incompleta de su situacién. Este hecho reduce la eficiencia de
la deteccidn y el tratamiento temprano de la hipoacusia ya que si las pérdidas superan el 20% se
compromete la validez de los resultados del programa. En un meta-analisis llevado a cabo con 53
estudios sobre la pérdida de casos en el proceso (26) se encontrd que las tasas globales se situan
en un 20 % en estudios unicéntricos y en un 21 % en los multicéntricos. El principal factor reconocido
que influye en este problema es la falta de conocimiento de la importancia de completar el
proceso diagnostico de los nifos que no superan el cribado de la hipoacusia seguido de la
distancia que separa el domicilio del nifio de los centros donde se llevan a cabo las pruebas.
Las obligaciones laborales y las actitudes desfavorables, tanto de los padres, como de los
profesionales sanitarios, se reconocen también como factores significativos. Asi, la principal causa
de la pérdida de los casos en el proceso es de origen parental, lo que resulta paradadjico, teniendo en
cuenta las altas tasas de satisfaccion de los padres en las encuestas relativas a los programas de
cribado neonatal de la hipoacusia. No obstante, también influyen otros factores como estar
domiciliados en el medio rural, pertenecer a minorias étnicas o contar con escasos recursos
econémicos (27).

Aunque en la mayoria de los programas estan perfectamente delineados los circuitos de derivacion
durante el diagnéstico etiolégico y audioldgico del nifio detectado en el cribado, resulta dificil de
completar para muchos padres. A pesar de que algunos programas de deteccién precoz de la
hipoacusia han intentado reducir las cifras de casos perdidos, en la actualidad no existe un método o
abordaje estandarizado. Sin embargo, la falta de adherencia a un proceso diagnéstico y terapéutico
en otras areas de la atencidn sanitaria si ha sido objeto de intervencion por los denominados
“programas de navegacion” para los pacientes. La figura del “navegador” es la de un profesional de
la salud entrenado, que se dedica a asesorar y mitigar los factores personales o del medio
involucrados para promover la adherencia a los procesos diagnésticos y terapéuticos. Estos
profesionales asisten y orientan a los pacientes con el fin de facilitarles el cumplimiento con las citas
de las consultas y las pruebas en los centros sanitarios. Se ha llevado a cabo un ensayo prospectivo,
controlado y randomizado (28), en el que, comparado con la situacion basal en la que no interviene
“el navegador”, se ha demostrado su eficacia para disminuir las tasas de falta de adherencia en el
proceso diagndstico tras un fallo en las pruebas de cribado. Las funciones del personal navegador
deberian ser asumidas por un profesional del equipo interdisciplinar del programa de cribado de la
hipoacusia. Dicha figura seria el enlace con el movimiento asociativo de familias, para que éste
pueda prestar el apoyo y la atencién que las familias precisan, y actuaria, como profesional de
conexién con los servicios sociales. Por tanto, las medidas mas frecuentemente recomendadas para
paliar las altas cifras de casos perdidos en el proceso incluyen la necesidad de contar con un equipo
interdisciplinar comprometido, hacer camparias de concienciacion publica en relacion con la
importancia de los programas de deteccion, diagnéstico y tratamiento precoz de la sordera infantil,



asi como la mejora en el mantenimiento de los necesarios sistemas de documentacién y bases de
datos.

2. Escasez de personal entrenado y con experiencia en hipoacusia infantil: Incluyendo
audidlogos protésicos, logopedas, estimuladores de atencidén temprana y médicos. Una
recomendacion de la CODEPEH es la de crear Unidades de Hipoacusia Infantil dedicadas en
exclusiva a la atencion integral de los nifios con problemas auditivos.

3. No lograr una valoracion en tiempo y forma de los casos: Existe la idea equivocada que la
superacion del cribado neonatal garantiza una correcta audicién de por vida, por lo que se retrasa o
se ignora la peticion de ser valorada auditivamente una sospecha de hipoacusia.

4. No disponer de una base de datos estatal: Resulta indispensable para el registro de los
indicadores de los programas de las distintas comunidades con el fin de conocer la incidencia de la
hipoacusia infantil con la que plantear decisiones estratégicas a nivel nacional. Es el caso de Espana.

Por otra parte, existen deficiencias en la planificacion, ademas de dificultades organizativas y de
disposicién de recursos en relacion con estos programas de cribado, que impiden garantizar la
confirmacién diagnoéstica y el acceso a una intervencion temprana de calidad. Estos hechos no
afectan a la justificacién intrinseca del cribado universal neonatal de la hipoacusia. Al contrario, lo
gue implican es que se tienen que llevar a cabo acciones adicionales y disefar programas mas alla
del cribado neonatal para asegurar que todos los nifios con una hipoacusia significativa sean
detectados pronto. Por ello, muchos programas incluyen algun tipo de re-cribado dirigido a ciertos
nifnos que presentan factores de riesgo de hipoacusia de aparicion tardia o progresiva. Incluso se
deberian plantear programas de cribado preescolar y escolar que ya han demostrado su utilidad.

Ademas, merece especial mencion la infeccion congénita por CMV. Estudios recientes han
sefalado al CMV como una de las causas mas importantes de hipoacusia congénita y también
postnatal, sélo por detrés de las de origen genético. Hay estudios que identifican la infeccion por
CMV como la causa, aproximadamente, del 20% de los casos de hipoacusia neurosensorial
congénita pero asciende al 25% de los casos en la infancia (29,30).

El cribado selectivo para CMV queda bien establecido porque solo en torno al 10% de los nifios con
pérdida de audicién al nacer, relacionada con CMV, se diagnostica por signos clinicos de la infeccién
(29). Aunque un amplio estudio multicéntrico encontré que los nifios con infeccidén congénita por
CMV tienen siete veces mas probabilidades de no superar el cribado auditivo (31), otro gran estudio
multicéntrico (29) demostrd que, el cribado selectivo sélo pudo identificar el 57% de los nifios con
hipoacusia relacionada con CMV. Esto es asi porque aproximadamente la mitad de los nifios con
infeccién congénita por CMV no tienen pérdida de audicion al nacimiento. Sin embargo, a largo
plazo, un alto porcentaje (25%) desarrollarédn hipoacusia que, a menudo progresiva en los primeros 6
anos de vida (18-63 % de casos) y profunda (78%).

Estas limitaciones del cribado selectivo apoyan la necesidad de plantear un cribado de CMV
universal, que permitiria captar en el tiempo adecuado aquellos neonatos infectados pero



asintomaticos y que tienen una primera determinacién auditiva normal, con riesgo de presentar una
hipoacusia posterior.

PERSPECTIVA DE FUTURO PARA LUCHAR CONTRA ESTAS AMENAZAS:
CRIBADO COMBINADO

Actualmente los programas de cribado tienen limitaciones para detectar las hipoacusias leves o
moderadas, asi como para detectar las hipoacusias de inicio tardio o las que progresan tras el
nacimiento. Muchas de éstas tienen en su etiologia la infeccién por CMVc y/o alteraciones genéticas.
Debido a ello, estos nifios no se beneficiaran de la mejoria prondéstica que confiere la deteccion y
tratamiento temprano de las hipoacusias. La utilizacién del cribado genético junto con el cribado
auditivo en los recién nacidos podria ser beneficiosa para mejorar la tasa de deteccién de nifios en
riesgo (32), asi como para la identificacion temprana de los mismos. Se podria prevenir también el
desarrollo de hipoacusia evitando el uso de aminoglucésidos en pacientes portadores de mutaciones
sensibles a los mismos y toda la informacion obtenida se podria utilizar para el consejo genético. En
un futuro, el cribado de la infeccion CMVc se puede integrar con el estudio genético, ademas del
cribado auditivo, a modo de panel diagnéstico de sordera. Este enfoque permitiria obviar las
limitaciones del cribado auditivo neonatal actual y detectaria todos los nifios con riesgo auditivo
presente o futuro. Hay que recordar que la infeccion por CMV no excluye la posibilidad de presentar
de forma simultanea una alteracion genética relacionada con la pérdida auditiva, como se ha
demostrado por Lu y cols (33): realizaron un analisis prospectivo sobre 1.716 recién nacidos, de
ellos resultd positivo el cribado genético en veinte (1,2%) y el cribado de CMV en tres (0,2%). Lo
interesante es que doce de los veinte recién nacidos que tuvieron un cribado genético positivo (60 %)
y los tres positivos para CMV (100 %), superaron el cribado auditivo al nacer. A los tres meses se
confirmo la pérdida auditiva en seis de los veinte pacientes con genética positiva (30%). Este estudio
ratifica que realizar cribado auditivo, genético y de CMV ayuda a detectar casos que no serian
identificados mediante los programas habituales de cribado auditivo. Por tanto, plantear un cribado
integrado y completo con estudio auditivo, genético y de la infeccion CMVc es factible y se
obtienen buenos resultados, aunque se necesitan mas estudios de coste-efectividad.
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