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Abreviaturas

RANU - rastreio auditivo neonatal universal

PEATC - potenciais evocados auditivos do tronco cerebral
RMN - ressonéncia magnética nuclear

MAI — meato acustico interno

CAIl — canal auditivo interno

OEA - otoemissdes evocadas acusticas

CMV - citomegalovirus

TC - Tomografia Axial Computadorizada



Abstract

We present the case of a three-year-old male child, referred from the maternity hospital
Bissaya Barreto after having passed the universal neonatal hearing screening (RANU) test,
but with a paternal notion of interauricular asymmetry, with no apparent repercussions on
development, absence of family history deafness or other known risk factors. After consulting
an ENT doctor, the genetic study was carried out, but was inconclusive. It should be noted that
no changes were found after a physical examination performed by the ENT doctor. Of the
complementary exams performed, the result of the auditory evoked potentials of the brain stem
(PEATC) stands out, normal tracing on the left and no response on the right. Nuclear magnetic
resonance (NMR) imaging of the skull revealed incomplete division of the eighth right cranial
nerve, identifying vestibular divisions in the posterior quadrants, but not defining the cochlear
nerve.

In children with sensorineural deafness, the etiological and imaging diagnosis becomes

essential for adequate therapeutic guidance.



Resumo

Apresentamos o caso de uma crianga do sexo masculino, com trés anos de idade,
encaminhado da maternidade Bissaya Barreto apos ter passado no rastreio auditivo neonatal
universal (RANU) mas com nogéo paterna de assimetria interauricular, sem aparentes
repercussoes no desenvolvimento, auséncia de histéria familiar de surdez ou de outros fatores
de risco conhecidos. Apos consulta de ORL, realizou o estudo genético, sendo os resultados
obtidos todos negativos. De referir que, apds exame objetivo feito pela ORL, ndo foram
encontradas alteragbes. Dos exames complementares realizados, destaca-se o resultado dos
potenciais evocados auditivos do tronco cerebral (PEATC), tragado normal a esquerda e
auséncia de resposta a direita. A ressonancia magnética nuclear (RMN) do cranio revelou
divisdo incompleta do oitavo nervo craniano direito, identificando-se as divisGes vestibulares
nos quadrantes posteriores, mas nao se definindo o nervo coclear.

Em criangas com surdez neurossensorial o diagnostico etiolégico e imagioldgico torna-se

imprescindivel, para adequada orientacao terapéutica.

Palavras-Chave: surdez infantil, surdez neurossensorial, agenesia do nervo coclear



Introducao

A agenesia do nervo coclear € uma malformagéo embriolégica do ouvido interno, que se
traduz clinicamente por surdez neurossensorial congénita. Apesar da sua raridade, o
diagndstico de aplasia ou hipoplasia do nervo vestibulococlear é de importancia fundamental
no diagnostico diferencial na abordagem da crianga com surdez neonatal, a qual corresponde
a 1 em cada 1000 recém-nascidos. Segundo a literatura, a agenesia unilateral do nervo

coclear unilateral pode afetar até 3% das criancas em idade escolar *.

A hipoacusia neurossensorial pode ter como causa qualquer lesdo ao longo da via auditiva,
desde a coclea ao sistema nervoso central. Os grupos etilogicos sédo variados, desde
alteragdes genéticas, malformagdes labirinticas, infegdo, ototoxicidade, traumatismos e
causas idiopaticas'.Na hipoacusia neurossensorial, o local mais comum de leséo é a coclea,
nomeadamente o epitélio sensorial e as células ciliadas. De todas as causas, a menos
frequente é a lesao central, sendo que pode estar afetado o nervo coclear, o nucleo coclear
ou outros centros da audicao’. A identificagdo do local da lesédo é fundamental para a escolha
do tratamento e para o progndstico'. Quando se manifesta de forma unilateral devera levantar

a suspeita de uma massa ou lesao intracraniana focal'.

A fisiopatologia da auséncia do nervo vestibulococlear ndo é clara, uma vez que se
desconhece se o nervo ndo se desenvolveu (aplasia) ou, como hipétese alternativa,
degenerou apds a sua formagao.? Do ponto de vista anatémico, pode ocorrer na forma de
aplasia total ou hipoplasia, envolvendo qualquer uma das trés divisdes do VIl par.

O diagnéstico definitivo € fundamental no que concerne as terapéuticas de reabilitagao
auditiva podendo implicar cirurgia de implante coclear. Sdo contraindicadas para esta cirurgia,
a agenesia do nervo coclear e a estenose do meato acustico interno (MAI). Nestes casos, a
cirurgia viavel serd o implante auditivo do tronco cerebral. Os avangos da imagiologia
possibilitam a visualizagao detalhada da anatomia do ouvido, bem como do CAl, o que muito

ajuda no diagndstico desta patologia.

Apresenta-se o caso clinico de um doente com 3 anos de idade, do sexo masculino, com
diagndstico de hipoacusia neurossensorial profunda do ouvido direito e limiares auditivos

neurossensoriais normais no ouvido esquerdo.



Caso clinico

Doente caucasiano do sexo masculino, com 3 anos de idade, que foi encaminhado para
consulta de Otorrinolaringologia pediatrica, por nogdo dos pais de assimetria interauricular
aos 2 meses de idade, uma vez que nao reagia a estimulos auditivos; de referir que passou
no rastreio auditivo neonatal universal (RANU), com otoemissdes acusticas. Nao apresentava
dismorfismos nem massas palpaveis cervicais. Contudo, ndo se verificaram alteragdes do

desenvolvimento psicomotor em idade pré-escolar.

Fruto de uma gravidez de 36 semanas e 5 dias, vigiada na Maternidade Bissaya Barreto —
Coimbra (MBB) - em que a mae teve metrorragias no primeiro trimestre e infe¢des urinarias
de repeticao. Trata-se de um doente que, aparentemente, ndo tem antecedentes pessoais e

familiares, nem fatores de risco perinatais de surdez. Tem 1 irmao de 6 anos, saudavel.

Realizou otoscopia com resultado normal em ambos ouvidos, bem como Otoemissbes
Evocadas Acusticas (OEA), 15 dias ap6és o RANU, onde passou nos 3000Hz e 4000Hz,
bilateralmente (Figura 1). Timpanograma tipo C. (Figura 2)

FIGURA 1 — Resultado do teste de Otoemissdes Evocadas Acusticas feito em ambos os
ouvidos, tendo o doente passado nos 3000Hz e nos 4000Hz (05.09.2016)



Figura 2 — Timpanograma tipo C (05.09.2016)

Foi também efetuado um estudo de Potenciais Evocados Acusticos (PEA) com limiares
neurossensoriais apenas presentes no ouvido direito e 30 dB no ouvido esquerdo. Sem
alteracdo da morfologia e amplitude das ondas apresentadas para o ouvido esquerdo.
Contudo, verificava-se auséncia de resposta a direita, pelo que era um exame compativel com

normal audi¢do apenas para o ouvido esquerdo.

Neste contexto, foi realizada, entdo, uma RMN que revelou “uma divisédo incompleta do VIII
par direito, identificando-se as divisdes vestibulares nos quadrantes posteriores, mas nao se
definindo o nervo coclear nos planos obtidos. Adicionalmente nao se identifica o nervo facial
no canal auditivo interno ou no trajeto cisternal. Nao foi possivel a identificagéo do nervo facial
direito no canal auditivo interno ou no trajeto cisternal. As estruturas que compdem o labirinto
membranoso identificam-se, contudo, com morfologia e contornos normais e encontram-se
permeaveis. Os canais auditivos internos apresentam dimensfes normais e sao

sensivelmente simétricos. (Figura 3 e 4)



Figura 3 - Ressonancia Magnética em corte axial intercetando o ouvido interno direito

mostrando a auséncia dos contetuidos do nervo facial e coclear no canal auditivo interno.

Figura 4 - Ressonancia Magnética em corte axial a intercetar o ouvido interno

esquerdo, mostrando-se os contetdos do nervo facial e nervo coclear, no canal auditivo

interno.



Na suspeita de ser uma doenga genética a causa desta surdez unilateral foi proposta consulta
de Genética no Hospital Pediatrico, onde realizou estudo de possiveis mutagdes GJB2 e
GJB6. Foi, ainda, solicitada pesquisa CMV no cartdo guthrie tendo os resultados destes

exames sido todos negativos.
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Discussao

A surdez neurossensorial pode ser subdividida em surdez sensorial/coclear (quando as
células ciliadas do ouvido interno estdo afetadas) ou surdez central/retrococlear (quando a
causa esta ao longo da via auditiva). Atualmente, nos paises desenvolvidos, 0 RANU esta
implementado e permite rastrear e sinalizar, precocemente, a populacio de risco para esta

patologia, para que seja tratada o mais cedo e da melhor forma possivel.

Constata-se que a surdez unilateral tenha como causas algumas sindromes (sindrome de
Charge, sindrome de Down) e malformagdes do ouvido interno. Contudo, apesar do avango
na Medicina ainda em quase metade dos casos, a etiologia desta patologia ainda é
desconhecida. A pré-infegdo por CMV € a mais comum para surdez neurossensorial
congeénita, que tem uma incidéncia no mundo inteiro de cerca 1-3 em 1000 nascimentos*.
Como fatores de risco perinatais, a causa genética € importante, sendo que, em todas as
etnias, a mutagéo do gene DJB2 é a mais procurada. Para além de haver outros fatores de
risco documentados (permanéncia em unidade de cuidados intensivos apds o nascimento,
infegdes intrauterinas, historia familiar e infegdes pdsparto), na maioria dos casos, nao sao
descritos quaisquer fatores de risco na surdez neurossensorial®.

Em termos de protocolo de estudo destas criangas surdez neurossensorial unilateral com
otoemissdes acusticas positivas e potenciais acusticos negativos, € fundamental a realizagéo
de exame imagiolégico, tanto por Tomografia Axial Computadorizada (TC) ou RMN. O exame
gold standard é a RMN pois permite uma avaliagdao completa da paténcia e morfologia do
labirinto coclear e vestibular, avaliar os segmentos dos nervos coclear e facial no canal
auditivo interno e cisterna, bem como uma avaliagao do parénquima cerebral aprofundadaZ.
Com o uso mais generalizado da RMN para descobrir possiveis causas para a surdez

neurossensorial, naturalmente, a prevaléncia da agenesia do nervo coclear tem aumentado.

O diagnéstico diferencial deste caso, de surdez neurossensorial unilateral, tem que considerar
etiologias mais comuns como: malformag¢des do ouvido interno, alargamento do aqueduto
vestibular, infe¢des virais ou bacterianas (meningite), trauma, causas genéticas e neoplasias
cerebrais. Contudo, uma grande percentagem continua sem causa conhecida, ou seja,

idopatica’.

Nestes casos em que a causa de surdez congeénita unilateral é a agenesia do nervo coclear,

nao ha tratamento com intengéo curativa. Assim sendo, devem tranquilizar-se os familiares
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acerca da patologia da crianga, aliviar a frequente ansiedade associada a outro tipo de
patologia, designadamente oncoldgica bem como delinear o plano terapéutico da forma

possivel.

Atualmente ainda nao existem solugdes satisfatérias para este tipo de lesdo, sendo de
considerar implante do tronco cerebral, realizando sempre vigilancia clinica regular do ouvido
sao.

Sao estas as respostas que a comunidade médica tenta obter ao longo do tempo. Com base
na revisao bibliografica destes casos verifica-se que o resultado da implantagao destes
doentes quer a nivel do tronco quer a nivel coclear tém pouco sucesso. Neste caso clinico, a

terapéutica imposta foi a vigilancia do ouvido sao e terapia da fala.

Embora tenha um ouvido saudavel varios estudos apontam para uma possivel deterioracao
do mesmo*, pelo que é fundamental vigiar estes doentes ao longo da sua vida para que esta

surdez unilateral ndo degenere numa surdez bilateral.
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Conclusao

O RANU é importante, sendo os primérdios de um programa de detegcédo e intervengao
precoce na audigdo. Tem como objetivo rastrear todas as criangas até um més de idade e
aquelas com perda auditiva confirmada, devem receber tratamento apropriado até aos seis
meses de idade. Assim, no periodo de maior plasticidade cerebral, fornecemos a crianca uma
grande informagéo a cerca da sua audig¢ao, possibilitando um aumento das suas hipéteses de

se desenvolver normalmente.

Perante um doente com indicios de surdez unilateral, com caracteristicas sugestivas, mesmo
sendo a causa mais frequente as malformagdes do ouvido interno, € sempre importante fazer
o diagndstico diferencial, para distinguirmos causas benignas das causas malignas, sendo
entdo importante o estudo de todos os achados clinicos, que habitualmente s&o raros, e

achados imagioldgicos que podem ser decisivos para o diagnéstico.

Releva-se a importancia da RMN no diagndstico etiologico desta patologia, para que de forma
precoce, seja possivel encontrar um tratamento minimamente eficaz e melhorar a qualidade

de vida dos nossos doentes.
Com o desenvolvimento das técnicas cirurgicas, designadamente implante coclear e implante

do tronco cerebral, podera vir a encontrar-se uma melhor solugdo para doentes com casos

semelhantes, ndo descurando a vigilancia do ouvido saudavel, com consultas de rotina.
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