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INTRODUCCIÓN

• Déficit sensorial más prevalente.

• Afecta a un 30% población en algún momento de la vida.

Hipoacusia



• Penetrancia incompleta

30% sindrómicas70% aisladas

• Expresividad variable

• Heterogeneidad genética

• Heterogeneidad alélica

60% GENETICAS

HIPOACUSIA NEUROSENSORIAL

Hipoacusias hereditarias: asesoramiento genético. Rubén Cabanillas Farpón, Juan Candiñanos



SECUENCIACION GENOMICA

Convencional (Sanger)

• Elevado coste
• Rendimiento diagnóstico bajo

Nueva generación (NSG)

• Bajo coste
• Rendimiento diagnóstico alto
• Detección de todos los tipos de 

variación 

Panel de genes



OBJETIVO

Ø Conocer los resultados de la aplicación práctica de 
la secuenciación de nueva generación en la 

hipoacusia no filiada del adulto.



MATERIAL Y MÉTODOS 

Hipoacusia 
percep,va

ó mixta

• 2016 y 2018
• Sin causa ambiental

Panel 
OTOgenics

• Estudio genético 
molecular de 

secuenciación masiva. 

Variables 
recogidas

• Antecedentes familiares
• Antecedentes personales40 pacientes 



MATERIAL Y MÉTODOS 



RESULTADOS
• Edad: 21 - 76 años. 

Hallazgos del estudio genético



RESULTADOS
• Variantes patogénicas encontradas: 

14 resultados 
positivos

2 
AR

Genes

• TECTA 
• GJB2
• KCNQ4 
• ACTG1 
• COL2A1 
• USH2A 
• ABHD12

11 
AD



RESULTADOS

14 resultados 
positivos

9
(70%)

No sdre

5
(30%)

Sindrómicas

Genes

• TECTA 
• GJB2
• KCNQ4 
• ACTG1 à Sd. Baraitser-

Winter (x2)
• COL2A1 à Sd. Stickler
• USH2A à Sd. Usher
• ABHD12 à Sd. Pharc

• Variantes patogénicas encontradas: 



RESULTADOS

SDRE STICKLER

• Mujer 60 años

• Mutación gen COL2A1 

• No AF à De novo (AD)

Auditivas 

Oculares

Esqueléticas

Orofaciales XPenetrancia incompleta
Expresividad variable



DISCUSION 
• Desafío diagnóstico

• Idiopáticas ---- Genéticas

¿Tiene utilidad en la práctica clínica realizar estudios 
genéticos de la hipoacusia en el adulto?



UTILIDAD DEL DIAGNOSTICO 
GENETICO EN LA HIPOACUSIA

• Consejo 
genético

• Implante coclear
• Evolución hipoacusia

• Evita pruebas 
innecesarias

• Satisfacción

• Factores ambientales 
• Síndromes 

Prevención Diagnós3co

Reproducción
Tratamiento
Y pronóstico



CONCLUSIONES 

Alto rendimiento diagnóstico de la secuenciación masiva

Ampliar el conocimiento sobre la epidemiología
genética de la hipoacusia.

Implicaciones clínicas, económicas y emocionales.




