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INTRODUCCION

 Déficit sensorial mas prevalente.

» Afecta a un 30% poblacién en alguin momento de la vida.




HIPOACUSIA NEUROSENSORIAL

60% GENETICAS.
4 N

70% aisladés 30% sindromicas

 Penetrancia incompleta

 Expresividad variable

Hipoacusias hereditarias: asesoramiento genético. Rubén Cabanillas Farpén, Juan Candifianos



SECUENCIACION GENOMICA

Convencional (Sanger) Nueva generacion (NSG)
« Elevado coste « Bajo coste
* Rendimiento diagndstico bajo * Rendimiento diagnostico alto

* Deteccion de todos los tipos de
variacion




» Conocer los resultados de la aplicacién practica de

la secuenciacion de nueva generacion en la
hipoacusia no filiada del adulto.




MATERIAL Y METODOS

Hipoacusia
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, . ¢ Sin causa ambiental
0 mixta

Variables Antecedentes familiares
recogidas Antecedentes personales

e Estudio genético
molecular de
secuenciacion masiva.

Panel
OTOgenics



MATERIAL Y METODOS




RESULTADOS

e Edad: 21 - 76 anos.

Hallazgos del estudio genético

m Positivo = Variante de significado incierto = Negativo



RESULTADOS

* Variantes patogénicas encontradas:

Genes

TECTA
GJB2

KCNQ4
ACTG1

« COL2A1

« USHZ2A
« ABHD12

14 resultados
positivos




RESULTADOS

* Variantes patogénicas encontradas:

Genes

14 resultados
positivos « TECTA
e GJB2

5 « KCNQ4
 ACTG1 =2 Sd. Baraitser-

Winter (x2)

N + COL2A1 > Sd. Stickler
Sindromicas + USH2A > Sd. Usher

« ABHD12 - Sd. Pharc

(30%)




RESULTADOS

SDRE STICKLER Auditivas
+ Mujer 60 afios C 7

+ Mutacién gen COL2A1 peulares

 No AF - De novo (AD)

Esqueléticas

‘ Orofaciales ’

Penetrancia incompleta
Expresividad variable




DISCUSION

« Desafio diagnostico

* |diopaticas ---- Genéticas

¢ Tiene utilidad en la practica clinica realizar estudios
genéticos de la hipoacusia en el adulto?




UTILIDAD DEL DIAGNOSTICO
GENETICO EN LA HIPOACUSIA

e Evita pruebas
innecesarias

e Factores ambientales
e Sindromes

e Satisfaccion

Prevenciéon | Diagnostico

Tratamiento N
o Reproduccion
Y pronostico

e Consejo
genético

e Implante coclear
e Evolucion hipoacusia




CONCLUSIONES

Alto rendimiento diagndstico de la secuenciacion masiva

Ampliar el conocimiento sobre la epidemiologia
geneética de la hipoacusia.

Implicaciones clinicas, econdmicas y emocionales.
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