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RESUMO

Introducgao: A Osteogénese imperfeita (Ol) € uma doenca hereditaria rara caracterizada pela diminuicdo da
densidade 6ssea devido a defeitos na biossintese de coldgeno tipo 1. A maioria dos casos de Ol é causada por
mutacBes nos genes COL1A1 e COL1A2 que codificam as cadeias de procolagenos a1 e a2. Dentre as
manifestacdes encontramos a perda auditiva. Objetivos: Verificar a prevaléncia de perda auditiva em uma série
de casos de Ol e correlacionar com o gendtipo . Metodologia: Os casos foram recrutados em um Centro de
Referéncia em Ol e todos realizaram audiometria tonal liminar. A andlise molecular foi realizada através de um
Painel de Sequenciamento de Nova Geracao (NGS). O projeto foi aprovado com o nimero CAAE:
3233018500005327. Resultados: A amostra foi composta por 71 casos (N: 142 orelhas), sendo 44 do sexo
feminino e 27 do masculino com idade minima de 5 e maxima de 66 anos (mediana de 19 anos). Dentre os tipos
de Ol foram avaliadas 104 orelhas de individuos clinicamente classificados com Ol Tipo |, 10 do Tipo Ill, 22 do Tipo
IV e 6 do Tipo V. A andlise molecular foi realizada em 63,38% dos casos. Verificou-se maior prevaléncia de defeito
quantitativo observada no gene COL1A1 (40%), seguida do defeito qualitativo no gene COL1A2 (28,89%). A
alteragdo no gene IFITM5, caracteristica do tipo V foi confirmada nos 3 casos. Apresentaram resultado negativo
no painel NGS, sendo considerados sem diagndstico molecular 7,04% dos casos. Nos casos sem diagndstico
molecular, em 51,92% das orelhas os achados auditivos foram normais. Quando alterado, a perda auditiva mista
foi evidenciada em 64% dos casos, seguida pela presenca de componente condutivo com 20%, perda auditiva
neurossensorial com 12% e perda auditiva em alta frequéncia com 4%. Nos casos com diagndstico molecular a
normalidade foi observada em 50%. Quando alterado, tanto a presenca de componente condutivo quanto a
perda auditiva mista atingiu 31,11% dos casos, seguida por 20% de perda auditiva neurossensorial, 13,33% de
perda condutiva e 4,44% de perda em alta frequéncia. Comparando os defeitos encontrados, constatou-se uma
maior perda auditiva nos casos com alteragdo quantitativa nos genes COL1A1 e COL1A2 (60,53%), seguida dos
casos de defeitos qualitativos (47,22%). Na alteracdo do gene IFITM5, 66,67% dos casos apresentaram perda
auditiva, sendo 50% do tipo neurossensorial e 25% tanto de perda auditiva condutiva quanto mista. No que
tange a gravidade da alteracao auditiva, os defeitos quantitativos revelaram 52,17% de perda auditiva mista,
enquanto os defeitos quantitativos estavam empatados no componente condutivo e na perda auditiva
condutiva com 29,41%. Conclusdes: Os achados demonstram que nos casos onde o defeito dos genes COL1A1 e
COL1A2 foi quantitativo houve uma maior prevaléncia de altera¢do auditiva, sugerindo que esses casos devam
ser avaliados precocemente. Faz-se necessario um maior nimero de estudos sobre o tema para
compreendermos melhor a perda auditiva nesta populacgao.
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