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Recentemente, foi descrita uma nova mutacdo no gene OTOF, que codifica a proteina
otoferlina, a Q829X como causa de surdez neurossensorial ndo-sindrémica com padrédo de
herengca autossdbmico recessivo. Essa mutacdo € a terceira mais frequente com padrdo de
heranga autossémico recessivo na populagéo espanhola, depois da 35delG e outras mutacdes
no gene da conexina 26, apresentado-se em aproximadamente 3% de todos os casos de
surdez na populacdo espanhola. Portanto, o estudo da mutacdo Q829X no gene OTOF na
populagédo brasileira é de extrema importancia para o diagnéstico molecular em individuos com
surdez neurossensorial de etiologia ndo esclarecida. Desse modo, o objetivo do presente
estudo foi determinar a frequéncia da mutacdo Q829X no gene OTOF em individuos
portadores de surdez neurossensorial ndo sindrdmica, onde ndo foram observadas mutacdes
no gene da conexina 26. Até o presente momento, foram avaliados 60 individuos utilizando o
método de andlise de restricdo enzimatica (enzima Bfa I). Porém, em nenhum deles foi
encontrada a mutacdo Q829X. A auséncia de mutacdes nos individuos estudados pode ser
explicada pela possibilidade da mutac@o néo ser frequente na populagdo brasileira ou até pelo

baixo nimero de individuos analisados até o momento.
Q829X - OTOF - Surdez



	IDENTIFICAÇÃO DA MUTAÇÃO Q829X NO GENE OTOF EM INDIVÍDUOS COM SURDEZ NEUROSSENSORIAL NÃO SINDRÔMICA

