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Acredita-se que mais de 100 genes estejam envolvidos na surdez hereditaria ndo sindrémica.
Além disso, algumas mutacdes tém sido implicadas na predisposicdo & surdez quando
associadas a agentes ototoxicos. A cisplatina e a carboplatina séo drogas com atividade
antitumoral que podem apresentar como efeito colateral a ototoxicidade. Esta é conhecida pela
lesdo do 6rgéo periférico da audicdo. O objetivo do presente trabalho foi estudar a relacdo de
mutacdes e polimorfismos em pacientes com ou sem perda auditiva que receberam
quimioterapia com drogas ototdxicas na infancia. Desta forma, foi realizado o rastreamento de
mutagBes no gene GJB2 (por alelo especifico e sequenciamento direto), mutagcdes no gene
mitocondrial MTRNR1 (por analise de restricdo enzimética) e dele¢Bes envolvendo o gene
nuclear GJB6 (por PCR multiplex). Entre os 48 individuos analisados, foi encontrada a mutacéo
35delG no gene GJB2 em 1 individuo em heterozigose. No gene mitocondrial MTRNR1 foram
encontradas as alteragbes A827G (4 casos) e T825A (1 caso). Porém, nao foi encontrada a
mutagdo mitocondrial A1555G. As delecbes A(GJB6-D13S1830) e A(GJB6-D13S1854) nédo
foram detectadas em nenhum dos individuos estudados. A frequéncia observada do alelo
35delG observada nos individuos estudados estd de acordo com os dados da literatura.
Entretanto, até o presente momento, ainda ndo é possivel aferir uma conclusdo mais precisa
sobre a relacdo de mutagcbes e polimorfismos na deteccdo de mutacbes em pacientes que

usaram drogas ototoxicas.
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