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RESUMEN Introduccion y objetivo: Las causas hereditarias son responsables de la mitad de los casos de
hipoacusia neurosensorial en jovenes. La mutacién del gen MYH14 es autosémica dominante.
Descripcion: Paciente varén de 33 afios con hipoacusia neurosensorial bilateral moderada a
severa. El estudio genético mostré mutacion del gen MYH14. Discusion: Es un caso de sordera
neurosensorial poslingual, compatible con una herencia autosémica dominante. La mutacién
del gen MYH14 puede aumentar la susceptibilidad para el trauma acustico, justificando la apa-
ricion tardia de la sordera. Conclusiones: La mutacion del gen MYH14 es, probablemente, una
causa de sordera. El estudio genético tiene una crecente importancia.
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SUMMARY Introduction and objective: Hereditary causes are responsible for half of cases of sensorineural
hearing loss in young people Mutation of the MYH14 gene is autosomal dominant. Description:
A 33 years-old male patient with moderate to severe bilateral sensorineural hearing loss. Ge-
netic study revealed MYH14 gene mutation. Discussion: This is a case of post-lingual sensori-
neural deafness, compatible with autosomal dominant inheritance. MYH14 mutation seems to
increase susceptibility to acoustic trauma, which may justify the late onset of hearing loss.
Conclusions: MYH14 mutation is, probably, a cause for hearing loss. Genetic study has, there-
fore, a growing importance.
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INTRODUCCION

La hipoacusia neurosensorial en enfermos j6-
venes menores de 35 afios es un desafio diag-
nostico. En primer lugar, es importante hacer
un examen de imagen (tomografia computari-
zada —TC— o resonancia magnética —RM—)
para excluir condiciones mas frecuentes como
traumatismo en el hueso temporal o enferme-
dad desmielinizante [1]. También es necesa-
rio, través de historia clinica, saber se hubo ex-
posicibn a aminoglucosidos o infeccion
perinatal por el grupo TORCHES (toxoplasmo-
sis, rubeola, citomegalovirus, herpes simple,
sifilis), que puede tener un efecto tardio en au-
dicion [2].

Las causas hereditarias son responsables en
cerca del 50% de los casos de sordera en en-
fermos jovenes. Aproximadamente el 70% de
estos casos son no sindromicos, el 15% a 20%
originados por mutaciones autosémicas domi-
nantes [3].

El gen MYH14 codifica una de las cadenas pe-
sadas de la isoforma no muscular de la mio-
sina tipo Il, que es expresada en grandes can-
tidades en la coclea [4]. Este gen se encuentra
localizado en una regién asociada con sordera
autosOmica dominante (DFNA4: autosomal
dominant hearing impairment 4) en familias in-
dependientes [3, 4].

DESCRIPCION

Paciente varén de 33 afios que consulté en
otorrinolaringologia porque fue sometido a
septoplastia. Referia hipoacusia bilateral
desde los 8 afios. La otoscopia y la acumetria
eran normales, sin sintomas ni signos de vér-
tigo y sin historia de complicaciones perinata-
les. La audiometria de 10 afios antes mostraba
una sordera neurosensorial moderada a se-
vera en ambos oidos (Figura 1). En una nueva
audiometria se observo una ligera agravacion
de la hipoacusia (Figura 2). Los potenciales
evocados auditivos tenian valores normales de
amplitud y latencia de las ondas, la RM cere-
bral, el electrocardiograma (para exclusion del
sindrome de Jervell y Lange-Nielsen) y la in-
munologia (anticuerpos contra el musculo liso,
anti-ADN de doble cadena, anticuerpos antinu-
cleares, anticocleares, anticitoplasma de neu-
trofilos —ANCA’'s— y factor reumatoide) no
mostraron alteraciones. Se realizé una prueba
terapéutica con prednisolona oral en dosis de
40 mg/dia durante 10 dias, pero la audiometria
fue idéntica.

Finalmente, el estudio genético realizado en el
Centro de Genética Preditiva e Preventiva
(Oporto) identificé una mutacion heterocigoética
del gen MYH14 (sustitucién ¢.181G>C en exén
5, resultando la sustitucién de un acido gluta-
mico por una glutamina). Se pidi6 la secuen-
ciacion del exoma completo de un panel de
103 genes asociados a sordera no sindromica.
El paciente fue referenciado para consulta en
el mismo centro genético junto con sus padres,
para completar el estudio.
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Figura 1. Primera audiometria.
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Figura 2. Segunda audiometria

DISCUSION

En este caso, la hipoacusia en edad poslingual
son compatibles con una herencia autosémica
dominante. La ausencia de historia familiar de
sordera precoz es un argumento en contra.

La mutacion del gen MYH14 en enfermos sor-
dos fue primeramente identificada en familias
en el sur de China [3].

Es interesante que, tal como en otros paises
europeos (Italia y Bélgica) [4], la mutacion de
este caso en Portugal ha sido también, una
sustitucién. Sin embargo, es una sustitucion di-
ferente de las detalladas en otros articulos [5].
A pesar de estar expresado en otros érganos,
como el cerebro, los nervios periféricos, el
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musculo esquelético y el intestino [6], la muta-
cion del gen MYH14 en este paciente, no ha
inducido otras manifestaciones aparte de la
sordera.

El gen MYH14 es responsable de una cadena
de miosina. Las miosinas son proteinas moto-
ras con diversas funciones, incluyendo la regu-
lacién de citocinesis y de la motilidad celular.
Un estudio en ratas ha comprobado una aso-
ciacion con la susceptibilidad a la lesién provo-
cada por el trauma acustico [7]. Si esto se con-
firma en humanos, este mecanismo puede
justificar la hipotesis de la mutacién del gen
MYH14 como causa de hipoacusia poslingual.

CONCLUSIONES

Este caso clinico puede justificar el papel del
gen MYH14 como posible causante de la sor-
dera en enfermos con DFNA4. En este pa-
ciente, hemos identificado una nueva mutacion
del gen MYH14, hasta ahora no descrita en la
literatura, que es la causa més probable de la
sordera.

Es, por lo tanto, muy importante el estudio ge-
nético para identificar la etiologia de casos de
hipoacusia neurosensorial en pacientes sin
otra causa probable. Hoy por hoy, cada vez
mas genes y mutaciones son identificados y
relacionados con la sordera hereditaria.
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