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DETECCION PRECOZ DE LA HIPOACUSIA, INFLUENCIA EN EL
DIAGNOSTICO Y EN EL TRATAMIENTO TEMPRANO

1. INTRODUCCION. ANTECEDENTES Y ESTADO ACTUAL DEL TEMA

1.1 Hipoacusia infantil

La hipoacusia es la disminucidn de la capacidad auditiva. La audicién permite al
individuo interactuar con el entorno y establecer las relaciones sociales necesarias. La
hipoacusia en el nifio tiene una gran importancia prondstica ya que la audicidén permite
el aprendizaje del lenguaje en el nifio, siendo imprescindible para el desarrollo del
conocimiento.

1.1.1 Consecuencias de la hipoacusia infantil e importancia en el desarrollo del
lenguaje

El lenguaje, una de las capacidades humanas mas importantes, se adquiere de
forma espontanea a través de la audicion. El déficit auditivo en la primera infancia
dificulta o impide la adquisicion del lenguaje oral y altera el desarrollo del nifio, su
capacidad de comunicacién y aprendizaje, y a largo plazo, su integracién social2.

La hipoacusia pasa inadvertida en las exploraciones clinicas neonatales habituales. Sus
consecuencias, sin embargo, pueden llegar a ser muy graves. Por ello es importante
realizar pruebas especificas para la deteccidn y diagnéstico de forma precoz.

El cerebro humano tiene capacidad de aprendizaje, lo que se denomina plasticidad
neural. Esta plasticidad es maxima en el periodo neonatal que es cuando se establecen
las conexiones neuronales de las vias y centros nerviosos. Se denomina periodo critico
a un periodo especifico en el que el organismo muestra una mayor sensibilidad a los
aspectos del entorno externo en relacién a alguna caracteristica de su desarrollo3.



Para la adquisicion del lenguaje existe un periodo critico donde los estimulos
auditivos inducen la formacidn de conexiones neuronales de las vias y centros
corticales. Si durante este periodo la entrada sensorial se ve privada de la audicién, el
sistema auditivo central sufre una reorganizacion. La pérdida de informacidn sensorial
es sustituida por informaciones de otro tipo (visuales, somatosensoriales, etc.) siendo
estos cambios irreversibles.

Si restauramos la audicién a una edad temprana podemos proporcionar la
estimulacion necesaria para preservar las vias y centros de la audicién. Las vias
auditivas centrales muestran en los primeros afios de vida (hasta 3,5-4 afios) la
plasticidad méxima para la estimulacion del sonido?. Sin embargo, si el aporte auditivo
no se restablece hasta después del periodo critico, las vias reorganizadas exhiben
caracteristicas funcionales anormales®.

El dominio de la comunicacidn para los nifios con hipoacusia de grado moderado a
profundo serd mejor a corto y medio plazo si identificamos y tratamos su sordera
precozmente 3. Esto explica la existencia de grandes diferencias en el lenguaje entre
los nifios que son estimulados tempranamente (0-3 afos) y los que se estimulan de
forma mads tardia. Asi, una vez pasado este periodo critico, no se observa mejoria en la
inteligibilidad del habla aunque se produzca una estimulacién auditiva adecuada®.

Existen dos factores fundamentales para un desarrollo adecuado del lenguaje
en nifos con hipoacusia: el momento de aparicion de la sordera y poder detectarla de
una manera precoz’.

Los nifios con discapacidad auditiva identificados tardiamente presentan un retrasoy
deterioro significativo en la comunicacién oral. La consecuencia de esto se refleja
también a largo plazo en el aprendizaje escolar, en la salud mental de los nifos y en su
calidad de vida3. La hipoacusia genera elevados costes, directos e indirectos, por
consumo de recursos asistenciales, sociales y familiares. Estos costes dependen de la
gravedad de la hipoacusia y de la edad de diagndstico de la misma.

Una identificacion temprana de la hipoacusia permite una mejora en el desarrollo del
lenguaje, con menores costes educativos y mayor productividad en la vida posterior
del nifio. Los niveles de vocabulario fueron significativamente mas altos para los nifios
gue cumplieron con las pautas de deteccion, diagndstico e intervencion precoces
(deteccidn de audicidn en el 1°" mes, diagndstico a los 3 meses e intervencion a los 6
meses de edad)® L. El cribado auditivo universal tiene un potencial de ahorro
econdmico a largo plazo en comparacién a su no realizacion o con la evaluacion
auditiva selectiva 2.
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1.1.2 Incidencia de hipoacusia

La sordera es el déficit sensorial mas frecuente de los paises desarrollados 1371°,
La prevalencia de cualquier grado de hipoacusia es de un 2-3% de la poblacidn infantil
16 y si hablamos de hipoacusia profunda bilateral se estima entre 1y 3/1.000 recién
nacidos'>'’"19, La prevalencia de hipoacusia adquirida aumenta en neonatos
ingresados en unidad de cuidados intensivos neonatales (UCIN) hasta 2-4%?° y en
recién nacidos con antecedentes de hipoacusia a un 7-10%2*. El 50% de los casos de
sordera de cualquier grado en neonatos se dan en individuos sin factores de riesgo
definidos para la misma. En el 75-80% de los nifios con hipoacusia ambos padres son
normooyentes'4,

En cuanto a su etiologia, aproximadamente entre el 50-60% de las sorderas
infantiles tienen un origen genético mientras que el resto es adquirido o causado por
factores ambientales??. Dentro de estas causas, distinguimos infecciones congénitas
como citomegalovirus (CMV) y otros factores de riesgo como farmacos ototdxicos,
hipoxia durante el nacimiento e hiperbilirrubinemia. En algunos casos, hay mas de un
factor implicado al mismo tiempo y las causas mas frecuentes difieren seguin la edad o
la zona estudiada?3.

El 80% del total de las hipoacusias infantiles estan presentes al nacimiento3. Los
programas de cribado auditivo universal se justifican por la alta incidencia de la
hipoacusia y las consecuencias devastadoras para el lenguaje cuando no se detecta
precozmente.

1.1.3 Clasificacion

Las hipoacusias se clasifican dependiendo del tipo de pérdida, severidad,
evolucidn, momento de inicio, con respecto al lenguaje, lateralidad, etiologia y
frecuencias afectadas entre otros pardmetros.
= Tipo de pérdida: Las hipoacusias de conduccidn son consecuencia de patologia en
el oido externo y/o la cadena osicular del oido medio. Las hipoacusias
neurosensoriales resultan de un mal funcionamiento de las estructuras del oido
interno y/o vias auditivas. Las hipoacusias mixtas son combinaciones de ambas
sorderas de conduccidn y neurosensoriales. Las hipoacusias centrales estan
producidas por dafios o disfunciones a nivel del nervio auditivo, tronco cerebral o
corteza cerebral?,

= Severidad de la hipoacusia: Dependiendo del grado se clasifican en leves (20-40
dB), moderadas (41-70 dB), severas (70-90 dB) y profundas (> 90 dB).

= Evolucion: pueden ser estables o progresivas.

= Momento de inicio de la hipoacusia: congénitas o adquiridas (o de inicio tardio).
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= Lenguaje: La pérdida de audicion prelingual esta presente antes de que se
desarrolle el habla. La hipoacusia postlingual ocurre después del desarrollo del
habla normal. La hipoacusia perilingual es la que aparece en el momento del
desarrollo del habla.

= Lateralidad: unilateral si afecta a un solo oido y bilateral si afecta a ambos.

= (Causa: genéticas (hereditarias) o no genéticas (ambientales).

= Frecuencias afectadas: baja (<500Hz), media(500-2000 Hz) o alta
frecuencia(>2000Hz)*.

1.1.4 Etiologia

Las causas de hipoacusia en los nifios son heterogéneas, pueden ser
producidas por factores genéticos o por factores ambientales. Entre un 25 a un 50 %
de las sorderas no se puede establecer su etiologia®®.

o Hipoacusias genéticas

Las hipoacusias genéticas suponen aproximadamente un 50% de todas las
hipoacusias y representan entre el 50-60% de las hipoacusias infantiles en los paises
desarrollados?®.

La mayoria de los casos hereditarios de las sorderas (60-70%) se presenta de forma
aislada sin asociar otros trastornos (forma no sindrémica) y aproximadamente en un
30% de los casos asocia a otras malformaciones genéticas (formas sindromicas). La
hipoacusia neurosensorial de origen genético se hereda con mayor frecuencia como
un rasgo mendeliano simple autosémico recesivo 75-80%, seguida de autosémico
dominante 10-20%, ligada al cromosoma X (1 al 5%) o como herencia mitocondrial (0-
2%)%5.

= Hipoacusias no sindrémicas

Las hipoacusias neurosensoriales (HNS) autosémicas recesivas son
heterogéneas, puesto que la mayoria de los genes responsables de las mismas,
codifican proteinas esenciales para el proceso de audicidon normal. Son hipoacusias
generalmente congénitas, bilaterales y profundas y frecuentemente no hay
antecedentes familiares de sordera. El responsable en mas de la mitad de los casos en
los paises europeos y en los EEUU es un gen llamado GJB2. El gen GJB2 codifica la
Conexina 26, importante en la estria vascular durante la transduccién mecano-
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sensorial del sonido (facilita el transporte de iones entre las células y acopla
eléctricamente a las células)?’. Otros genes implicados son el GJB6 que codifica la
Conexina 30. Estos pacientes desarrollan una HNS bilateral no progresiva, de severa a
profunda, generalmente prelingual sin afectar la funcion vestibular. El gen SLC26A4
codifica la pendrina que es una bomba transmembrana de cloruro-yoduro que
mantiene la homeostasis de la endolinfa, su presentacidn clinica incluye HNS
prelingual, bilateral, de alta frecuencia y un 20% de los pacientes presentan dilatacién
del acueducto vestibular. Los nifios con dilatacién del acueducto vestibular pueden
presentar sorderas repentinas tras traumatismo craneales leves???, Las mutaciones en
genes que codifican transportadores de iones y bombas que controlan el pHy la
composicién idnica de la endolinfa pueden causar el sindrome de Pendred?’.

La otoferlina codificada por el gen OTOF, es una proteina de unidn al calcio anclada a la
membrana e implicada en la trasmision sindptica de las células sensoriales del oido
interno. Las mutaciones de OTOF en humanos pueden dar lugar a un tipo de trastorno
del espectro de neuropatia auditiva?’. En la poblacion espafiola una variante genética
de las mutaciones OTOF (GIn829x) podria ser responsables de hasta el 8% de las HNS
no sindrémicas autosémicas recesivas?93°,

Las hipoacusias hereditarias autosdmicas dominantes suelen aparecer mas
tarde, a lo largo de la vida, son menos severas que las recesivas y presentan
frecuentemente antecedentes familiares. Entre los genes autosdmicos dominantes las
mutaciones en los genes WFS1, KCNQ4, COCH, TECTA y GJB2 son los mads frecuentes.

El genWFS1 es uno de los genes con multiples locis, que, dependiendo del tipo de
locus o mutacién, podria dar como resultado diferentes patrones de herencia donde se
incluye una hipoacusia sindromica responsable del sindrome de Wolfram. Las
mutaciones inducen cambios significativos en la estructura de la Wolframina. Estos
pacientes desarrollan una HNS de baja frecuencia entre moderada y grave, que
aparece en la segunda década de la vida, es bilateral y no progresiva.

El gen TECTA codifica el a tectorin, un componente proteico no colageno de la
membrana tectorial que recubre las células ciliadas externas, y se ocupa de la
transmisién y amplificacion del sonido. Su alteracion causa una hipoacusia congénita o
precoz en la infancia y de frecuencia alta o media (cookie bite, en “U”) dependiendo de
la ubicacion del gen afectado. Es el responsable de hasta un 5% de las HNS
autosdmicas dominantes en la poblacién espafiola?.

El gen KCNQ4 codifica una subunidad de canal de potasio en las células ciliadas
externas de la cdclea. Los pacientes presentan HNS postlingual, de moderada a severa,
de frecuencias altas y progresiva. Dependiendo del gen mutado puede presentar

vértigo o acufenos?227:28,
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Las hipoacusias no sindrémicas ligadas al cromosoma X son debidas a
mutaciones en el locus DFN3 en casi la mitad de los casos, este locus contiene el gen
POU3F4 que codifica un factor de transcripcion responsable del sindrome de Gusher.
Produce una hipoacusia mixta de moderada a progresiva que se presenta en la primera
década de la vida. Puede asociarse a diferentes anomalias del hueso temporal o
cocleares (displasia pseudo-Mondini) e hipofuncién vestibular?,

Algunas mutaciones del DNA mitocondrial se manifiestan como una HNS
bilateral progresiva y también se han propuesto como responsables de la HNS inducida
por aminoglucdsidos y de la presbiacusia??.

= Hipoacusias sindrémicas

Las hipoacusias sindrémicas son sorderas que se presentan con otras
patologias asociadas. Aproximadamente el 30 % de las hipoacusias genéticas son
sindrémicas?®.

Entre las formas sindromicas autosémicas dominantes, el sindrome de
Waardenburg es el mas comun y es responsable del 1-4% de las hipoacusias severo-
profundas. Es una enfermedad hereditaria que afecta a las células de la cresta neural y
gue se caracteriza por HNS, que es su manifestacion mas frecuente (60%). Produce
también alteraciones en la pigmentacion en los ojos, pelo, piel y afecta a la estria
vascular coclear. El tipo 1 es el mas frecuente, asocia HNS bilateral o unilateral (15-
20%), con distopia cantorum, puente nasal ancho, hipopigmentaciones en la piel y
heterocromia de iris?®28, El sindrome de CHARGE es un sindrome autosdémico
dominante que presenta coloboma, defectos cardiacos, atresia de coanas, retraso del
crecimiento y desarrollo, anomalias genitales, hipoacusia y disfuncion vestibular. Esta
causado por mutaciones del gen CHD72°.

El sindrome braquio-oto-renal (BOR) es el segundo mas frecuente representando un
2% de las hipoacusias severo-profundas. Se caracteriza por defectos branquiales,
otoldgicos y anomalias renales. La hipoacusia es la principal caracteristica de este
sindrome (70-100%) puede ser de conduccion, neurosensorial o mixta, y se presenta
en la primera infancia o al inicio de la edad adulta?2.

El sindrome de Pendred es el sindrome autosdmico recesivo que mas
frecuentemente origina hipoacusia. Este trastorno representa aproximadamente 4-8%
de las hipoacusias severo-profundas. Las caracteristicas clinicas incluyen HNS, bocio y
defectos estructurales del hueso temporal y del oido interno. La HNS esta presente en
casi todos los pacientes, suele ser bilateral, profunda y prelingual, aunque en algunos
individuos puede desarrollarse mas tarde en la infancia y luego progresar. Se
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acompafia de diversas malformaciones del oido interno como la displasia de Mondini,
dilatacion del acueducto vestibular y mal funcionamiento vestibular que afecta al 65%
de los pacientes?.

El sindrome de Usher (USH) se trasmite con herencia autosémica recesiva y es una
asociacion de HNS bilateral congénita y retinosis pigmentaria (RP) que desarrollard
alteraciones visuales. Presenta una prevalencia del 3-6% de las hipoacusias severo-
profundas y es responsable de la mitad de las personas sordociegas. El sindrome de
USH se subclasifica en tres tipos clinicos, USH1, USH2 y USH3, segun la gravedad de
HNS, la presencia o ausencia de disfuncidn vestibular y la edad de aparicién de la RP2®.
El Tipo 1 (60%) se define por HNS congénita severo-profunda con disfuncién vestibular
e inicio de RP en la primera década de la vida??%,

El sindrome de Jervell y Lange-Nielsen, de herencia autosdmica recesiva, es poco
frecuente y se caracteriza por presentar HNS congénita profunda y un sindrome de QT
largo. Es importante realizar ECG en todos los nifos con historial de sordera congénita
profunda y retraso del desarrollo psicomotor ya que asocia episodios frecuentes de
sincope y muerte subita?®.

Entre los sindromes que se heredan con herencia ligada a X el sindrome de Alport es
probablemente el mas conocido y constituye aproximadamente el 1% de hipoacusias
severo-profundas. Este sindrome se presenta con HNS de inicio tardio, progresiva y
que afecta a frecuencias altas; también se acompafia de nefropatia progresiva,
hematuria y anormalidades oculares??.

La proporcién de hipoacusia causada por la mutacién del ADN mitocondrial (mtDNA)
es desconocida y, segun los diferentes contextos de estudio y poblaciones, se ha
informado entre 0y 2%. Esto incluye hipoacusias tanto sindrémicas como no
sindrémicas. En su mayoria son hipoacusias neurosensoriales y generalmente se
desarrollan tarde a lo largo de la vida?2.
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o Hipoacusias adquiridas

Las causas de las hipoacusias adquiridas son diversas y varian en funcién de la
edad del nifo. Es dificil establecer la causa de la hipoacusia sabiendo que
normalmente hay mas de un factor responsable3.

El Joint Committee on Infant Hearing (JCIH) en el 2007 resumié los indicadores de
riesgo de la hipoacusia neurosensorial infantil, recomendados por la Comision para la
Deteccion Precoz de la de Hipoacusia CODEPEH (llustracion 1).

Indicadores de riesgo de hipoacusia neurosensorial infantil

Tabla 2 Indicadores de riesgo recomendados en el 2007
Position Statement y actualmente recomendados por la
CODEPEH

1. Sospecha de hipoacusia o de un retraso del desarrollo o
en la adquisicion del habla, del lenguaje

2. Historia familiar de hipoacusia infantil permanente?

3. Todos los ninos, con o sin indicadores de riesgo, con un
ingreso en UCIN mayor de 5 dias, incluyendo cualquiera
de lo siguiente: oxigenacion extracorporea®, ventilacion
asistida, antibioticos ototoxicos (gentamicina,
tobramicina), diuréticos del asa (furosemida). Ademas,
independientemente de la duracion del ingreso:
hiperbilirrubinemia que requiera exanguinotransfusion

4. Infecciones intraitero como citomegalovirus?®, herpes,
rubéola, sifilis y toxoplasmosis

5. Anomalias craneofaciales, incluidas aquellas que
interesan al pabellén auditivo, conducto auditivo y
malformaciones del hueso temporal

6. Hallazgos fisicos como un mechoén de cabello blanco
frontal, que se asocian con un sindrome que incluye una
sordera neurosensorial o transmisiva permanente

7. Sindromes asociados con hipoacusia o sordera progresiva
o de aparicion tardia, como la neurofibromatosis?, la
osteopetrosis y el sindrome de Usher. Otros sindromes
frecuentemente identificados incluyen el Waardenburg,
Alport, Pendred y Jervell and Lange-Nielsson

8. Enfermedades neurodegenerativas® como el sindrome de
Hunter, neuropatias sensorimotoras, como la ataxia de
Friederich y el sindrome de Charcot-Marie-Tooth

9. Infecciones posnatales asociadas con hipoacusia
neurosensorial incluyendo meningitis bacteriana y virica
confirmadas (especialmente los virus herpes y varicela)?

10. Traumatismo craneal, especialmente de base de craneo
o fractura temporal que requiere hospitalizacion

11. Quimioterapia®

2 Los indicadores de riesgo marcados estan asociados con gran
probabilidad de hipoacusia de desarrollo tardio.

llustracion 1 Indicadores de riesgo de hipoacusia infantil, Nufiez-Batalla y col. CODEPEH 2012

Entre los factores de riesgo perinatales implicados en esta patologia se citan:
infecciones congénitas, ingresos mayores de 5 dias en la UCIN, la administracién de
farmacos ototdxicos entre otros.

La pérdida auditiva adquirida en la infancia es comunmente el resultado de
infecciones prenatales por los organismos “TORCH” (To de toxoplasmosis, R de

rubeola, C de citomegalovirus , H de virus herpes simple y adicionalmente la sifilis)?.
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En los paises desarrollados la infeccién congénita por citomegalovirus (CMV) es la
causa mas frecuente de pérdida auditiva adquirida. La incidencia de CMV congénito en
estos paises se encuentra entre 0,5% -0,7% de los recién nacidos 3132, La mayoria de
neonatos no tiene sintomas aparentes al nacer y Unicamente un 10 % desarrollan una
enfermedad sistémica. El grado de hipoacusia es muy variable, entre un 8-10% de los
casos asintomaticos desarrollan algin grado de hipoacusial® y si el CMV es sintomatico
la HNS aparece en un 64% 32; en general el riesgo es 4 veces mayor que en un nifio no
infectado?3.

El sindrome de rubeola congénita es la causa mas importante de HNS adquirida en los
paises donde no existe programa de vacunacion de la rubeola®. La infeccidn congénita
por toxoplasmosis produce una sordera de inicio tardio y progresiva®34,

La ingesta excesiva de alcohol durante el embarazo produce el sindrome alcohdlico
fetal que origina una hipoacusia neurosensorial. La diabetes gestacional mal
controlada también es causa de hipoacusia congénita®.

Los lactantes que precisan ingreso en UCIN mayor de 5 dias presentan riesgo
mds alto de tener pérdida auditiva neurosensorial®>2®, Los factores mas
frecuentemente implicados son: oxigenacidn extracorpdrea, ventilacidn asistida, bajo
peso al nacer, prematuridad, ambiente ruidoso producido en la incubadora,
tratamiento con ototdxicos y complicaciones perinatales (incluyendo: encefalopatia
hipdxico-isquémica, convulsiones, dafio orgdnico asociado y retraso de crecimiento
intrauterino) 273537 Los niveles altos de bilirrubina sérica que precisen
exanguinotransfusidn se consideran un factor independiente a la duracion del ingreso
en UCIN.

En nifios prematuros el riesgo de hipoacusia aumenta a medida que sea menor el peso
(1.4%-4.8% de >1500 a <750 gr) y la edad gestacional (1.2-7.5% de 31 a 24 semanas)
38 La sociedad de pediatria recomienda un seguimiento de estos nifios incluyendo
monitorizacién auditiva a los 24 meses de edad®.

Hasta un 39% de nifios con hipoacusia presentan ademas otros déficits asociados, el
mas frecuente es el déficit cognitivo seguido de problemas visuales.

Los factores de riesgo postnatales incluyen: la meningitis bacteriana,
infecciones de afectacién sistémica, quimioterapia o el colesteatoma®. Una de las
principales causas de sordera postnatal son las meningitis bacterianas. Las causas de
hipoacusia postnatal secundarias a meningitis bacteriana son causada principalmente
por Neisseria meningitidis, Haemophilus influenzae o Streptococcus pneumoniae,
aunque también puede ser la secuela de infecciones por Escherichia coli, Listeria
monocytogenes, Streptococcus agalactiae y Enterobacter cloacae?.
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1.1.5 Prevencién de hipoacusia

Actualmente no existe un tratamiento efectivo para la hipoacusia
neurosensorial que pueda sustituir las células ciliadas dafiadas en el drgano de Corti.
Las investigaciones en mamiferos se centran en la colocacion de células madre en el
oido interno a nivel del 6rgano de Cortiy el utriculo vestibular como los precursores
ideales para la regeneracion de las células ciliadas .

o Prevencion primaria

La prevencion primaria se centra en disminuir la incidencia de las sorderas
genéticas a través de programas educativos y de prevenir las sorderas adquiridas
mediante programas de vacunacién.

La homogeneidad genética aumenta la incidencia de enfermedades autosémicas
recesivas raras. El riesgo de hipoacusia neurosensorial en matrimonios consanguineos
aumenta hasta un 76% con respecto a matrimonios no consanguineos?!. La
consanguinidad debe ser desalentada a través de la educacién sanitaria informando
acerca del efecto adverso del matrimonio interrelacionado*?.

Con respecto a las hipoacusias neurosensoriales adquiridas pueden ser producidas por
diferentes virus. La pérdida de audicion puede ser congénita o adquirida, unilateral o
bilateral. Ciertas infecciones virales pueden dafiar directamente las estructuras del
oido interno, otras pueden provocar respuestas inflamatorias que luego causan este
dafio y otras pueden aumentar la susceptibilidad a la infeccidn bacteriana o fungica, lo
que lleva a la pérdida de la audicion. Por lo general, la pérdida auditiva inducida por
virus es neurosensorial, aunque se pueden ver pérdidas auditivas de transmision y
mixtas. El tratamiento con terapia antiviral puede limitar el desarrollo de algunas
hipoacusias o incluso revertirlas en algunos casos.

En los paises desarrollados el CMV congénito ha aumentado su incidencia y ha
reemplazando al sindrome de rubeola congénita como causa mas frecuente de
hipoacusia neurosensorial congénita 4. Actualmente no existen vacunas efectivas
contra el CMV* y el ganciclovir es el tratamiento para la HNS de aparicién precoz y
tardia que resulta de la infeccidn congénita por CMV. El ganciclovir previene la
progresion de HNS y algunas veces puede mejorar el estado de la audicién. La eficacia
del tratamiento antiviral para prevenir el deterioro de la audicion en nifios con
infeccidn asintomatica no ha sido demostrada y actualmente no se recomienda su uso
rutinario en estos pacientes*. La HNS que no responde al tratamiento antiviral puede
tratarse con audifonos o implante coclear dependiendo de la severidad de la pérdida
auditiva.
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La rubéola congénita sigue siendo una causa comun de HNS bilateral severa a
profunda en dreas sin vacunacidén rutinaria contra la rubéola. La vacunacion de
mujeres antes o durante la edad reproductiva es extremadamente efectiva en la
prevencion de la rubéola congénita en sus hijos. En pacientes no vacunadas o cuyo
estado inmunitario es desconocido se debe descartar este diagndstico mediante
determinacion de IgM e IgG especificas de la rubeola materna y neonatal®.

Otros virus implicados en la hipoacusia son el virus del sarampidn y el Varicella Zoster.
El pilar de la prevencidn del sarampion es a través de la vacunacion de la triple virica
gue se administra en dos dosis, la primera a la edad de 12-15 meses y la segunda a los
4-6 afos de edad. La pérdida de audicién producida por el virus Varicella Zoster puede
mejorar después del tratamiento a base de altas dosis de ambos agentes
antiherpéticos y corticosteroides 3.

Coheny col. establecen una revisidn de las pautas de tratamiento y prevencion de
sorderas causadas por virus menos habituales. La pérdida auditiva secundaria al
Lymphocytic Choriomeningitis Virus (LCMV) se trata con audifonos u otros dispositivos
de ayuda auditiva, hay que tener en cuenta que siempre se asocia discapacidad visual
severa, lo que obliga a tratar cualquier tipo de hipoacusia*®. La prevencién del virus de
la inmunodeficiencia humana (VIH) se basa en evitar contacto con sangre infectada y
secreciones corporales, el uso de cdcteles antirretrovirales reduce la transmisién del
VIH de madres infectadas a fetos y lactantes hasta un 48% y la terapia antirretroviral
activa puede proteger a los pacientes de infecciones oportunistas que pueden causar
pérdida de audicion®. La hipoacusia secundaria al virus del Nilo del este (VNO) es
extremadamente rara, su prevencidn se centra en los programas de control de
mosquitos porque las picaduras de los mosquitos infectados son la via de infeccién
mas comun y tampoco hay un tratamiento especifico aprobado para pacientes
infectados por el VNO*3,
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o Prevencion secundaria

La prevencion secundaria en medicina consiste en detectar y aplicar
tratamiento a las enfermedades en estados muy tempranos. La intervencion tiene
lugar al principio de la enfermedad, siendo su objetivo principal el impedir o retrasar el
desarrollo o las consecuencias de la misma.

CRITERIOS PARA PROGRAMA DE CRIBADO O SCREENING:
=> Relativos al problema de salud:
o Problema importante de salud
o Enfermedad bien definida y con historia natural conocida
o Periodo de latencia detectable
o Intervenciones de prevencién primaria coste-efectivas implantadas
= Relativos a la prueba inicial de cribado:
o Prueba simple y segura
o Prueba vilida, fiable y eficiente
o Prueba aceptable
o Asumible por el sistema sanitario
= Relativos al diagndstico de confirmacién y al tratamiento
o Evidencia cientifica sobre el proceso diagnéstico y el tratamiento
o Existencia de un tratamiento mas efectivo en la fase presintomatica
o Atencién sanitaria habitual optimizada
=> Relativos al programa
o Evidencia de eficacia
Beneficio que supere los potenciales riesgos
Poblacién diana bien definida
Coste equilibrado
Programa completo aceptable
Evaluacién y calidad
Programa factible dentro del Sistema Nacional de Salud

0O 0 0 0 0 O

Llustracion 2 Criterios para un programa de cribado. Documento marco sobre cribado poblacional 20107

La pérdida auditiva cumple todos los criterios para deteccidén neonatal universal:

= La prevalencia de la hipoacusia es alta y en la mayor parte de los casos esta
presente en el momento del nacimiento.

= Se trata de una enfermedad que durante los primeros afios no tiene una clinica
evidente.

= Sino se diagnostica precozmente y se interviene adecuadamente, tiene
efectos muy graves en todos los dmbitos del desarrollo para los nifios
afectados.

= Las técnicas utilizadas para detectarlo son precisas, objetivas, fiables, baratas y
faciles de realizar?’.

= Existe un tratamiento eficaz que aplicado precozmente permite un adecuado
desarrollo e integracién del nifio con hipoacusia.

Asi, mientras que la prevencidn primaria es limitada en el campo de la sordera
neonatal, la prevencion secundaria, es decir: la deteccién diagndstico e intervencién
precoz en el nifio con déficit auditivo disminuye la discapacidad secundaria a la falta de
lenguaje y del desarrollo educativo que aparece en los pacientes hipoacusicos >y es la
base para el establecimiento del cribado auditivo.
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1.2 Screening auditivo

1.2.1 Finalidad del cribado auditivo

La finalidad del cribado auditivo universal consiste en diagnosticar todas las
hipoacusias neonatales permanentes, neurosensoriales o conductivas (por alteracidn
anatémica del oido externo y/o medio), unilaterales o bilaterales, mayores de 40 dB
HL*. Segun las directrices del Joint Committee on Infant Hearing (JCIH) 2000 avaladas
por otros colectivos como la Comision para la deteccion precoz de la hipoacusia
(CODEPEH) #°, un programa de deteccién y atencidon precoz de la hipoacusia neonatal
debe seguir las siguientes directrices:

-Todos los bebés deben tener acceso a una prueba de audicién previa del alta

hospitalaria y antes del 1°" mes de edad (tanto los de maternidad como los

ingresados en una unidad de UCIN).

- Todos los bebés que no pasan la prueba de cribado deben tener su

confirmacién diagnodstica antes de los 3 meses.

- Todos los bebés con pérdida auditiva permanente deben recibir servicios en

los programas de intervencion antes de los 6 meses de edad.

- Todos los bebés que pasan la prueba auditiva pero presentan factores de

riesgo para trastornos auditivos o del lenguaje, hipoacusia de aparicidn tardia,

progresiva o fluctuante deben recibir vigilancia auditiva.
Los programas de deteccion de hipoacusia se introdujeron para reducir la edad de
identificacion de la sordera. La edad media de confirmacion de la hipoacusia
disminuye de casi 3 afios de media a 3 meses con programas de cribado auditivo
neonatal universal®®>2,

Diferentes estudios proporcionan evidencia cientifica de que el establecimiento
de un programa de deteccion auditiva proporciona la disminucién en la edad de
identificacion de la hipoacusia, en la edad de inicio de la intervencién y que los
resultados de la intervencién son mejores debido a esto. Los nifios con pérdida
auditiva y sin discapacidades adicionales cuando se identifican precozmente y son
tratados de una manera adecuada, tienen capacidad de desarrollar habilidades
lingliisticas practicamente en el rango normal del desarrollo®8°3,

El acceso al lenguaje oral de las personas sordas viene determinado por el momento
del diagnodstico seguido de una actuacion inmediata. Actualmente, gracias a la
atencion temprana y la adaptacion protésica precoz junto con la implantacidn coclear,
las consecuencias de la hipoacusia han cambiado radicalmente. La situacidn educativa
de los nifios y nifas con hipoacusia se ha normalizado asi como su desarrollo

emocional y social*.
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No tiene sentido detectar una sordera precozmente, ademas de ser poco ético,
si no va a ir seguida de un tratamiento temprano y eficaz?. Las recomendaciones de la
CODEPEH del 2010 recuerdan que el objetivo final de todo cribado y del tratamiento
temprano de la hipoacusia congénita es la optimizacion de la comunicacion y del
desarrollo social, académico y profesional de cada nifio y nifia con pérdida auditiva
permanente, asi como facilitar el acceso precoz y natural al lenguaje oral a través de la
audicién, aprovechando la plasticidad cerebral de los primeros afios de vida y
estimulando el desarrollo comunicativo y del lenguaje del nifio®.

Los indicadores de calidad del cribado universal (CODEPEH 2010) incluyen: una
cobertura de mas del 95%, realizar el cribado antes del mes de vida en un 95% de los
recién nacidos (RN) y que al menos, el 95% de los nifios que no superan la primera
prueba, sean recribados. En cuanto a la calidad de la confirmacidn diagndstica la tasa
de derivacidn a las pruebas de confirmacion debe ser menor al 4 % y tener la
confirmacién diagndstica en el 90% de los casos en los primeros 3 meses de vida. Los
indicadores de calidad en el tratamiento implican la instauracién de Atencién
temprana antes de los 6 meses en el 90% de los nifios con confirmacién diagndstica. La
adaptacion protésica debe instaurarse al mes de la indicacion en el 95% de los
candidatos. Se debe iniciar el tratamiento a los 45 dias del diagndstico como maximo y
establecer un control del desarrollo cognitivo y linguistico en el 90% de los nifios con
pérdida auditiva permanente. En cuanto a los criterios de calidad de seguimiento a
nivel epidemiolégico el programa debe incluir el registro informatico de todos los
nifios y los resultados de las pruebas en las diferentes fases. Establecer un sistema de
monitorizacion que incluya datos criticos de rendimiento incluyendo la tasa de falsos
positivos y tasa de falsos negativos. La metodologia de cribado utilizada debe tener
una proporcion de falsos positivos < al 3% e idealmente el porcentaje de falsos
negativos debe tender a cero®*. También debe existir un control clinico en la consulta
de ORL de todos los casos de hipoacusia detectados 3%°.
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1.2.2 Poblacion diana

Los primeros programas de cribado de hipoacusia, Unicamente dirigian su
identificacidn a niflos que presentaban factores de riesgo especificos para pérdida
auditiva (1982, el Joint Committee on Infant Hearing) #°>°®, Estos programas
conseguian reducir la poblacién de estudio a 8-10 % de la poblacidn general. La

prevalencia de la hipoacusia en nifios con factores de riesgo es de 10 a 20 veces mayor

gue en la poblacién general y el rendimiento potencial de estos programas seria la
deteccion de un 60% de todos los casos de hipoacusia. En la practica, sin embargo,

este rendimiento era mucho menor. Esto es debido a la dificultad de realizar el cribado
a todos los pacientes con factores de riesgo, asi, lo que se conseguia en el mejor de los

casos, eran coberturas del 45-50%
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Existe evidencia de que el screening selectivo pierde y retrasa la deteccion de la
hipoacusia en un importante nimero de pacientes por lo que no se recomienda
actualmente. La deteccidn de hipoacusia selectiva tiene un alto rendimiento de
identificacion por nifio examinado, pero pierde el 50% de los nifios con sordera
congénitall. Los nifios con factores de riesgo (FR) tienen una incidencia
significativamente mayor de discapacidades asociadas (aproximadamente el 66%) que
los nifios identificados a través del cribado neonatal auditivo universal UNHS
(alrededor del 30%). Los nifios con el mayor potencial de éxito, es decir, los nifios con
pérdida auditiva aislada, son los mas propensos a perderse con el cribado de alto
riesgo®2.

Los programas de diagndstico precoz de la hipoacusia infantil por UNHS se
iniciaron a finales de los afios 90. En 1994 the Joint Committee on Infant Hearing (JCIH)
recomienda la deteccion universal de recién nacidos con pérdida auditiva ante la
ineficacia del cribado auditivo de alto riesgo #’. El JCIH en el afio 2000 respalda los
principios que subyacen los programas efectivos de deteccién temprana seguida de
una intervencion precoz en nifios con hipoacusia (EHDI de sus siglas en ingles: Early
Hearing Detection and Intervention) y proporciona una guia sobre la puesta en
marcha y el mantenimiento de este programa con éxito?.

En 1999 se desarrolla en Espaiia el Plan Nacional de Prevencion de la Sordera
Infantil y en distintos hospitales espafoles se empiezan a instaurar protocolos de
cribado auditivo universal. En el afio 2003 el Consejo Interterritorial del Sistema
Nacional de Salud recomienda la implantacién en todo el dmbito nacional de
programas poblacionales de Deteccién Precoz de la Hipoacusia Neonatal. Ese mismo
afio el Ministerio de Sanidad publica el Libro Blanco sobre la Hipoacusia. En 2010 la
CODEPEH actualiza las recomendaciones fundamentales para el desarrollo de estos
programas de cribado®.

A nivel de nuestra comunidad en el aifio 1999 arranca el Programa de Deteccion Precoz
de Hipoacusias en Recién Nacidos de la Comunitat Valenciana®. Se alcanza el cribado
universal en todos los hospitales publicos valencianos en el afio 2008.

En el Hospital La Fe de Valencia se puso en marcha el cribado universal en el afio 2002.
Previamente, se realizaba solo en poblacién de riesgo.
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1.2.3 Métodos y técnicas de cribado auditivo

Actualmente se dispone de técnicas sencillas, incruentas, de facil manejo y con
la suficiente eficacia para ser utilizadas en la deteccidn precoz de hipoacusias en los
recién nacidos. Las otoemisiones acusticas provocadas, los potenciales evocados
auditivos de tronco cerebral automaticos y los potenciales de estado estable estdn
reconocidos como tecnologias aplicables para los programas de cribado auditivo®*°’. El
resultado es obtenido automaticamente con algoritmos estadisticos que han sido
validados y contrastados bibliograficamente®®,

o Otoemisiones acusticas

Las otoemisiones acusticas (OEA) fueron descritas por primera vez por Kemp
en 1978. Son sonidos que se generan por un mecanismo fisioldgico activo en la cdclea
sana, inducidos por la contraccidn de las células ciliadas externas (CCE). En la practica
clinica, se utilizan las OEA provocadas, que se producen en respuesta a un estimulo
auditivo en el conducto auditivo externo (CAE). Esta estimulacion, induce una emision
acustica de las CCE, que se extiende desde el érgano de Corti en todas direcciones y
también en direccidn retrégrada hacia la membrana timpanica. Las OEA pueden ser
registradas en el CAE mediante la sonda que las capta mediante un micréfono. Las OEA
pueden emitirse espontdneamente, en respuesta a estimulos acusticos de corta
duracién: Otoemisiones acusticas evocadas transitorias (TEOEA) o en respuesta a dos
tonos de estimulo de diferentes frecuencias: Otoemisiones acusticas producidas por
productos de distorsion (PD).

Las TEOEA son las mas utilizadas para el cribado auditivo. Se diferencian del
ruido de fondo porque son reproducibles y son captadas con un intervalo de 20 ms
desde que se ha producido el estimulo acustico. Las TEOEA desaparecen cuando
existen pérdidas leves de audicién coclear o si hay una patologia significativa de oido
medio3. Una excepcidn importante es la neuropatia auditiva, que se caracteriza por la
presencia de OEA y la ausencia de una respuesta auditiva cerebral normal**.

El examen de OEA es una prueba muy fiable, presenta una sensibilidad entre
85y 100% y una especificidad entre 91y 95%°. Es una prueba répida y aceptable para
los padres. Su respuesta es binaria: presencia o ausencia de TEOEA, e indica un umbral
auditivo por encima de 30dB. Estdn indicadas principalmente en el cribado auditivo
neonatal del nifio sano®°.

Presenta una alta tasa de falsos positivos en las primeras horas de vida (hasta un 45%).
Esto es debido a que la presencia de vérnix y liquido amnidtico residual en el CAE hace
disminuir su especificidad, lo que obliga a repetir la prueba en los programas de
cribado realizado en hospitales con altas hospitalarias en la primeras 48 horas de
vida®l,
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o Potenciales evocados auditivos automdticos

Los potenciales evocados auditivos de tronco cerebral (PEATC) es
actualmente la prueba objetiva rutinaria, para el diagndstico en audiologia en
pacientes que no colaboran. Registra la actividad del nervio auditivo desde su salida
coclear hasta el tronco de encéfalo. Es una prueba no dolorosa que utiliza electrodos
de superficie para registrar la respuesta eléctrica producida al realizar un estimulo
auditivo. El estimulo acustico consiste en clics de 2000 Hz efectuados a través de
auriculares preferentemente de insercidon y un medidor de velocidad para sincronizar
los estimulos. La respuesta es recogida por medio de los electrodos de superficie. Esta
respuesta presenta una amplitud débil por lo que el ruido de fondo debe ser
eliminado. El paciente debe estar relajado para disminuir el ruido provocado por la
actividad muscular, en nifios se realiza durante el suefio postprandial o bajo sedacion.
Como limitaciones tiene que es una prueba de larga duracién y es poco sensible para
las frecuencias graves ©°,

La tecnologia de los primeros aparatos de Potenciales evocados auditivos de
tronco cerebral (PEATC) requerian de la interpretacién de audidlogos capacitados. Con
la mejora de la tecnologia, se introdujeron los Potenciales evocados auditivos de
tronco cerebral automaticos (PEATCa). Estos dispositivos automatizados se disefiaron
para la deteccion auditiva por parte de personas no especializadas, lo que redujo el
coste de personal, los errores por mala interpretacion de los resultados y el tiempo de
la realizacion de la prueba3. Los PEATCa utilizan el mismo principio que los potenciales
convencionales. Usan clics a una velocidad de 35-37 por segundo, con un rango de
frecuencia amplio y a una intensidad de 35 dB HL. El resultado se basa en la presencia
o ausencia de la “Onda V”, lo que da lugar a un resultado de pasa o no pasa. El tiempo
de examen oscila normalmente entre 4-8 minutos. Actualmente en los equipos de
PEATCa mas modernos la tasa de presentacidn de repeticion/estimulo y el método
estadistico utilizado para analizar las respuestas mejoran la respuesta electrofisioldgica

en la prueba consiguiendo disminuir el tiempo de prueba®2.

A diferencia de las OEA no se ven afectados por la presencia de detritus en el
CAE, presentando un indice de falsos positivos del 2% en las primeras horas de vida. Es
especialmente Util en neonatos patoldgicos ya que es capaz de detectar la presencia
de neuropatia auditiva, donde la funcién coclear esta conservada y la alteracién es
debida a una disfuncién neural®®.

Los PEATCa se utilizan en el cribado auditivo neonatal®. También son utilizados
como segunda fase en programas de cribado basados en OEA y para el screening
auditivo (SA) en pacientes con factores de riesgo, donde la neuropatia auditiva es mas
frecuente.
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o Comparativa OEA/PEATCa

Si comparamos las dos técnicas, ambas presentan ventajas e inconvenientes
por lo que deben utilizarse dependiendo de las caracteristicas del centro hospitalario.

La rapidez es la mayor ventaja de las OEA (2-7 minutos), es reproducible, no
invasivo, automatizado y muy facil de realizar por personal no especializado. Se debe
realizar la prueba en silencio, porque se ve muy afectada por el ruido de fondo.
Presenta una alta tasa de falsos positivos (1-19%) lo que obliga a realizar una segunda
fase para disminuir los indices de referencia a la fase diagndstica. Las OEA se originan
en las CCE de la céclea y asi su presencia, refleja la integridad del oido externo, medio
e interno sin detectar problemas en el resto de la via auditiva. En pacientes donde
existe actividad coclear funcional, pero dafio o inmadurez en las vias auditivas
superiores, las OEA podrian dar falsos negativos. Dichos casos son raros, pero es mas
probable que se encuentren en pacientes procedentes de Unidad de cuidados
intensivos neonatales/unidad de neonatos (UCIN/UN) que en la poblacion de
nacimiento normal*&°,

Los PEATCa tienen la ventaja sobre las OEA que presentan mayor sensibilidad
y especificidad (sensibilidad 90-100%, especificidad 96%)3. Al tener un menor nimero
de falsos positivos no necesita realizar el cribado en 2 fases y reduce el numero de
pacientes que pasan a la fase diagndstica, asi como el nimero de casos perdidos®4>,
Exploran toda la via auditiva, por lo que es el método ideal para pacientes con riesgo
de patologia retrococlear (neonatos procedentes de UCIN/UN). Los PEATCa son muy
precisos en detectar pérdidas auditivas entre 2000 y 4000 Hz, pero su sensibilidad es
baja por debajo de 1000 Hz y por encima de 4000 Hz®°.

Uno de los inconvenientes de los PEATCa es su mayor coste econdmico, ya
que utiliza elementos fungibles; ademas, precisa mas tiempo para realizar la prueba
60,66,67 | os falsos positivos en PEATC se deben principalmente a factores mecdnicos en
el oido medio, inmadurez de la membrana basilar, aumento de mielinizacidon en la via
auditiva o anomalias neuroldgicas transitorias®®.

Asi, las OEA son mas rapidas y cdmodas de realizar, aunque a medida que
aparecen nuevos aparatos estas diferencias son menores. Granell y col. sefialan que Ia
relacion coste-efectividad se iguala al presentar los PEATCa un bajo niumero de falsos
positivos y de pacientes remitidos a la fase de diagndstico®, en otros estudios Chiou y
col. y Lemons y col. atribuyen mejor relacion coste-efectividad a los PEATCa 6979,

No obstante, tanto el JCIH como en Espafia la CODEPEH recomiendan indistintamente
la realizacion de ambas pruebas en los protocolos de screening universal®°8. Los
PEATCa se recomiendan en el grupo de factores de riesgo en los que la incidencia de la
hipoacusia es mayor y para evitar fallos diagndsticos por la mayor incidencia de
neuropatia auditiva en estos pacientes 3>4°,
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o Potenciales auditivos de estado estable

En la dltima década los potenciales auditivos de estado estable (ASSR, por sus
siglas en inglés Auditory Steady State Responses) han cobrado importancia en la
audiologia pedidtrica. Su principal ventaja es que realiza una evaluacion objetiva de la
audicién y establece umbrales audiométricos rdpidos entre las frecuencias de 0,5 a 4
kHz™.

Se define como una respuesta de estado estable a un potencial evocado
repetitivo con componentes frecuenciales que permanecen constantes en amplitud y
fase en el tiempo. Estas respuestas son generalmente provocadas por estimulos que
ocurren lo suficientemente rapido por lo que la respuesta a cualquier estimulo se
superpone a las respuestas de los estimulos precedentes.

Para fines audiométricos, las técnicas de estado estable tienen ventajas
definidas sobre los convencionales para determinar los umbrales especificos de
frecuencia’?. Los ASSR permiten evaluar toda la via auditiva, al igual que los PEATC
pueden detectar los trastornos auditivos en todo tipo de poblacién (con o sin factores
de riesgo), con la ventaja de ser mas especificos en frecuencia y de ser mas facilmente
automatizables 73. Los ASSR se utilizan para determinar el tipo de pérdida auditiva,
para establecer una linea de base para un seguimiento adicional y para proporcionar la
informacion necesaria para iniciar el ajuste del dispositivo de amplificacion®.

Actualmente, el registro del ASSR de conduccidn simultanea de aire y hueso permite su
uso en el contexto de un programa de cribado auditivo. Presenta como ventajas su
objetividad, el aumento de la eficiencia diagndstica al diferenciar entre la pérdida
auditiva conductiva y la pérdida neurosensorial y la deteccién de las pérdidas auditivas
de baja frecuencia gracias a la especificidad de frecuencia intrinseca de los ASSR 7274,
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1.2.4 Protocolos de screening auditivo

Habitualmente los programas de screening auditivo diferencian a la
poblacidn en dos subgrupos que se dividen en funcidn de si existen o no factores de
riesgo para hipoacusia, en cada uno de ellos se realizara un protocolo diferente.

La mayoria de los programas en RN sano usan un cribado en dos fases, la
primera fase del examen de deteccidn se realiza en los primeros dias de vida, antes del
alta hospitalaria. Las principales pruebas de deteccion en esta fase son las TEOEA y los
PEATCa. Cuando un nifio no pasa la prueba inicial pasa a la segunda fase. La segunda
fase se realiza entre 2 y 8 semanas después del alta y consiste en la repeticion de una
de estas pruebas o el uso secuencial de las mismas 7°. El protocolo de screening
auditivo secuencial con OEA-PEATCa puede reducir sensiblemente el nimero de falsos
positivos en RN sano ya que los potenciales se ven menos afectados por las
disfunciones del oido externo’®. Esta segunda fase, busca disminuir el indice de
referencia a la fase diagnodstica especialmente en programas que utilizan OEA. Las
repeticiones de las pruebas pueden retrasar el diagndstico y aumentar el nimero de
pérdidas de los pacientes en el seguimiento, siendo esto una de las principales
debilidades de este método. Algunos centros optan por realizar directamente PEATCa
en una sola fase para evitar estos inconvenientes>°.

En los RN con FR el protocolo a seguir es diferente. Las caracteristicas
especificas de este grupo hacen que sea recomendable realizar el screening auditivo
con PEATCa 3>%. Se recomienda combinar las dos pruebas OEA + PEATCa para poder
caracterizar los casos de neuropatia auditiva’’. Los pacientes con factores de riesgo
gue no pasan el cribado auditivo son remitidos directamente a la fase diagndstica ya
gue en este grupo, con frecuencia, las pruebas de deteccidn se retrasan al tener
prioridad otros problemas de salud °’.

El momento de realizacion de la prueba tiene importancia para reducir el
numero de falsos positivos y presenta implicaciones practicas en el manejo del recién
nacido. Idealmente la prueba se deberia realizar justo antes del alta para reducir el
riesgo de pérdidas.

Realizar las pruebas de audicién durante la estancia hospitalaria permite combinarlas
con otros examenes neonatales, como la prueba del taldn, y asi desarrollar una vision
coordinada de la politica de deteccion del recién nacido. La tasa de falsos positivos en
OEA/PEATCa es mayor antes de las primeras 48 horas, por lo que la tendencia actual
de realizar las altas hospitalarias cada vez mas temprano, contribuye a aumentarla °’.
Es recomendable en los recién nacidos ingresados en UCIN/UN realizar las pruebas
auditivas, una vez el paciente este estable y no existan factores que puedan cambiar su
estatus auditivo >’.
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Los casos detectados pasan a la fase de diagndstico donde se debe confirmar

la hipoacusia con el uso de potenciales clinicos antes del tercer mes de edad.

Finalmente, todos los bebés identificados con una pérdida auditiva deben recibir una

intervencion temprana apropiada tras la confirmacion diagndstica y preferentemente

antes de los 6 meses de edad.

No hay un protocolo comun de cribado auditivo neonatal universal. La JCIH
recomienda que cada pais siga las recomendaciones mas importantes y cree su propio
protocolo de acuerdo con las posibilidades administrativas regionales, las decisiones

gubernamentales y su presupuesto *°. En la Comunidad Valenciana estos son los

algoritmos que se utilizan en el RN sano (llustracién 4) y RN con factores de riesgo
(llustracién 5) tras las ultimas modificaciones (Decreto 218/2018).

Algoritmo 1. Proceso de cribado de hipoacusia en RN sin factores de riesgo

RN sin F. riesgo

Antes del alta

v
(Preferiblemente
>72h)

~

Normal ‘ Alterada

]
N

Direccién General de Salud Pablica. S.P.P.E.S. Avda. Catalufia 21

2.3 semanas [
v

Alta. Seguimiento por
Pediatria A.P.

Alterado

&

Remisién a
confirmacién
diagnéstica y

tratamiento

Prucba de cribado

Maternidad/Neonatologia

Segunda prucba

Atencion
Especializada

llustracion 4 Algoritmo Cribado Auditivo nifio sano. DECRETO 218/2018, de 30 de noviembre: del Consell por el
que se regulan los programas de cribados neonatales en la Comunitat Valenciana, deteccion precoz de la hipoacusia

neonatal y cribado neonatal de enfermedades congénitas.

Algoritmo 2. Proceso de cribado de hipoacusia en RN con factores de riesgo
RN con F. Riesgo
Alterado ‘

l

Remisién a
confirmacién
diagnéstica y
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Prueba de cribado

Matemidad, UCIN,
Neonatologia

Confirmacion
diagndstica/tratamiento
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llustracion 5 Algoritmo Cribado auditivo en RN con factores de riesgo. DECRETO 218/2018, de 30 de noviembre:
del Consell, por el que se regulan los programas de cribados neonatales en la Comunitat Valenciana, deteccion
precoz de la hipoacusia neonatal y cribado neonatal de enfermedades congénitas.
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1.3 Evaluacién audioldgica

Los bebés que no pasan la primera fase del screening auditivo al nacimiento y
tras cualquier reevaluacién posterior debe ser remitidos a la fase diagndstica para
confirmar la presencia de hipoacusia?.

Una vez confirmada la pérdida auditiva ha de realizarse una evaluacion
audioldgica exhaustiva y determinarse el grado de hipoacusia para poder iniciar el
tratamiento definitivo. La bateria de pruebas audiolégicas iniciales para confirmar una
pérdida auditiva debe incluir medidas fisioldgicas y, cuando sea apropiado para el
desarrollo, métodos de comportamiento. Se debe realizar una evaluacion en ambos
oidos, incluso si solo un oido no pasé la prueba de deteccidn. La prueba audioldgica
mas utilizada para la confirmacion diagnéstica son los PEATC®, normalmente
complementados por ASSR.

El diagndstico audioldgico debe realizarse durante los primeros tres meses de
vida segun las recomendaciones del JCIH? y la CODEPEH®. Paralelamente al
diagnodstico audioldgico se debe iniciar un proceso dirigido a identificar la causa de la
sordera.

1.4 Intervenciéon temprana

Una vez establecido el grado de hipoacusia debe iniciarse el tratamiento de la
misma. El objetivo del tratamiento es restaurar la audicién mediante diferentes
dispositivos tecnologicos: prétesis auditivas, implantes de conduccion via ésea o
implantes cocleares.

Los audifonos aumentan la intensidad de los sonidos para que puedan ser
percibidos por el paciente en un rango dindmico util. Los implantes cocleares en
cambio restauran la audicién en sorderas severas y profundas en los casos donde la
amplificacién no permite buenos resultados auditivos y un adecuado desarrollo del
lenguaje. Los resultados mas satisfactorios en implantes cocleares se obtienen en
hipoacusias congénitas implantadas precozmente.

Un programa de deteccidn precoz de hipoacusia debe garantizar el
diagnostico y el tratamiento de la misma a los 3 y 6 meses de vida. Esta es la razon de
los programas de cribado auditivo neonatal universal >°. El objetivo principal de la
intervencion temprana en nifios con hipoacusia es restaurar o fomentar las habilidades
de comunicacién del niflo y mejorar el nivel de desarrollo del lenguaje, todo esto
influird en el desarrollo cognitivo y socioemocional.
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1.5Screening auditivo y tratamiento de la hipoacusia

La introduccion de los programas de cribado auditivo en recién nacidos ha
permitido detectar hipoacusias a los pocos meses de edad. Esto posibilita una
derivacion temprana para evaluaciones e intervenciones audiolégicas y permite
disminuir la edad de implantacion y una rehabilitacion precoz.

La edad en que los nifios recibieron intervenciones de prétesis auditivas e
implante coclear (IC) fue mas temprana en los periodos posteriores a la introduccién
del cribado auditivo universal, en comparacion con los periodos precribado. El tiempo
desde el nacimiento hasta la recepcion del IC puede reducirse significativamente tras
la aplicacion del cribado auditivo universal 787°,

Cumplir los objetivos del JCHI de deteccion de hipoacusia al mes de edad,
diagndstico a los 3 meses e intervencién a los 6 meses (EHDI 1-3-6) esta asociado a
unos resultados linguisticos mas altos como consecuencia de una identificacion rapida
de la pérdida de audicidén y el acceso temprano a la intervencion llevando a una
activacion temprana del IC 1°,

1.6 Limites del screening auditivo

Actualmente los programas de screening auditivo (SA) estan implantados en todos
los paises desarrollados y en muchos de los paises en vias de desarrollo, sin embargo,
existen todavia sorderas que no se detectan precozmente.

Las pruebas de despistaje no siempre detectan deficiencias auditivas en los bebés,
en algunos casos los nifios superan la prueba de deteccidon aunque en realidad
presentan una hipoacusia®®. Segun algunos estudios aunque el SA se realice
perfectamente, entre 1y 2 nifios de cada 10 recién nacidos con hipoacusia no seran
detectados por el SA 618081,

1.6.1 Falsos negativos

La neuropatia auditiva (NA) es una hipoacusia caracterizada por tener
presentes las otoemisiones acusticas y la ausencia o alteracidn de los potenciales
auditivos de tronco cerebral. El cribado auditivo realizado con OEA no detecta esta
enfermedad. Afortunadamente la mayoria de las neuropatias auditivas proceden de
niflos con factores de riesgo que han permanecido ingresados en UCIN y seran
cribados con ambas pruebas: OEA y PEATCa °°.
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Las hipoacusias que afectan a frecuencias bajas o las hipoacusias leves, en
ocasiones, no son detectadas en el cribado auditivo 2. La presencia de otitis media
serosa en los nifios de esta edad hace dificil distinguir una hipoacusia neurosensorial
leve de una hipoacusia de transmision fluctuante.

1.6.2 Pérdidas en el seguimiento

Los programas de cribado auditivo tienen su punto débil en el seguimiento de
los nifios con fallo en las pruebas auditivas®®. Existe un porcentaje de recién nacidos
gue no pasaron las pruebas iniciales y no acudieron a completar el diagndstico de su
hipoacusia. El factor determinante de esta situacidn es la no implicacién de los padres
en el proceso >°

Algunos protocolos de cribado se realizan en varias fases para disminuir los
falsos positivos. La introduccion de mas pasos en el programa reduce la tasa de
referencia a la fase de diagndstico. Sin embargo, la mayoria de los autores admiten
que tal intervencion generalmente conduce a un aumento de pérdidas durante el
seguimiento®

Los nifos con patologias asociadas presentan una mayor complejidad en el
diagnostico, pero ademas, la pérdida de audicion recibe una prioridad menor en el
contexto de otros problemas médicos %

1.6.3 Hipoacusias que se manifiestan posnatalmente:

Existen factores de riesgo postnatales que pueden dar lugar a sorderas tardias,
un 0.2/1000 adquiere sordera durante la primera infancia. Estas sorderas se instauran
una vez realizado el cribado auditivo y por lo tanto no podrdn ser detectadas por el
mismo #. El JCHI ha determinado 10 indicadores de riesgo de hipoacusia progresiva o
de aparicion diferida. Estos casos precisan una monitorizacién auditiva incluso si los
resultados de las pruebas SA son normales *°

Table 1. Risk Indi for Audiologi itoring for ive or Delayed-Onset Sensorineural Hearing Loss,
Conductive Hearing Loss, or Both, in Infants (29 Days thvough 2 Years of Age) with Normal Hearing on Newborn
Screening.*

Parental or caregiver concern regarding child's hearing, speech, language, or developmental delay
Family history of permanent hearing loss in childhood

Stigmata or other findings associated with a syndrome known to include a sensorineural or conductive hearing loss or
eustachian-tube dysfunction

Postnatal infections associated with sensorineural hearing loss, including bacterial meningitis
In utero infections such as cytomegalovirus infection, herpes, rubella, syphilis, and toxoplasmosis

Neonatal indicators such as hyperbilirubinemia at a serum level requiring exchange transfusion, persistent pulmonary
hypertension of the newborn associated with mechanical ventilation, and conditions requiring the use of extracor-
poreal-membrane oxygenation

Syndromes associated with progressive hearing loss such as neurofibromatosis, osteopetrosis, and some forms of
Usher's syndrome

Neurodegenerative disorders such as Hunter's syndrome or sensory neuropathies such as Friedreich’s ataxia and
Charcot-Marie-Tooth syndrome

Head trauma

Recurrent or persistent otitis media with effusion for at least 3 months

* Information is from the Joint Committee on Infant Hearing.**

llustracion 6 Indicadores de riesgo para monitorizacion audioldgica de la pérdida auditiva neurosensorial de
aparicion progresiva o tardia, pérdida auditiva conductiva , o ambas, en bebés (de 29 dias a 2 arios de edad) con
audicion normal en el cribado auditivo .
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o Hipoacusias de aparicion tardia

Estas hipoacusias se derivan de factores de riesgo que estdn presentes antes
del nacimiento o alrededor del mismo. Provocan lesiones en el oido interno que no
estan completamente instauradas en el momento del cribado auditivo 8°. La infeccion
congénita por CMV es una de las principales causas de la sordera de aparicién tardia,
también tienen riesgo de desarrollarla los grandes prematuros y las asfixias perinatales
graves.

Lanzieri y col. en su estudio detectan que el 25% de las infecciones congénitas
por CMV asintomdticas desarrollaran una hipoacusia a la edad de 5 afios®3. Sila
hipoacusia congénita inicialmente es unilateral tienen un mayor riesgo de desarrollar
una hipoacusia de inicio tardio en el oido con audicién normal en comparacion con
aquellos que no presentan hipoacusia durante el primer afio de vida. El
establecimiento de un cribado neonatal para la infeccion congénita por CMV y la
identificacion de estos nifios con riesgo de hipoacusia de instauracidn tardia evitaria la
no deteccidn de estas sorderas.

El cribado auditivo normal en recién nacidos muy prematuros no garantiza una
audicién normal, hay que tener en cuenta la posibilidad de aparicidon de una hipoacusia
de instauracidn tardia en estos pacientes. Speck y col. realiza un estudio donde un
4,3% de grandes prematuros con resultados normales en el cribado presenta
hipoacusia neurosensorial a los 2 afios de edad #’.

o Pérdidas auditivas progresivas

La pérdida auditiva progresiva suele corresponder a hipoacusias hereditarias o
estar vinculada a sindromes y trastornos degenerativos. Estos nifios presentan pruebas
audioldgicas normales al nacer y su audicidn se va deteriorando a lo largo de su
infancia®. Los nifios con antecedentes familiares de hipoacusia tienen casi dos veces
mas probabilidades de desarrollar una pérdida auditiva postnatal. La heterogeneidad
de los genes implicados en la sordera hace que ésta, no siempre se haya desarrollado
en el momento del nacimiento 8288,

Los niflos con anomalias craneofaciales tienen el doble de probabilidades de
desarrollar una pérdida auditiva postnatal que aquellos sin ellas. Estos nifos precisan
una monitorizacion de su audicion durante toda la primera infancia®.
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o Pérdidas auditivas adquiridas

Son sorderas derivadas de lesiones auditivas que se producen después del
nacimiento como las causadas por meningitis, ototdxicos o trauma acustico 8788,
Actualmente se recomienda repetir la prueba de cribado a todos los bebés que
precisen un ingreso hospitalario con afecciones asociadas con una posible pérdida
auditiva (sepsis, meningitis, tratamiento con ototdxicos, entre otros) durante el primer
mes de vida®®.

Los pacientes ingresados en la UCIN normalmente presentan uno o mas
factores de riesgo implicados en la hipoacusia y estos permanecen activos durante su
estancia en UCIN. Estos pacientes deben cribarse una vez hayan terminado los factores
de riesgo y antes del alta hospitalaria. Nifios que presentan otras patologias asociadas
también sufren retrasos en el diagndstico sobretodo nifios con problemas en oido
medio o sindromes asociados. Estas circunstancias retrasan la edad de diagndstico y el
inicio de tratamiento de la hipoacusia®-*®

La CODEPEH establece recomendaciones para la deteccién precoz de
hipoacusias diferidas®3:

- Vigilancia de hipoacusia en Atencidn Primaria

- Evaluar las habilidades auditivas, estatus oido medio e hitos del
desarrollo en las visitas periddicas del Programa del “Nifio Sano”.

- Vigilancia de la otitis media serosa en el nifio cuando se prolonga mas
de 3 meses.

- Evaluacién audioldgica en nifios con anomalias del desarrollo y del
comportamiento.

- Evaluacién audioldgica en nifios con indicadores de riesgo de
hipoacusia minimo una vez entre los 24-30 meses de edad.

- Considerar como factor de alto riesgo tener un hermano con
hipoacusia confirmada.

- Remitir a unidad de hipoacusia infantil cuando exista preocupacién o
sospecha familiar.

Tabla 1 Factores de riesgo de hipoacusia infantil

Sospecha familiar de sordera® Meningitis bacteriana®

Historia familiar de sordera Sindromes con sordera®

Hipotiroidismo Enfermedades
neurodegenerativas®

Estancia en UCIN mayor de 5 Anomalias

dias craneofaciales®

Exposicion a ototoxicos Ventilacion con
membrana
extracorporea®

Ventilacion asistida Traumatismo craneal
grave®

Otitis persistente Hiperbilirrubinemia con
exanguinotransfusion®

Infecciones perinatales Quimioterapia

(CMV, herpes, rubéola,
sifilis y toxoplasmosis)®

2 Factor de muy alto riesgo de sordera posnatal.

Ilustracion 7 Factores de riesgo de hipoacusia infantil. CODEPEH 2014
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2. HIPOTESIS Y OBJETIVOS DE LA INVESTIGACION PROPUESTA

Hipotesis: Establecer el nimero de nifos diagnosticados de hipoacusia congénita
gracias al screening auditivo y si estos resultados se adaptan a lo descrito en la
bibliografia.

El objetivo es revisar los resultados obtenidos en el programa de screening
auditivo del Hospital Universitario y Politécnico La Fe de Valencia tanto en la poblacién
normal como en grupo de riesgo durante un periodo de 14 afos.

e Comparacién de las técnicas utilizadas en el cribado de la poblacién
general y en la poblacion de riesgo. Comparacion entre las diferentes
etapas del estudio.

e Analisis de la cobertura del screening auditivo universal, nimero de
casos que no han superado el screening auditivo y el indice de
referencia a la fase diagndstica. Criterios de calidad de seguimiento
del programa.

e Determinacién de la edad media de deteccidn, del diagndstico y del
tratamiento de la misma.

e Determinar la incidencia de hipoacusia en neonatos con y sin factores
de riesgo en nuestra drea asistencial.

e Causas de hipoacusia detectadas.

e Impacto del SA en el tratamiento de las hipoacusias

e Limitaciones del screening auditivo y sus causas.
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3. MATERIALY METODOS

3.1. Disefio del estudio

Estudio analitico retrospectivo para evaluar si el programa de screening
auditivo del Hospital Universitario La Fe tiene como consecuencia una deteccidn,
diagnostico e intervencion precoz de los casos de hipoacusia en la poblacion
estudiada.

Estudio longitudinal que pretende analizar la evolucidn de los casos detectados
y valorar si ha llevado a la intervencidn precoz del paciente con hipoacusia.

Estudio observacional de casos con hipoacusia y la influencia del programa de
screening auditivo en la evolucion de estos pacientes.
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3.2. Metodologia

Se realiza un estudio retrospectivo de los pacientes sometidos al programa de
deteccion de hipoacusias en el Hospital Universitario la Fe desde que se inicié la
recogida de datos de screening auditivo universal hasta la época actual. El estudio fue
a aprobado por el comité ético del Hospital Universitario y Politécnico La Fe de
Valencia.

El programa de deteccidn precoz de hipoacusia se inicid en el Hospital la Fe en
el afio 1982 con poblacion de riesgo. Con la introduccion de nuevos métodos de
diagnéstico en el afio 2002 se instauré de manera universal. En el afio 2005 se inicié la
introduccion de datos en la base de datos de cribado auditivo de la Conselleria de la
Comunitat Valenciana.

Analisis descriptivo de los resultados del cribado de hipoacusia neonatal en el
Area asistencial del Hospital Universitario y Politécnico La Fe de Valencia entre el 1 de
enero 2005 hasta el 31 de diciembre de 2018. El cribado se realizé en el complejo
hospitalario La Fe de Valencia.

Criterios de inclusion:

e Recién nacidos pertenecientes al area de poblacién del Hospital Universitario La Fe
desde enero de 2005 hasta diciembre de 2018 que hayan nacido en el mismo
hospital o sean trasladados durante el primer mes de vida por una patologia
susceptible de ser tratada en este hospital, aunque no hayan nacido en el mismo.
Todos los pacientes tendran que haber entrado en el programa de screening
auditivo del Hospital La Fe antes de los 6 meses de vida.

Analisis descriptivo del programa de implantes cocleares del Hospital Universitario
La Fe desde el 2005 al 2018.

Criterios de inclusion:

e Todos los nifios diagnosticados con pérdida auditiva de severa a profunda bilateral
gue recibieron un implante coclear antes de los 5 afios entre enero de 2005 y
diciembre de 2018. Para cada paciente, reunimos informacién sobre el método de
deteccion de la hipoacusia, la edad en el momento del diagndstico, edad en el
momento del primer ajuste del audifono y edad en el momento de la implantacién
coclear. Se han excluido todos los nifos diagnosticados de meningitis o infeccién
por citomegalovirus (CMV), porque el inicio de la sordera en este subgrupo podria
haber sido muy variable y mas tardio en la vida que en los nifios con sordera
congénita.
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3.2.1. Aparataje

El screening auditivo se realiza a todos los neonatos a nivel hospitalario antes
de ser dados de alta del centro. La técnica utilizada es diferente segun el tipo de
poblacién estudiada.

e Enlos neonatos sin factores de riesgo utilizamos un equipo automatico
otoemisiones acusticas transitorias portatil:
o ECOCHECK ® (Otodynamics Ltd, Herts, England).

llustracion 8. Aparato de otoemisiones transitorias Ecocheck (Otodynamics) utilizado para SA en Hospital
Universitario La Fe de Valencia.

El equipo otoemisiones (ECOCHECK®), equipo automatizado, emite un estimulo tipo
clic de un milisegundo de duracidn a una intensidad de 84 dB SPL a una frecuencia de
80/s y recoge la respuesta coclear entre 1,6-3,2 kHz. El resultado pasa o no pasa se
basa en la deteccion de otoemisiones evocadas transitorias emitidas en proporcion
sefial/ruido ambiente de minimo 6 dB.
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e En pacientes con factores de riesgo se utilizo:

o Enelprimer periodo estudiado comprendido entre 1 de enero de 2005 a
diciembre de 2007 potenciales clinicos: Navigator PRO (bio-logic).

o Enunsegundo periodo de enero de 2008 a diciembre de 2012 se utilizaron
potenciales automaticos: Navigator PRO, programa ABAER (bio-logic).

o Enelultimo periodo entre enero de 2013 a diciembre de 2018: un equipo
de otoemisiones y potenciales evocados automaticos portatil:
ACCUSCREEN ® (ProABR DE Madsen-GN Otometrics, y software Acculynk)

Mlustracion 9. Equipo multifuncion Navigator Pro utilizado para el cribado auditivo en nifios con factores de riesgo.

Equipo multifuncion: Navigator PRO, programa ABAER (bio-logic) con electrodos de
superficie colocados en vértex y ambas mastoides. Los pardmetros de estimulacién
son: estimulo de clic, con polaridad alterna, tasa de presentacién de 37,1
clics/segundo, intensidad de 35 dB SPL, filtro de paso de banda de 100-1501 Hz,
ganancia de 30.000 y ventana de 21:33 ms. Se efectla un andlisis automatico de las
respuestas analizadas por el equipo, siendo el resultado “PASS” cuando el valor de la
Relacién de Varianza Optimizada del Punto (POVR) es 3.5 después en un minimo de
1536 estimulos, o "REFER" cuando el valor de POVR de 3.1 no se mantiene después de
una media de dos series de 6144 estimulos.
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1lustracion 10. Equipo portatil Acusscreen (Otometrics) para realizar cribado auditivo tanto con OEA como
PEATCa utilizado en Hospital Universitario La Fe.

El equipo de PEATCa (ACCUSCREEN®) se registro a la intensidad de 35 dBnHL y una
tasa de repeticion de 55 clics / segundo. Los electrodos se colocaron en el vértex
(activo), el cigomatico (tierra) y en la posicion de la vértebra C7 (referencia).

A los pacientes se le realiza minimo una prueba de cribado auditivo en ambos
oidos y se procede a realizar mds pruebas auditivas segun el resultado de las mismas

siguiendo los protocolos de cada tipo de paciente.
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El protocolo de screening universal es diferente en las 3 etapas de tiempo estudiadas:

e Durante los afios 2005 a 2007
Nifio sano: ECOCHECK. Fallos se repite ECOCHECK

22 fallo de ECOCHECK y nifios con FR: PEATC clinicos.

e Durante los afios 2008-2012
Nifio sano: ECOCHECK. Fallos se repite ECOCHECK

Nifio con FR y tercera fase de screening: PEATC automaticos con Navigator Pro:
ABAER

e Durante afios 2013 a diciembre de 2018
Nifo sano ECOCHECK

Nino con FR o fallos 1 fase de RN Sano: PEATC automaticos: ACCUSCREEN

3.2.2. Protocolos

Primera fase: Se realiza en las primeras 48-78h tras el nacimiento antes del alta
hospitalaria. Hemos aplicado el protocolo de cribado establecido en La Comunidad
Valenciana consistente en la realizacidon de otoemisiones acusticas transitorias (TEOEA)
en ambos oidos a todos los recién nacidos sin factores de riesgo por una enfermera
capacitada (dedicada exclusivamente al cribado auditivo).

La prueba se realiza en ambiente tranquilo cuando los bebés estan dormidos o
durante la lactancia. En el caso de una respuesta de “pasa” en ambos oidos, el examen
se considera completado. A los RN que “no pasan” TEOEA en uno o ambos se remiten
a una segunda fase. Los pacientes nacidos en fin de semana se citan a consultas
externas para realizar la prueba de cribado.

A los recién nacidos con factores de riesgo (Indicadores de riesgo auditivo del
JCIH, llustracion 1) se les realizan PEATC.
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El protocolo fue diferente durante las 3 etapas del estudio:

Enero 2005- diciembre 2007: se realizan TEOEA a todos los pacientes antes del

alta hospitalaria y se citan para realizar PEATC convencionales a todos los pacientes

con factores de riesgo para hipoacusia.

A los RN que pasan la prueba en ambos
oidos se considera la prueba completada. Los
pacientes que por sus factores de riesgo
precisan monitorizacion auditiva son citados a
consultas externas de otorrinolaringologia
(ORL). Los pacientes que no pasan esta prueba
son remitidos a la segunda fase.

1 ETAPA 2005-2007

48 horas

RN con FR, UCIN

RN sin FR RN 48-36 horas
Antes del alta
————

hospitalaria

TEOAE TEOAE 1? Fase
+/+ -1~ Hospitalizacion
Fin SEQM
TEOAE TEOAE 2° Fase
++ -l CExt ORL
Fin seguimiento
Fase

Confirmacion
PEATG clinicos ambos
oidos

Cita al alta en CExt ORL

Enero 2008- diciembre de 2012: se realizan TEOEA a todos los pacientes antes del alta

hospitalaria y se citan para realizar PEATC automaticos a todos los pacientes con

factores de riesgo para hipoacusia.

Los RN que pasan la prueba en ambos
oidos se considera la prueba completada. Los
pacientes que por sus factores de riesgo
precisan monitorizacion auditiva son citados a
consultas externas de ORL. Los pacientes que
no pasan esta prueba son remitidos a la
segunda fase.

2 ETAPA 2008-2012

TEOAE | TEOAE
+/- /- ++

RN sin FR RN 48 Horas
48 horas
—

RN con FR, UCIN
Antes del alta
hospitalaria

—}
TEOAE TEOAE 12 Fase
Ht <t Hospitalizacion
Fin seguimier\:c/l
TEOAE TEOAE
+/+ e 2% Fase
Fin segu\mlemo‘/l CExt ORL

PEATCa PEATCa 3% Fase PEATCa
ik -l CExt ORL cblr

Fin seguimiento

NS

Fase confirmacion
PEATC clinicos ambos
oidos
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Enero de 2013 a diciembre de 2018: se realizan TEOEA a todos los pacientes antes del
alta hospitalaria. Se realizan PEATC automaticos a todos los RN con factores de riesgo
previo al alta hospitalaria.

Los RN que pasan la prueba en 3 ETAPA 2013-2018
ambos oidos se considera la prueba

. RN sin FR RN 48 H con FR,
completada. Los pacientes que por sus TEOAE en ambos [ AN 48 Hores | “;‘EATQEZm‘;‘;:‘

i i 1F . .
factores de riesgo precisan o Fase
monitorizacion auditiva son citados a Finseguimento Fin seguimierto
consultas externas de ORL. Los pacientes -

++ 4l
sanos que no pasan esta prueba son Fin soqumients CExt ORL
remitidos a la segunda fase, los pacientes \
con FR son remitidos a la fase de
) L, Fase cop_firmacién
confirmacion. PEATC clinicos ambos

oidos

Segunda fase:

Enero 2005- diciembre 2007: Los RN sanos que no pasan la primera fase o los
que son dados de alta durante el fin de semana se les realiza una segunda prueba de
cribado con TEOEA en el servicio de ORL, previa citacidn, a lo largo del primer mes de

vida. Los que pasan la prueba son dados de alta. Los que no pasan por segunda vez la
prueba se remiten a la fase de confirmacioén.

Enero 2008- diciembre de 2012: Los RN sanos que no pasan la primera fase o
los que son dados de alta durante el fin de semana se les realiza una segunda prueba
de cribado con TEOEA en el servicio de ORL, previa citacién, a lo largo del primer mes
de vida. Los que pasan la prueba son dados de alta. Los que no pasan por segunda vez

la prueba se remiten a una tercera fase.

Enero de 2013 a diciembre de 2018: Se citan a las 2 semanas y se realiza PEATC
automaticos a todos los pacientes que no pasan las TEOEA en la primera fase. Los RN

gue pasan la prueba son dados de alta y los que no la pasan se remiten a la fase de
confirmacién.
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Tercera fase

Solo se realizd durante la segunda etapa estudiada entre enero de 2008 y
diciembre de 2012. En esta fase se citaban a los pacientes que no habia superado la
segunda fase y los pacientes con factores de riesgo para realizarles PEATC
automaticos. Los RN que pasan la prueba en ambos oidos se considera la prueba
completada. Los pacientes que por sus factores de riesgo precisan monitorizacién
auditiva son citados a consultas externas de ORL. Los pacientes que no pasan esta
prueba son remitidos a la fase de confirmacion.

Fase de confirmacion:

En caso de que los pacientes no pasan la fase de cribado son estudiados en el
servicio de otorrinolaringologia para su evaluacidn audioldgica. Se recoge historia
clinica, otoscopia, otoemisiones, reflejo estapedial, impedanciometria, PEATC clinicos y
si se confirma la hipoacusia, Potenciales de estado estable (ASSR) utilizando estimulos
especificos de frecuencia.

Los resultados de las distintas fases del programa son introducidos en una base
de datos de screening auditivo de la Conselleria de Sanitat de la Comunitat
Valenciana.

De acuerdo con los umbrales de onda V obtenidos en PEATC, clasificamos las
hipoacusias en leves (hasta 40 dB nHL), moderadas (41-70 dB nHL), severas (71-90 dB
nHL) y profundas (>90dB nHL).
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3.2.3.

Fuentes de datos

Los datos clinicos se recogieron de dos fuentes fundamentales:

Base de datos de screening auditivo de la Conselleria de Sanitat de la
Comunitat Valenciana. En esta base de datos se registran los siguientes datos:
nimero de recién nacidos vivos, cantidad de nifios que han sido cribados,
numero de nifios con respuesta “pasa”, numero de nifios con resultado “no
pasa”, numero de nifios que pasan la segunda fase, nimero de nifos con
factores de riesgo, nimero de nifios remitidos a fase de confirmaciény
numero de hipoacusias detectadas. Edad screening auditivo, edad de
recribado, edad de diagndstico.

Revisidn de historias clinicas en nifios con hipoacusia Hospital La Fe.
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3.2.4 Etiologia

El protocolo para la evaluacién diagndstica de la etiologia de la hipoacusia
incluye: anamnesis, exploracion fisica, estudio analitico, evaluacion radiolégica y
genética. Durante el periodo de tiempo revisado algunos protocolos diagndsticos se
modificaron debido al desarrollo tecnolégico o la evolucion de la hipoacusia en los
nifos.

Se revisaron las historias clinicas de los pacientes para obtener datos
demograficos, audiometria y los resultados de la evaluacion dismorfoldgica, pediatrica,
oftalmoldgica y neuroldgica.

Las pruebas de imagen consistieron en tomografia computarizada (TC) del
hueso temporal y/o imagenes de resonancia magnética (RM) del oido interno, angulo
ponto-cerebeloso y cerebral. La decision de obtener imagenes y su modalidad fueron
individualizadas dependiendo de las caracteristicas del paciente.

Las pruebas genéticas moleculares fueron realizadas dependiendo de los
hallazgos audioldgicos, antecedentes familiares y patologia asociada del paciente.

Se realizo estudio de infeccion CMV congénita mediante la reaccion en cadena
de la polimerasa (PCR) en saliva u orina. Durante el periodo 2015 al 2018 se utilizd
para la prueba saliva o orina recogida antes de los 15 dias de vida cuando el paciente
no superaba la primera etapa del cribado auditivo. En periodos anteriores al 2015
unicamente se realizaba si habia sospecha clinica o si no se conocia la causa de la
hipoacusia.

Se realizaron pruebas adicionales cuando existian sintomas asociados para
completar el estudio etiolégico: pruebas de orina para detectar hematuria y
proteinuria ECG y evaluacidn de infecciones congénitas diferentes al CMV.

La etiologia de la hipoacusia se dividid en diferentes categorias diagnodsticas:
genética, malformaciones, adquirida y desconocida. Se establecié una causa genética
si se confirmaba con una prueba de ADN. Un diagndstico se clasificé como
malformacidn si se encontré una anomalia causal en las imagenes y no se pudo
establecer un diagndstico genético o sindrémico adicional. Se clasificé como
hipoacusia adquirida en los casos que se identificaron factores de riesgo perinatal,
postnatal, de inicio tardio o progresivo segln el JCIH. Estos factores de riesgo fueron
evaluados sistematicamente y se consideraron causales de la sordera después de la
exclusidon de otras posibles causas. Cuando las investigaciones de diagndstico no
revelaron una causa relevante, la causa se clasific6 como desconocida.
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3.2.5 Screening auditivo y tratamiento

Para valorar la influencia del screening auditivo en la edad de implantacidn se
estudiaron todos los nifios con hipoacusia neurosensorial de severa a profunda
bilateral que recibieron un implante coclear antes de los 5 afios de edad desde enero
de 2005 hasta diciembre de 2018 en el Hospital Universitario La Fe de Valencia.

De cada paciente se recopilaron los siguientes datos: afio de implantacion,
método de deteccién de la sordera, edad en el momento de diagndstico, edad de
implantacion y causa de la sordera. Se excluyeron a los nifios con hipoacusias
unilaterales, los diagnosticados de meningitis y los de infeccion congénita por CMV
cuya sordera no estaba presente al nacimiento, ya que el inicio de la hipoacusia en
este subgrupo es variable.

3.2.6 Limitaciones del cribado auditivo

Para determinar las limitaciones del cribado auditivo se estudiaron 188 nifios
con hipoacusia congénita, que habian recibido un IC antes de los 5 afios en el Hospital
Universitario La Fe de Valencia durante los afios 2005 a 2018. Se excluyeron 17 nifos
gue presentaron una hipoacusia postnatal secundaria a meningitis. Finalmente se
realizé el estudio en 171 nifios donde se determind: el método de deteccidn, la edad
del diagndstico, las causas de la hipoacusia y los factores de riesgo implicados en la
misma.

3.2.7 Analisis estadistico

Los datos se resumieron mediante la media (desviacidn tipica) y mediana (1er, 3er
cuartil) en el caso de las variables numéricas y mediante la frecuencia absoluta (%) en el
caso de las variables cualitativas. La comparacién de la edad de la primera prueba entre
las 3 etapas propuestas y la realizacion de screening, se ajusté una regresion lineal con
interaccidon. Para comparar diferencias del tipo de sordera y etiologia con los factores
de riesgo, se contrasté mediante test Chi cuadrado. Para la comparacion de la edad
media segln el método de deteccidn de la hipoacusia se utilizé la prueba U de Mann
Whitney.
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4 RESULTADOS

4.1 Primera fase del cribado

4.1.1 Cobertura

En el area de Salud del Hospital Universitario y Politécnico La Fe Valencia en el
periodo comprendido entre el 1 de enero de 2005 y 31 de diciembre de 2018, el
numero de RN fue de 75688, de los cuales se cribaron 69463, obteniendo una
cobertura global del 91,99% en este periodo de 14 afios.

En la Gréafica 1 se muestra la cobertura durante el primer mes de vida y la total
dividida por cada uno de los afios del estudio. Vemos en azul claro la primera prueba
realizada durante el primer mes de vida y en azul oscuro la cobertura definitiva.

% 1P RN 4-5 SEMANAS I PARTICIPACION 1 NIVEL
100 %
90 %
80 %
70 %
60 %
50 %
40 %
30 %
20 %
10 %
0%
2005 2007 2009 2011 2013 2015 2017 TOTAL

Gradfica 1 Cobertura total y por afios. (1P= primera prueba)
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En la Grafica 2 observamos la cobertura en las 3 etapas de estudio: durante la
primera etapa (2005-2007) la cobertura media fue del 68,60%, en la 22 etapa (2008-
2012) fue del 97.87% y en la tercera etapa (2013-2018) fue del 99,32%.

B % 1P RN 4-5 SEMANAS [¥] PARTICIPACION 1 NIVEL

100,00 %

75,00 %

50,00 %

25,00 %

0,00 %
2005-2007 2008-2012 2013-2018

Grdfica 2 Cobertura del cribado auditivo en las tres etapas del estudio.

Comparando las tres etapas del estudio se observa que la cobertura va
aumentando significativamente en las diferentes etapas. A partir de la segunda etapa
la cobertura es mayor del 95% cumpliendo los criterios de calidad del cribado auditivo.

COMPARACION COBERTURA DIFERENTES ETAPAS

12 ETAPA 22 ETAPA 3 ETAPA
2005-2007 2008-2012  2013-2019  Eapal-2  FEtapal-3  Etapa2-3
COBERTURA IC95% IC95% IC95%
68.60% 97.87% 99.32% (27.4-29%) (30-31.4%) (2.3-2-7%)

p<0.001 p<0.001 p<0.001

Tabla 1 Analisis estadistico de la cobertura en las diferentes etapas del estudio. 1C95%=intervalo de confianza del
95%, p=probabilidad.

65158 completaron la fase de deteccidn en las primeras 4-5 semanas de vida lo
gue corresponde al 86,27% del total de los RN. La técnica utilizada fueron
otoemisiones transitorias en nifo sano y potenciales evocados automaticos en nifo
con factores de riesgo (Grafica 1). Siendo el nivel de participacion a las 4-5 semanas del
64,31% en a primera etapa, 89% en la segunda etapa y 95% en la tercera etapa
(Gréfica 2).
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4.1.2 Edad media de SA

Se estudio a lo largo de los afos la edad media en la que se realizé el cribado
durante la primera fase (Gréfica 3). La edad media global fue de 11+16 dias, si lo
desdoblamos en RN sanos y con factores de riesgo observamos una gran diferencia en
la edad de cribado en los dos grupos: en el RN sano la edad media fue de 9+14 dias y
en el grupo de riesgo de 31431 dias.

[ EDAD MEDIA 1P [l EDAD 1P NINO SANO [] EDAD 1P NINO CON RIESGO

2005
2006
2007
2008
2009
2010
2011
2012
2013
2014
2015
2016
2017
2018

TOTAL
50

Edad (dias)

Grafica 3: Edad media 1 P (primera prueba) por aiios: edad media de la primera prueba total, en el niiio sano y en
el nifio con factores de riesgo en los diferentes anos del estudio.
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También se observa diferencias importantes en las diferentes etapas
estudiadas (Grafica 4). Se mantienen las diferencias entre el RN sano y el de grupo de
riesgo. Durante la primera etapa (2005-2007) la edad media total fue de 9117 dias, de
6112 dias en el nifo sano y de 36134 dias en el nifo con factores de riesgo. En la
segunda etapa (2008-2012) la edad media fue de 12+18 dias, siendo de 11+16 dias en
nifio sano y de 35132 dias en nifio con factores de riesgo. En la ultima etapa del
estudio (2012-2018) la edad media fue de 11+14 dias, 10+13 dias en nifio sano y
26128 dias en nifio con factores de riesgo.

M EDAD MEDIA1 P EDAD 1P NINO SANO EDAD 1P NINO CON RIESGO

2005-2007 6
36
2008-2012 11
35
11
2012-2018 10
26
0 10 20 30 40

EDAD (dias)

Gradfica 4 Edad de la primera prueba en dias en las diferentes etapas del estudio.

No existen diferencias significativas en la edad media de realizacion de la
primera prueba de cribado total, ni en el RN sano a lo largo del estudio. Si que se
observa en el grupo de nifios con FR un descenso de la misma que es significativo en la
ultima etapa del estudio, pasando de una media de edad de 35 dias de la primera y
segunda etapa a 26 dias en la ultima. Esto se explica por la utilizacién de PEATC
automaticos portatiles en la ultima fase del estudio lo que facilitd realizar la prueba en
la sala de neonatologia previa al alta hospitalaria.
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En las siguientes figuras (Grafica 5 y 6) se muestra el histograma de la edad en
la primera prueba de cribado. A mayor altura de la barra indica mayor porcentaje de
deteccidn. Se puede apreciar como a partir de 2013 hay un nimero mayor de cribados
en las primeras 48 horas de vida (p<0.001) tanto en el grupo de riesgo como el de no
riesgo.

No riesgo

2005-2007 2008-2012 >2013
0.20

0.15

N 0.10
0.05 |
0.00
0 10 20 30 40 50 0 10 20 30 40 50 0 10 20 30 40 50

Edad primera prueba

Grafica 5 Histograma edad primera prueba en pacientes sin factores de riesgo en las 3 etapas del estudio

Riesgo

2005-2007 2008-2012 >2013
0.12

0.09

X 0.06

0.03
0 10 20 30 40 50 0 10 20 30 40 50 0 10 20 30 40 50

Edad primera prueba
Gradfica 6 Histograma edad primera prueba en pacientes con factores de riesgo en las 3 etapas del estudio
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4.1.3 Factores de riesgo

En 3901 RN se encontraron factores de riesgo para hipoacusia, lo que
representa un 5,82% de los RN del drea de Salud del Hospital Universitario y
Politécnico de La Fe. Los factores de riesgo mas frecuentemente implicados fueron: la
utilizacidn de medicacién ototdxica en 1062 RN donde la gentamicina, vancomicina y
los diuréticos de asa fueron los fdrmacos mas utilizados; 882 RN presentaron bajo peso
(peso al nacimiento de 1500 gramos o menor); 627 RN precisaron ventilacion asistida
durante su estancia en la UCIN y 695 RN tenian antecedentes familiares de hipoacusia.
Un 31,27% presentaban mads de un factor de riesgo, 1107 RN presentaban
simultdneamente dos factores de riesgo y en 113 RN estaban implicados tres o mas
factores de riesgo (Gréfica 7).

M Factores de riesgo
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Grdfica 7 Factores de riesgo distribuidos por frecuencia de aparicion.
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4.1.4 Primera fase. Tasa de derivacion

69464 RN fueron cribados en esta primera fase, 64236 RN (92,47%) pasaron la
prueba de cribado y 5228 recién nacidos no pasan uno o ambos oidos y fueron

incluidos en la segunda fase, lo que corresponde a un 7,53% del total de los nifos

cribados (Tabla 2).

DERIVACION A LA 22 FASE
ANO N° RN N°RN1PRUEBA  N°RN 1P PASA N° RN 1P TASA
ALTERADA DERIVACION

6135 2992 2836 156 521 %
6116 3453 3204 249 721%
6525 4784 4541 243 5,08 %
e 6143 ST 347 5,65 %
5614 5321 4977 344 6.46 %
5002 4913 4467 446 9,08 %
4825 4761 4275 486 10.21 %
5217 5206 4685 521 10,01 %
5272 5240 4776 464 8,85 %
5454 5397 4891 506 9,38 %
5612 5594 5153 441 788 %
5586 5582 5196 386 6.92 %
5198 5158 4814 344 6.67 %
4982 4920 4625 555 6,00 %
78095 69464 64236 5228 7,53 %

Tabla 2 Tasa de derivacion a la segunda fase distribuidos por aiios.
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En las diferentes etapas estudiadas la tasa de derivacidn a la segunda fase seria
la siguiente (Tabla 3):

e Enero 2005- diciembre 2007: 11229 RN son cribados en esta fase de los cuales 648
no pasan la prueba con una tasa de derivacion de un 5,77%. 197 con FR son
remitidos a ORL para la realizacién de PEATC.

e Enero 2008- diciembre de 2012: A 26344 RN se les realiza el cribado, no la superan
2144 RN siendo la tasa derivacion de un 8,14%. 163 RN con FR se remiten
directamente a la tercera fase para realizar PEATC automaticos.

e Enerode 2013 a diciembre de 2018: 31891 RN se someten al cribado, 2436 RN
presentan la prueba alterada, lo que supone un 7,64% de los RN. Los pacientes
sanos se les realiza el cribado con TEOEA y 239 RN con FR se les realiza con PEATC

automaticos durante su ingreso hospitalario.

DERIVACION A LA 2° FASE EN LAS DIFERENTES ETAPAS

TECNICA SA MOMENTO N° RN 1 PRUEBA N°RN 1P TASA |
UTILIZADA RN REALIZACION ALTERADA DERIVACION
SANO/FR CRIBADO

12 ETAPA TEOEA/ PEATC 48-36 HORAS 18776 11229 648 5,77 %
2005-2007 CLINCOS

2° ETAPA TEOEA/PEATC <48 HORAS 27215 26344 2144 8,14 %
2008-2012 AUTOMATICOS

3 ETAPA TEOEA/PEATC AUTO <48 HORAS 32104 31891 2436 7,64 %
2013-2019 PORTATILES

Tabla 3 Tasa de derivacion en las diferentes etapas. (TEOEA=QOtoemisiones acusticas transitorias
PEATC=potenciales de tronco cerebral)
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4.2 Segunday tercera fase de cribado

4.2.1 Tasa de participacién en la segunda fase

5528 RN no pasaron la primera fase de screening y entraron en la segunda fase.
Estos pacientes se citaron en las consultas externas de ORL donde se les realizé la
segunda fase del cribado auditivo. A 5202 pacientes se les realizd la prueba, lo que
corresponde a una tasa de participacién del 95,68% (Tabla 4).

PARTICIPACION 2° NIVEL

ARO RN 1P ALTERADA RN 2 FASE PARTICIPACION 2 NIVEL
2005 156 141 90,38 %
2006 249 232 93,17 %
2007 243 231 95,06 %
2008 347 311 89,63 %
2009 344 325 94,48 %
2010 446 414 92,83 %
2011 486 468 96,30 %
2012 521 500 95,97 %
2013 464 453 97,63 %
2014 506 492 97,23 %
2015 441 433 98,19 %
2016 386 373 96,63 %
2017 344 341 99,13 %
2018 295 288 97,63 %
TOTAL 5228 5002 95,68 %

Tabla 4 Participacion en la segunda fase por arios. (1P=primera prueba)
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Estudiando la tasa de participacion en los diferentes periodos observamos en el
primer periodo 2005-2007 una tasa del 93,21% que mantiene valores similares en el
periodo 2008-2012 (94,12%). En el tercer periodo del estudio 2013-2018 se produce
un incremento significativo en la tasa de participacion con valores de 97,7% (Gréfica

[ RN 1FASEALT [ RN 2 FASE

4,12 %

1 ETAPA 2005-2007 2 ETAPA 2008-2012 3 ETAPA 2013-2018

Grdfica 8 Tasa de participacion en el segundo nivel en cada etapa del estudio

Analizando el tiempo transcurrido entre la primera fase del cribado y la

segunda fase (Grafica 9) observamos una disminucidn progresiva a lo largo del estudio.
En la primera etapa (2005-2007) este tiempo oscilaba entre 50-85 dias, en la segunda
etapa (2008-2012) disminuye progresivamente hasta los 21 dias y en la tercera etapa
(2013-2018) se estabiliza en 14-20 dias.

23 i
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| 1 ETAPA
20052007

{1 DIAS ENTRE 1-2 FASE

i 2 ETAPA 2008-2012

: — H W m—
i3 ETAPA 2018-2018;

Afios
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Grdfica 9 Promedio de tiempo transcurrido en dias entre la primera y la segunda prueba.
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4.2.2 Tasa de derivacion a la fase de confirmacion

La tasa de derivacion a la fase de confirmacion consiste en el porcentaje de RN
procedentes de la 22 fase que son remitidos a la fase de confirmacién. El protocolo de
cribado es diferente en cada uno de los periodos estudiados.

1 ETAPA 2005-2007 2 ETAPA 2008-2012 3 ETAPA 2013-2018

,,.mm RN,S rryw— rw conR UG ANenFR preyrn RN con FR, UCIN AN sinFR RN 48 Horas. AN con FR, UGIN
u horas 48 horas. loras Antes del alta TEOAE en ambos. pwc. ambos
" IM IIM hospalana oidos
TEOAE 1" Fase m TEOAE TEOAE 1* Fase [ pearca
- Fase A e Hospializacién i Ry Hospiaiizacién ik 2
Hospitaiizacién 4-4-  sogun mM‘o/l : Fin sogumiento i seguimiento
Joo— H ‘/l
‘&“ or
ase
| [EE #Fase - | [PERE] s
o -t CExtORL CExt ORL

- st
roca | [peArca) 3 Fase ret |
= | CExt ORL

=R E

Fase confirmacién

Fase
Confirmacién
PEATC clinicos ambos
Fase confirmacién
PEATC clinicos ambos
oidos.

oidos

1lustracion 11 Esquemas de los protocolos utilizados en los diferentes periodos estudiados

Periodo 2005-2007: Los RN que no pasaron la primera fase se les realizé una
segunda prueba de cribado con TEOEA en el servicio de ORL, previa citacién, a lo largo
del primer mes de vida. Asi 648 RN pasaron a la segunda fase de los cuales solo 607
fueron cribados. 380 RN pasaron la prueba y fueron dados de alta. 227 RN no la
superaron, y se remitieron a la fase de confirmacién, es decir el 37,40% de los RN que
no superaron la primera fase.

Periodo 2008-2012: 3004 pacientes se remiten a la segunda fase: 1897
pacientes sanos y 1107 con FR. Se realizan una segunda fase con TEOEA a 1790 RN
sanos, con el resultado siguiente: 1493 pasan la prueba y son dados de altay 297 se
remiten a una tercera fase junto con 1007 con FR, en total 1404 (46,74%). 1217
pacientes pasan la prueba y 135 pacientes son remitidos a la fase de confirmacion, lo
gue corresponde al 7,54% de los RN procedentes de la primera fase.

Periodo 2013-2018: Se citan a las 2 semanas y se realiza PEATC automaticos a
todos los pacientes que no han pasado la primera fase. Los RN que pasan la prueba
son dados de alta y los que no la pasan se remiten a la fase de confirmacidn. Se les
realizé PEATCa automaticos a 2380, 1997 pasaron la prueba y 383 se remitieron a la
fase de confirmacion, un 16,09% de los pacientes que no pasaron la primera prueba.
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4.3 Fase de confirmacion

4.3.1 Indice de referencia

Una vez realizadas las diferentes fases del screening auditivo 745 RN fueron
remitidos a la fase de confirmacion, 305 RN presentaban FR y 440 eran sanos. Esto
representa el 1,07% de todos los pacientes cribados, el 0,72% de los RN sanos y el
7,78% de los RN con FR (Grafica 10).

O Indice referencia fase CONF. F C RN SANO% F C BN F RIESGO%
14,00 %
10,50 %
7.00 %
3,50 %
’\_N—./_—/——_’_‘ °
0,00 %
2005 2006 2007 2008 2009 2010 2011 2012 2013 2014 2015 2016 2017 2018 TOTAL

Grafica 10 Indice de referencia a lo largo de los diferentes arios. En nifio sano, en nifio con factores de riesgo y la
media por ario.

En las 3 etapas estudiadas, debido a los diferentes protocolos utilizados en cada

una de ellas el indice de referencia fue diferente (Tabla 5):

Primera etapa (2005-2007): en esta etapa 227 RN fueron remitidos a la fase de

confirmacién, lo que supone un 2,02% de los RN cribados.

Segunda etapa (2008-2012): se remitieron 135 pacientes, es decir un 0,51% de la

poblacién.

Tercera etapa (2013-2018): en esta ultima etapa se remitieron 383 nifios (1,20%).

Este indice permanece por debajo del 4% durante todo el estudio y destaca el
periodo 2008-2012 donde el porcentaje es muy pequefio gracias a realizar el cribado
en 3 fases.

INDICE REFERENCIA FASE DE CONFIRMACION

TOTAL NO PASAN | INDICE REFERENCIA

F CONFIRMACION

2005-2007 11229 607 - 227 2,02 %
2008-2012 26344 1790 1404 135 0,51 %
2013-2018 31891 2380 - 383 1,20 %

TOTAL 69464 745 1,07 %

Tabla 5 Indice de referencia a la fase de confirmacion en los diferentes periodos estudiados.
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4.3.2 Hipoacusias. Tasa de deteccion general

Del total de pacientes estudiados en este periodo de tiempo, 250 nifios fueron
diagnosticados de algln tipo de hipoacusia. Llamamos tasa de deteccidén general a la
cantidad de hipoacusias diagnosticadas con respecto a la poblacion estudiada, en
nuestro estudio corresponde al 0,36%. Comparando las diferentes etapas del estudio
se observa una diferencia significativa de la capacidad diagndstica en la tercera etapa
con respecto a las dos primeras (Tabla 6).

COMPARACION CAPACIDAD DX HIPOACUSIA DIFERENTES ETAPAS

12 ETAPA 2° ETAPA 3 ETAPA

2005-2007 2008-2012 2013-2019 Etapal-2 Etapal-3 Etapa 2-3
DIAGNOSTICO 1C95% 1C95% 1C95%
HIPOACUSIA 0.20% 0.25% 0.45% (-0.001% 0.2%) (0.14% 0.35%) (0.1% 0.3%)
p = 0.394 p <0.001 p <0.001

Tabla 6 Comparacion en las diferentes etapas del estudio de la Tasa de deteccion general (n° hipoacusias/n® RN) en
la poblacion estudiada. IC95%=intervalo de confianza del 95%, p=probabilidad.

4.3.3 Hipoacusias. Edad de diagnodstico y tratamiento

La edad media de diagndstico a lo largo de todo el estudio fue de 132 dias. La
edad de diagndstico va disminuyendo a lo largo de los aiios. En los primeros anos la
media de edad de diagndstico oscilaba entre 150 y 200 dias, en el 2012 se reduce 125
dias y finalmente en la ultima etapa del estudio o a partir del 2013 la media de edad de
diagnostico se encuentra ente 75 y 100 dias.

EDAD DE DIAGNOSTICO

2005 154
2006 201 B EDAD MEDIA DX
163 EDAD DX NINO SANO

2007 EDAD DX NINO CON RIESGO
2008 154
2009 47
2010 158
201 151
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2015 105
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2018 8

0 2 4 66 8 110 182 154 176 198 220

Grafica 11 Edad media de diagnostico de hipoacusia a lo largo de los arios de estudio. Ademas, se calcula la edad
media de diagnostico en nifios con y sin factores de riesgo.
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En la primera etapa del estudio 2005-2007 fue de 173 dias, en la segunda etapa
del estudio 2008-2012 fue de 147 dias y finalmente en la tercera etapa la edad media
de diagnostico fue de 3 meses como recomienda el JCHI y la CODEPEH. (Grafica 12). El
nifio sin factores de riesgo presenta una edad media de diagndstico de 163 dias en la
primera etapa, de 143 dias en la segunda etapa y de 80 dias en la tercera. Como es
previsible los nifios con factores de riesgo se diagnostican mas tarde en todas las
etapas y se observa una disminucién en el tiempo en que son diagnosticadas en la
segunda y tercera etapa.

EDAD DIAGNOSTICO

[ EDAD MEDIA DX

EDAD DX NINO SANO
2005-2007 EDAD DX NINO CON RIESGO
147
2008-2012
2013-2018
0 50 100 150 200

Grafica 12 Edad media diagnostico hipoacusia en las diferentes etapas del estudio
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La edad media de tratamiento a lo largo de todo el estudio fue de 190 dias. La
edad de tratamiento va disminuyendo a lo largo de los afios. En la primera etapa del
estudio 2005-2007 fue de 258 dias, en la segunda etapa del estudio 2008-2012 fue de
213 dias y finalmente en la tercera etapa la edad media de diagnostico fue de 182 dias
como recomienda el JCHI y la CODEPEH. (Gréfica 13).
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Grdfica 13 Edad media de tratamiento en las diferentes etapas del estudio. Edad de tratamiento en nifio sano y con
factores de riesgo.

43 nifos fueron diagnosticados de sordera neurosensorial profunda bilateral y
35 de ellos recibieron un implante entre los 9 y los 18 meses de edad. 67 pacientes con
hipoacusias neurosensoriales de grado moderado y severo precisaron la adaptacién de
audifonos. La edad media de adaptacidn de prdtesis auditiva disminuye a lo largo de
los afios estabilizandose en 6-7 meses (Grafica 14).
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Grdfica 14 Edad media de adaptacion de audifonos a lo largo del estudio.

63



4.4 Pérdidas totales a lo largo del estudio

Se contabiliza como pérdidas a los RN que no se les realizé el cribado auditivo en la
primera fase y los que no completaron el estudio en la segunda, tercera y fase de
confirmacién. Se suman posteriormente todas las pérdidas surgidas en cada uno de los
periodos estudiados.

No se realizo cribado auditivo a 6224 (8,22%) RN durante la primera fase del
screening (Tabla 7). Las pérdidas de esta fase corresponden en su mayoria a la primera
etapa del estudio cuando el programa de deteccidén de hipoacusia estaba en sus fases
iniciales y la cobertura del programa era alrededor del 68,6 % (Grafica 2) de los RN. El
resto corresponde a nifios nacidos en fin de semana o festivos que no acudieron a la
cita programada.

PERDIDAS CRIBADO

1 FASE 2 FASE (+3 FASE)* FASE . TOTAL % TOTAL

CONFIRMACION PERDIDAS PERDIDAS
2005-2007 5140 (31,4 %) 44 (7,28 %) 31 (13,66 %) 5215 31,86 %
2008-2012 871 (3,2 %) 159 (7,88 %) 1 (0,74 %) 1031 3,79 %
2013-2018 213 (0,66 %) 56 (2,35 %) 36 (9,4 %) 305 0,95 %
TOTAL 6224 (8,22 %) 259 (4,95 %) 68 (6,7 %) 6551 8,66 %

Tabla 7 Pérdidas presentadas durante el estudio, en las distintas fases de cribado, asi como en los diferentes
periodos de arios estudiados. * En el 2° periodo 2008-2012 se suman las pérdidas de la 3 fase.

No se pudo completar la segunda fase en 259 (4,95%) nifios de los 5228 nifios
gue presentaron la primera fase alterada. El mayor nimero de pérdidas se concentra
en el segundo periodo donde se realizé el cribado en 3 fases, aumentando asi el
nimero de pérdidas.

En la fase de confirmacién se pierden 68 (6,7%) pacientes de los 1013 que no
superan la 2 o 3 fase. Se observan pérdidas similares en el primer y tercer periodo del
estudio.

COMPARACION PERDIDAS TOTALES DIFERENTES ETAPAS

1% ETAPA 22 ETAPA 3ETAPA

2005-2007 2008-2012 20132019 ~ Etapail-2 Etapa 1-3 Etapa 2-3
PERDIDAS 1C95% 1C95% 1C95%
TOTALES 31.86% 3.79% 0.95% (-29% -27%)  (-31.62%- 30.17%)  (-3% -2.5%)
CRIBADO p <0.001 p <0.001 p <0.001

Tabla 8. Andlisis de las pérdidas en los diferentes periodos del estudio. Comparacion del porcentaje de pérdidas
entre las diferentes etapas del estudio IC95%=intervalo de confianza del 95%, p=probabilidad.

En cuanto a las pérdidas totales que se producen a lo largo de los tres periodos
estudiados, se observa una disminucion de estas a medida que el programa de cribado
se asienta a lo largo de los afios. En el Ultimo periodo estudiado el porcentaje de
pérdidas no alcanza el 1% de la poblacién, diferencidndose significativamente de los
otros periodos estudiados (Tabla 8).

64



4.5 Criterios de calidad del programa

La garantia de calidad del programa de cribado auditivo viene determinada por
una serie de indicadores establecidos por la CODEPEH®®. En la Tabla 9 se detallan como
han ido evolucionando estos parametros a lo largo del estudio.

La participacioén en la primera fase del cribado auditivo debe permanecer por
encima del 95%. El resultado en nuestro estudio fue del 91,99%. A pesar de que en la
mayoria de los anos la cobertura del screening es muy alta, este indice se ve
influenciado por el nivel bajo de participacién de los primeros afios (primera
etapa:2005-2007) donde solo se alcanzaron niveles del 68,60%. En la segunda y tercera
etapas del estudio la cobertura fue del 97,87% y el 99,32% respectivamente.

El segundo indicador viene determinado por la realizacion de la primera prueba
durante el primer mes de vida y debe superar el 95% de los RN. En nuestro estudio fue
del 86,27%. Solo alcanzd niveles 6ptimos en el tercer periodo con el 95% de los
pacientes cribados en el primer mes de vida.

La participacion en la segunda fase debe superar el 95% de los nifios que no
superaron la primera fase. Se alcanzaron niveles del 94,93% en el resultado global, y
Unicamente, el tercer periodo mostrd niveles adecuados con 97,70% en la tasa de
participacion.

La tasa de derivacién a la fase de confirmacién no debe ser mayor del 4% de la
poblacién. En nuestro estudio fue del 1,04% cumpliendo el objetivo marcado lo largo
de todo el estudio. En el primer periodo fue del 2,03%, en el periodo 2008-2012 se
redujo al 0,41% al realizar el protocolo en 3 fases y en el ultimo periodo la tasa fue de
1,21%.

La confirmacion diagndstica antes del 42 mes de vida debe superar el 90%. En
nuestro caso fue del 58,17%, manteniéndose por debajo del objetivo marcado en los
dos primeros periodos del estudio con 39,9% y 44,73% respectivamente y mejorando
notablemente en el Ultimo periodo, llegando al 78,51%, aunque sin alcanzar el objetivo
determinado por la CODEPEH.

Criterios calidad cribado auditivo ( CODEPEH)

INDICADOR OBJETIVO RESULTADO RESULTADO RESULTADO RESULTADO
2005-2007 2008-2012 2013-2018 TOTAL
Participacion en la primera fase >95% 68.60% 97.87 % 99.32% 91.99 %
Primera prueba antes 1 mes de vida >95% 64.31% 89 % 95 % 86.27 %
Participacion en la segunda fase >95% 93.21% 93 % 97.70% 94.93 %
Derivacion a fase confirmacion <4 % 2.03 % 0.41% 1.21% 1.04 %
Confirmacion diagndstica antes del 4 mes de vida | > 90 % 39.9 % 44.73 % 78.51 % 58.17 %

Tabla 9 Criterios de calidad del programa de screening auditivo segun la CODEPEH, en los diferentes periodos del
estudio.
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4.5.1 Especificidad y sensibilidad de las pruebas utilizadas a lo largo del estudio.

Se establecid los pardmetros de las pruebas de cribado para cada periodo
estudiado, calculando la sensibilidad, especificidad, el valor predictivo positivo (VPP), y
el valor predictivo negativo (VPN).

La especificidad del cribado es el porcentaje de RN sin hipoacusia que fueron
identificados correctamente como normales. La sensibilidad es la capacidad de Ia
prueba para detectar la hipoacusia, es decir el porcentaje de RN con hipoacusia
detectados por la técnica utilizada. El valor predictivo negativo es la probabilidad de
gue un sujeto con un resultado negativo en la prueba esté realmente sano. El valor
predictivo positivo es la probabilidad de padecer la enfermedad si se obtiene un
resultado positivo la prueba (llustracion 12).

Enfermedad Enfermedad
presente ausente
Prueba a b a+b
positiva
Prueba c d c+d
negativa
a+c b+d
Sensibilidad Especificidad

Mlustracion 12 Calculo de sensibilidad y especificidad de las pruebas diagnosticos. Sensibilidad=a/(a+c),
Especificidad=d/(b+d), Valor predictivo positivo=a/(a+b) y valor predictivo negativo=d/(c+d).

En la primera etapa 2005-2007: el cribado se realizé en 2 fases con TEOEA
utilizando el aparato ECOCHECK (Tabla 10). La sensibilidad de las TEOEA después de la
realizacion de las dos fases de cribado es del 94,12 su especificidad del 98,28%, el valor
predictivo positivo del 14,29% vy el negativo del 99,98%. Encontramos 2 falsos
negativos en este periodo que correspondieron a una sepsis por staphilococo en un

gran prematuro y a una cardiopatia congénita cianogena.

2005-2007 Ecochek 1y 2 FASE

RN cribados 11229 Hipoacusia Normal
VP FP Sensibilidad 94,12 %
Prueba positiva 224 32 192 Especificidad 98,28 %
Prueba negativa 11005 2 11003 Valor predictivo 14,29 %
positivo
FN VN Valor predictivo 99,98 %
negativo

Tabla 10 Parametros de test de cribado en el primer periodo estudiado: VP= verdaderos positivos, FP= falsos
positivos, FN= falsos negativos y VN= verdaderos negativos.

66



En la segunda etapa 2008-2012: el screening se realizd en tres fases utilizando

en las dos primeras fases otoemisiones con ECOCHECK y en la tercera fase PEATCa con
ABAER de Navigator Pro (Tabla 11). La sensibilidad de las otoemisiones en dos fases
seguida de una tercera fase con PEATCa es del 95,95%, la especificidad del 99,76%, el
valor predictivo positivo del 52,59% vy el negativo del 99,99%. Se encontraron 3 falsos
negativos en este periodo que correspondieron a 2 pacientes prematuros y una
infeccién congénita por CMV (Tabla 11).

2008-2012 Ecochek (1 y 2 FASE) + ABAER (3 FASE/RN con FR)

RN cribados 26344 Hipoacusia Normal
VP FP Sensibilidad 95,95 %
Prueba positiva 135 71 64 Especificidad 99,76 %
Prueba negativa 26209 3 26206 Valor predictivo 52,59 %
positivo
FN VN Valor predictivo 99,99 %
negativo

Tabla 11 Parametros de test de cribado en el segundo periodo estudiado: VP= verdaderos positivos, FP= falsos
positivos, FN= falsos negativos y VN= verdaderos negativos.

En la tercera etapa el screening se realiz6 en 2 fases: la primera fase con

otoemisiones en niflos sanos con el equipo ECOCHECK. La segunda fase y los nifios con
FR se realizaron con el aparato portatil de PEATCa ACUSCREEN. La sensibilidad de las
otoemisiones en la primera fase unida a los PEATC a en la segunda fase es del 99,32%,
la especificidad del 99,26%, el valor predictivo positivo del 38,38% y el negativo del
100%. En esta etapa se encontro un falso negativo correspondiente a una hipoacusia
de origen genético (Tabla 12).

2013-2018 Ecochek (1 FASE) + Acuscreen (2FASE/RN con FR)

RN cribados 31891 Hipoacusia Normal
VP FP Sensibilidad 99,32 %
Prueba positiva 383 147 236 Especificidad 99,26 %
Prueba negativa 31508 1 31507 Valor predictivo 38,38 %
positivo
FN VN Valor predictivo 100,00 %
negativo

Tabla 12 Parametros de test de cribado en el tercer periodo estudiado: VP= verdaderos positivos, FP= falsos
positivos, FN= falsos negativos y VN= verdaderos negativos.
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4.6 Fase de diagnostico
4.6.1 Incidencia de hipoacusia

Del total de pacientes estudiados en este periodo de tiempo 250 ninos fueron
diagnosticados de hipoacusia. La incidencia de hipoacusia al nacimiento en la
poblacion estudiada fue de 360 hipoacusias cada 100.000 RN (3,6 /1000 RN), 42 de
ellos con hipoacusia neurosensorial profunda bilateral lo que supone una incidencia de
0,57/1000 RN. La incidencia de cualquier tipo de hipoacusia en la poblacidn de riesgo
fue del un 3,4 %.

4.6.2 Hipoacusias caracteristicas clinicas

Se realiz6 un estudio retrospectivo de las 250 hipoacusias diagnosticadas. En la
distribucidn por sexo se observé un predomino del sexo masculino con 165 nifios
afectos de perdida auditiva frente a 85 nifias, con una proporcién entre hombres y
mujeres de 1,94:1. En cuanto a la lateralidad, 147 pacientes presentaban afectos
ambos oidos y en 103 las hipoacusias eran unilaterales. El grado de hipoacusia
detectado mas frecuentemente fue la pérdida auditiva moderada en 111 nifios, 60
pacientes manifestaban una hipoacusia profunda, 38 presentaban hipoacusias leves y
41 nifios presentaban hipoacusias severas (Tabla 13).

HIPOACUSIAS
CARACTERISTICAS TOTAL (n/%) UNILATERAL (n/%) BILATERAL (n/%)
Numero de pacientes 250 (100 %) 103 41,2 % 147 58,8 %
Sexo M 165 66 % 67 65,0 % 98 66,7 %
F 85 34 % 36 35,0 % 49 33,3 %
Grado de hipoacusia
Leve (26-40 dB) 38 15,2 % 21 20,4 % 17 11,6 %
Moderada (41-60 dB) 111 44,4 % 47 45,6 % 64 43,5 %
Severa (61-90 dB) a1 16,4 % 18 17,5 % 23 15,6 %
Profunda (90 dB o >) 60 24 % 17 16,5 % 43 29,3 %
Tipo de sordera

Transmision 112 44,8 % 59 52,7 % 53 47,3 %
Neuosensorial. 114 45,6 % 34 29,8 % 80 70,2 %

Coclear 108

Neuropatia 6
Mixta 24 9,6 % 10 41,7 % 14 58,3 %

Tabla 13 Caracteristicas de las hipoacusias.

En cuanto al tipo de hipoacusias las mas frecuentes fueron hipoacusias
neurosensoriales 114 (45,6%), 108 de ellas de origen coclear y 6 eran neuropatias. Se
identificaron hipoacusias de transmision en 112 pacientes (44,8%) y finalmente 24 de
ellos (9,6%) presentaban una sordera de tipo mixto (tabla 13).
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La Tabla 14 muestra los factores de riesgo mas importantes encontrados en
nifios con cada tipo de déficit auditivo. En nifios con pérdida auditiva neurosensorial se
asocian mas frecuentemente los siguientes FR: |la estancia en UCIN > 5 dias (p< 0.001),
antecedentes familiares de hipoacusia (p<0.001), la administracién de ototéxicos
(p<0.05) y la infeccion congénita por CMV (p<0.05). Por el contrario, nifios con pérdida

auditiva de transmision presentaban con mayor frecuencia malformaciones
craneofaciales (p<0.001). El resto de los factores de riesgo no presentan asociaciones
significativas con ningun tipo de sordera.

Facores de riesgo encontrados en los diferentes tipos de hipoacusias

FACTORES DE HIPOACUSIAS HIPOACUSIAS HIPOACUSIAS Probabilidad
RIESGO DE NEUROSENSORIA TRANSMISION MIXTAS (n= 24)
SORDERA LES (n=114) (n=112)
Antecedentes 22 20,37 % 1 0,80 % 5 29,41 % <0,001
familiares
Sindromes 3 2,78 % 1 0,80 % 1 5,88 % -
asociados a
sordera
CMV 8 7,41 % 1 0,80 % 0 0,00 % <0,05
Malformaciones 8 7,41 % 30 24,00 % 11 64,71 % <0,001
craneofaciales
Bajo peso 13 12,04 % 11 8,80 % 1 5,88 % NS
Ototdxicos 24 22,22 % 12 9,60 % 1 5,88 % <0,05
Prematuridad 15 13,89 % 10 8,00 % 1 5,88 % NS
UCIN > 5 dias 39 36,11 % 15 12,00 % 1 5,88 % <0.001
Hiperbiirrubinemia 3 2,78 % 1 0,80 % 0 0,00 % -
Meningitis 5 4,63 % 1 0,80 % 0 0,00 % NS
Sospecha 1 0,93 % 0 0,00 % 0 0,00 % -

educadores

Tabla 14 Factores de riesgo encontrados en los diferentes tipos de hipoacusias. (Probabilidad: Chi cuadrado).
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4.6.3 Etiologia de las hipoacusias

o Hipoacusias de transmision

Encontramos 112 pacientes cuya sordera era de conduccidn. 59 casos de estas
hipoacusias (52,7%) eran unilaterales y el resto bilaterales.

En la mayor parte de pacientes con hipoacusia de transmisidn el origen fue una
otitis media secretora 103, lo que representa un 41% del total de las hipoacusias
encontradas. De estos pacientes, 18 pacientes presentaban fisura palatina (asociada o
no a labio leporino) y 10 pacientes tenian una patologia sindromica (8 sindromes de
Down, 1 duplicacién cromosoma 14 y un sindrome velo-cardio-facial).

En 9 pacientes (7,2%), la causa de la hipoacusia fue secundaria a diferentes
grados de malformacién del oido externo o medio, 3 de ellos con sindromes asociados
(2 sindromes de primer arco y un sindrome de Goldenhar). Entre las malformaciones
encontramos: un paciente con aplasia completa del pabellén auricular, 5 pacientes con
hipoplasias del pabellén que asociaban estenosis o atresia de conducto auditivo
externo y 3 pacientes que presentaban diferentes grados de malformaciones de oido
medio.

o Hipoacusias neurosensoriales e hipoacusias mixtas

Un total de 138 nifios con hipoacusias neurosensoriales o mixtas fueron
evaluados para establecer su etiologia, 85 hombres y 53 mujeres. Esta fue bilateral en
94 nifios (68%) y unilateral en 44 pacientes (32%). Un 34% de casos no se pudo
establecer la etiologia. En el 66% restante se distribuyé entre, un 28% adquirida, un
25% genética y un 14% asociadas a malformaciones de oido o centrales (Grafica 15).

® GENETICA

@ ADQUIRIDA
MALFORMACIONES

@® DESCONOCIDA

Grdfica 15 Etiologia hipoacusias neurosensoriales
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En los casos de HNS bilateral la etiologia pudo establecerse en el 67% de ellos.
La distribucidn de los diagndsticos etioldgicos se presenta en la Grafica 16. En lo nifios
con una etiologia establecida la causa mas frecuente fue la genética (n=31, 33%),
seguida de la adquirida (n=24, 26%), y se atribuyo a una malformacion en 8 casos (9%).
En 31 casos (33%) no pudo relacionarse con ninguna etiologia.

® GENETICA

® ADQUIRIDA

@ MALF. OIDO INTERNO Y L. CENTRALES
@ DESCONOCIDA

Grdfica 16 Etiologia de las hipoacusias neurosensoriales bilaterales.

Las causas mas frecuentes encontradas en las hipoacusias neurosensoriales
unilaterales son las de origen adquirido (n= 14, 32%), en una proporcién menor las
malformaciones de oido medio e interno (n=11, 25%), el origen genético esta presente

enun 7% (n=3) y en un 36% (n=16) no se pudo establecer la causa de la misma (Gréfica
17).

® GENETICA

@ MALF. OIDO INTERNO Y MEDIO
@ ADQUIRIDA

® DESCONOCIDA

Grdfica 17 Etiologia de las hipoacusias neurosensoriales unilaterales.
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Estudio genético

Para analizar el origen genético de las hipoacusias, se realizé analisis de ADN en
70 nifios, de los cuales, se encontré el gen responsable de la hipoacusia en 34
pacientes (Tabla 15). 23 nifios presentaban una hipoacusia no sindrémica (68%) y en
11 su sordera estaba asociada a una enfermedad sindrédmica (32%). La causa genética
mas frecuente fue una mutacion en el gen GJB2 que codifica la Conexina 26 (17
pacientes, 50%). La causa sindrémica mas comun fue el sindrome de CHARGE (6
pacientes, 18%).

HIPOACUSIAS DE ORIGEN GENETICO

GENETICA Sindrome/ Gen Total (n) Unilateral Bilateral (n)
enfermedad (n)
=
DFNB1 GJB2 15 15
GJB6 1 1
DFNB7/DFNB10 TMCA 1 1
DFNA3 GJB2 2 1 1
DFNA8/DFNA12 TECTA 2 2
MTRNR1 2 2
A1555G
2
Q-T largo 1 1
DOORS 1 1
Kabuky 1 1
Edwars 1 1
CHARGE SEMASE/ 6 1 5
CDH7
Trisomia 1 1
cromosoma 9

Tabla 15 Origen genético de las hipoacusias neurosensoriales. AR=herencia autosomica recesiva, AD=herencia
autosomica dominante.

En 16 pacientes se sospechd origen genético de la hipoacusia, pero no pudo
detectarse el gen responsable de la misma. Se incluyeron en este grupo 10 nifios que
presentaron antecedentes positivos de HNS, 4 nifios que presentaron un sindrome
sospechoso asociado a HNS, en un caso donde se establecié una mutacién genética de
patogenicidad desconocida y otro en el que el paciente era heterocigético en una
hipoacusia autosémicamente recesiva.
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Estudio de imagen

Se realiz6 estudio de imagen (TC pefiascos/RM oido interno) en el 76% de los
casos (95 nifios), se les practicd o bien una RM de oido interno o un TC de pefiascos. 26
nifios estaban afectos de una HNS unilateral y 69 de HNS bilateral. La prevalencia
general de hallazgos relevantes en las imagenes como origen de la hipoacusia fue del
38% (36/95pacientes). Un 33% (12 pacientes) presentaban malformaciones de oido
medio o externo, en un 31% (11 pacientes) de los casos se localizé el origen de la
hipoacusia dentro del laberinto, en el 17% (6 pacientes) se hallaron malformaciones en
el nervio coclear y un 19% (7 pacientes) presentaban lesiones cerebrales (Tabla 17).
El rendimiento diagndstico de las imagenes fue mayor en las HNS unilaterales donde
se pudo establecer la causa de la hipoacusia en un 65% de los casos frente a las
hipoacusias bilaterales donde solo se establecié el diagndstico en el 29% de los casos.

Imagenes radiolégicas relevantes identificadas en TC Y RM

Localizacion Tipo de patologia N° HNS
patologia Unilateral/Bilateral
Oido Externo / 12 111
Medio
Laberinto 11 2/9

Aplasia coclear 1+1*

Hipoplasia coclear 3+2*

DAV aislado 3

Displasia aislada de 2

[OS]

Hipoplasia 2

vestibular
Estenosis canal 6 4/2
auditivo/displasia/

aplasia nervio
coclear

Alteraciones 7 2/5
cerebrales

Sin alteraciones 59 7/52

Tabla 16 Hallazgos en TC y RM en las hipoacusias diagnosticadas. * Pacientes que asocian lesiones en el laberinto
y dilatacion acueducto vestibular. TC= TAC de periascos, RM= Resonancia magnética oido interno y cerebral,
DAV= dilatacion acueducto vestibular, CSS conducto semicircular.

Hipoacusias adquiridas

El origen adquirido de la hipoacusia se establecié en 38 pacientes. 8 pacientes
presentaron una infeccion congénita por CMV y en 5 pacientes la causa de la
hipoacusia fue una meningitis. En 25 pacientes, la causa se atribuyd a factores de
riesgo perinatales una vez excluidas otras posibles causas. Los factores mas
frecuentemente implicados fueron: estancia UCIN durante mas de 5 dias, la
administracion de farmacos ototdxicos y la prematuridad extrema. Mas de la mitad de
estos pacientes (13 pacientes), presentaban mas de un factor de riesgo asociado.

73



4.7 Screening auditivo y tratamiento

Para valorar el impacto del screening auditivo en el programa de implantes
cocleares se realizd un estudio retrospectivo de nifios menores de 5 afos que
recibieron un implante coclear en el Hospital La Fe desde enero de 2005 hasta
diciembre de 2018. 188 nifios fueron implantados durante este periodo de tiempo y se
excluyeron del estudio 37 pacientes. Los criterios de exclusién fueron las hipoacusias
unilaterales (5) y las que no estaban presentes al nacimiento como las secundarias a
meningitis (17), CMV congénito (5) e hipoacusias progresivas (10). Finalmente
participaron en el estudio 151 nifios implantados.

4.7.1 Edad de diagndstico, adaptacion de audifonos y edad de implantacién

Para efectuar el estudio se formaron dos grupos en funcién del método de
deteccidn de la hipoacusia. El primer grupo: “screening” compuesto por 80 nifios del
programa de implante coclear cuya hipoacusia habia sido detectada por el cribado
auditivo y un segundo grupo “no screening” con 71 pacientes que su hipoacusia habia
sido detectada por otros métodos. Se estudié en cada paciente la edad a la que se le
diagnostico su hipoacusia, la edad de adaptacidn de protesis auditivas y la edad a la
que recibieron su primer implante coclear.
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Gradfica 18 Edad media en meses: en el momento del diagnostico (Edad dx), edad de adaptacion de audifonos (Edad
HA), y edad de implantacion coclear (Edad IC) en el grupo de pacientes no detectados por screening (no screening)
vy en el grupo de screening (screening)

La edad media en el momento del diagndstico de los nifios con pérdida auditiva
del grupo de screening fue de 4,41 meses mientras que en el grupo de nifios que
fueron detectados por métodos tradicionales, la edad media de diagnéstico fue de
19,86 meses (Grafica 18). La edad promedio de adaptacion de prétesis auditivas en el
primer grupo (screening) fue de 8,34 meses mientras que en el segundo grupo (no
screening) fue de 23,32 meses. La cirugia del implante coclear se realizé mas
precozmente en los nifios detectados por el screening con una edad media de 17,3
meses, mientras que los nifios detectados por métodos tradicionales su edad media
alcanzé los 33,13 meses.

Todos los resultados se compararon con la prueba U de Mann Whitney
encontrando: una diferencia significativa entre la edad de diagndstico del grupo de
screening con el de no screening con una U=213 con p<0,001, también en la edad de
adaptacion de audifonos con una U=326 con p<0,001 y en la edad de implante coclear
con U=575 vy p<0,001.
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4.7.2 Impacto del cribado auditivo neonatal

Para analizar la influencia del cribado auditivo en el programa de implantes
cocleares se estudié el porcentaje de nifios que fueron implantados antes de los 2 afios
a lo largo de los afios de estudio (Grafica 19). En el periodo 2003-2006 se sitta en el
33%, posteriormente en el periodo 2007-2010 los nifos implantados menores de 2
anos superan el 45%, entre 2011-2016 este porcentaje fue mayor del 65% y
finalmente, el 90% de los nifios implantados en el periodo 2017-2018 eran menores de
2 afos.

Un 3% de los nifios recibieron su primer implante coclear antes del ano de vida
en el periodo 2003-2004. Este porcentaje se va incrementado a lo largo del periodo de
estudio hasta llegar al 45% en los ultimos afios.

M > 2afios % I <2 afios % H <1afio%

2001-2002

2003-2004

2005-2006

2007-2008

2009-2010

2011-2012

2013-2014

2015-2016

2017-2018 [

0% 25 % 50 % 75 % 100 %

Grdfica 19 El porcentaje de nifios implantados con menos de 24 meses (verde claro) y menos de 12 meses (verde
oscuro) en el Hospital Universitario y Politécnico La Fe a lo largo del estudio.
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4.8 Limitaciones del screening auditivo universal

Para determinar las limitaciones del cribado auditivo se estudiaron 188 nifios que
habian recibido un IC antes de los 5 afios en el Hospital Universitario la Fe de Valencia
durante los afios 2005 a 2018.

En esta ocasidn se excluyeron 17 ninos que presentaron una hipoacusia postnatal
secundaria a meningitis. Finalmente se realizé el estudio en 171 nifios donde se
determind: el método de deteccidn, la edad del diagndstico, las causas de la
hipoacusia y los factores de riesgo implicados en la misma.

118 nifios (69%) del programa de implantes cocleares fueron sometidos a un
programa de screening auditivo en los diferentes hospitales de la comunidad
valenciana. Sin embargo, 30 nifios (25%) no fueron diagnosticados precozmente a
pesar de ello (edad de diagndstico > 6 meses). Se analizaron las causas de retraso de
diagndstico y se agruparon en tres grupos.

Un primer grupo de pacientes pasaron el cribado auditivo al nacimiento,
12 pacientes fueron cribados con otoemisiones y 4 con potenciales evocados. La Tabla
18 muestra los pacientes incluidos en el programa de implantes sometidos a screening
auditivo distribuidos en funcidn de la causa de hipoacusia o la presencia de factores de
riesgo para la misma. A 118 nifios se les realizé el cribado auditivo y 16 (13,6%) de ellos
lo superaron a pesar de presentar una hipoacusia. Las causas de las hipoacusias en
estos pacientes fueron: 4 pacientes eran grandes prematuros, 3 pacientes presentaban
una neuropatia auditiva, en 3 casos fue debido a una hipoacusia progresiva de origen
genético, un paciente presentd una infeccidén congénita por CMV y en 5 casos no se
pudo establecer la causa de la hipoacusia. Ninguna malformacién coclear superé el
cribado auditivo.

Fallos SA en funcion de FR

Etiologia/Factores | Pasa/ OEA | PEATC
de riesgo Ne°cribados(%)

Factores riesgo 4/18 (22,2%) 3 1
neonatales

Neuropatia 3/4 (75%) 3 0
auditiva

Hipoacusia 3/48 (6,3%) 1 2
hereditaria

Infeccion 1/6 (16,7%) 0 1
congénita

Causa 5/32 (15,6%) 5 0
desconocida

Malformacién 0/10 (0%) 0 0
oido interno

TOTAL 16/118 (13,6%) 12 4

Tabla 17 Resultado del cribado auditivo en funcion de la causa de la hipoacusia o presencia de factores de riesgo
para la misma.
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En un segundo grupo el retraso fue debido a un fallo en el seguimiento, 12 nifos
no superaron el screening auditivo, pero, se perdieron en las diferentes fases del
seguimiento, produciéndose un retraso mas o menos importante en su diagndstico.

Por ultimo, en 2 nifos su patologia de base les impidié ser sometidos a las pruebas
diagnésticas antes de los 6 meses de edad.
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5 DISCUSION

5.1Primera fase de cribado

5.1.1 Cobertura

La cobertura es un indicador clave en el rendimiento de los programas de
deteccién auditiva. En nuestro estudio la cobertura de deteccién auditiva es alta, con
una cobertura media a lo largo del estudio del 91,99%, comparable a tasas publicadas
en otros estudios que van de 82,3% al 99,8%°°2. Si bien la cobertura media no alcanza
los criterios de recomendados por la CODEPEH y JCIH que recomiendan que sea mayor
del 95% #°, es porque se ve influenciada por la primera etapa del estudio donde esta
tasa solo se llegd al 68,60%. Al igual que en otros programas la tasa de deteccion
mejord con los afos de experiencia; en la segunda y tercera etapa del estudio los
valores estdn en 97,87% y 99,32% comparable a las tasas mas altas publicadas °>°*y
cumpliendo con los indicadores de calidad propuestos.

Las diferencias en la cobertura encontradas entre la primera etapa (2005-2007)
y las 2 ultimas etapas del estudio son significativas (Tabla 1) y claramente favorables a
las ultimas etapas. La amplia cobertura conseguida en estas etapas es debida
principalmente a la realizacidn del cribado en la mayor parte de los casos antes del alta
hospitalaria. En nuestra experiencia, el éxito de la mayor cobertura del programa se
debe a una enfermera dedicada exclusivamente al cribado auditivo lo que ha
permitido obtener los objetivos deseados. La mayor parte de programas de cribado
europeos son llevados a cabo por el personal de enfermeria®’, éste es realizado por
todas las enfermeras segun disponibilidad y presidn asistencial. En nuestro caso, a
diferencia de otros hospitales, es una enfermera formada en audiologia con dedicacion
exclusiva para el screening lo que nos ha asegurado un buen funcionamiento del
programa.

Al ser un programa neonatal la realizacidn de la primera prueba durante el primer mes
de vida es fundamental y debe superar el 95% los RN segun los criterios establecidos
por la CODEPEH “°. En nuestro estudio, el indice medio a lo largo de todo el estudio fue
del 86,27%. Este indice, aunque bueno, no alcanza los objetivos establecidos por la
CODEPEH y JCIH. Esto se debe principalmente a la no realizacion del cribado los fines
de semana; los bebés dados de alta durante el fin de semana o festivos que no han
podido ser evaluados son citados a consultas externas para realizar la prueba.
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Centrar el cribado en una enfermera especializada, en lugar de ser realizado por
todo el personal de enfermeria podria dar lugar a una de las debilidades del programa,
al no poder realizar el cribado durante los fines de semana. Esto en la primera etapa
ocasiond demoras que hemos solucionado en las fases siguientes.

Se alcanzaron niveles éptimos en la tercera etapa del estudio (2013-2018) con el
95% de los pacientes cribados en las primeras 4/5 semanas de edad (Gréfica 2). La
mejoria puede atribuirse a los muchos esfuerzos concertados que se hicieron para
llegar a los bebés que no pudieron o no fueron evaluados antes del alta domiciliaria.

Comparando con los estudios publicados °> Wood y col. presenta un 97,5% de
poblacion cribada a lo largo de las primeras 4/5 semanas de edad, si bien esto solo
ocurre en los ultimos afos de su estudio presentado coberturas alrededor del 88 %
durante los primeros afios de su estudio. Sequi y col. 9 presentan un 98,3% de
cobertura; en este hospital se realiza cribado también durante los fines de semana a
diferencia del nuestro. Escobar y col. presentan un 100% de cribados durante el primer
mes de vida®®. Linnebjerg y col. presenta la principio del estudio un 89% cribados al
mes y acaban finalizando es estudio con 99% cribado en las primeras 4-5 semanas®’.

5.1.2 Edad media

La edad media de realizacion del cribado auditivo fue de 11+16 dias, dentro del
primer mes y de acuerdo con lo recomendado en la CODEPEH y JCIH. En el nifio sin
factores de riesgo permanece estable durante todo el estudio con una edad media de
realizacion del SA de 9 dias que oscila entre 6 y 11 dias en las diferentes etapas.
Aunque el cribado se realiza normalmente en las primeras 48 horas antes del alta, la
no realizacién del mismo en fin de semana y festivos hace que la media de edad se
mayor, esto se observa con mayor claridad en la tercera etapa del estudio donde se
concentran un mayor numero de casos en las primeras 48 horas de vida (Gréfica 5) de
una manera significativa, aunque sin disminuir mucho la edad media en cada etapa.

En cuanto al nifio con FR la edad media de realizacién del SA es de 31 dias. En
este caso si que se observa una disminucion significativa de la edad en la ultima etapa
del estudio bajando de 35 dias a 26 dias de media. Esto es debido a la introduccién de
los PEATCa portatiles en la ultima etapa lo que ha permitido realizacién la prueba
antes del alta hospitalaria en nifios ingresados en UCIN y neonatos disminuyendo asi el
tiempo de realizacidn de esta y permitiendo realizar la prueba mas precozmente. Asi
en la tercera etapa del estudio también observamos como se concentra un mayor
numero de pruebas en las primeras 48 horas de vida en la poblacién de riesgo (Grafica
6).
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Nuestros resultados fueron consistentes con los reportados por otros
investigadores: Granell y col. ® reportan una edad media de 11 dias para la primera
prueba que luego mejoran a lo largo del estudio; Linnebjerg y col.’” presentan una
media de 39 dias que disminuyen a 7 dias al final de su serie; Borkosky Barrriero y
col.%8 sin realizar cribado en fin de semana presentan 5 dias de edad media 'y
finalmente, Mc Gurgan y col. 8> con poblacién solo de riesgo habla de 23 dias.

5.1.3 Factores de riesgo

La cobertura en los pacientes con factores de riesgo fue del 100% desde el
comienzo del programa de SA.

Un 5,82% de nuestra poblacidn presentaba FR para hipoacusia lo que
corresponde con otros estudios publicados en la literatura*®293% 3 pesar de ser un
hospital terciario, no observamos un porcentaje mayor de pacientes con factores de
riesgo para hipoacusia. Con respecto a los factores de riesgo mas frecuentes
encontrados en la poblacion existe una alta variabilidad entre los diferentes estudios
publicados, pero predominan la exposicion a ototdxicos3”®>%8, la prematuridad
asociada a bajo peso con estancias en UCIN mayor de 5 dias®%%¢ y la historia familiar de
hipoacusia®®°® que son los factores de riesgo que con mayor frecuencia hemos hallado
en nuestro estudio.

Casi un tercio de los pacientes con factores de riesgo (31,27%), presentaban
mas de un factor de riesgo para hipoacusia, porcentaje similar a lo publicado en la
literatura ®°.

5.1.4 Tasa de derivacion primera fase.

La tasa de derivacion es el porcentaje de pacientes que no superan la primera
prueba de cribado. Una tasa baja de falsos positivos ofrece dos ventajas: evita
preocupar a los padres innecesariamente y en segundo lugar minimiza la repeticién
innecesaria de pruebas en la segunda fase.

En la primera etapa del estudio (2005-2007) la tasa de derivacion a la segunda
fase es del 5,77% (Tabla 3), la razén de que sea la tasa mas baja de todas se debe
seguramente a que durante esta etapa el RN era dado de alta hospitalaria entre el 22 y
3¢"dia de vida, lo que mejoraba el rendimiento de la prueba auditiva, en
contraposicion, la cobertura en esta etapa fue bastante baja. Durante el segundo
periodo estudiado 2008-2012 la tasa de referencia aumenta a un 8,14%, pensamos
que la causa del aumento fue debida al cambio de politica de las altas hospitalarias
gue paso a realizarse a las 48 horas del nacimiento. Esto dio lugar a un menor
rendimiento de las otoemisiones en el cribado. En la tercera etapa disminuye la tasa al
7,64% influenciada por la introduccién de PEATCa en el RN con FR; la tasa alcanza en
los ultimos afios el 6% (Tabla 2 y 3).
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La tasa de derivacion a la segunda fase se ve influenciada en las distintas etapas
por la metodologia del screening utilizada y también por la politica de la de altas
hospitalarias que cambid en la segunda etapa del estudio adelantando las altas
hospitalarias a 48 horas tras el nacimiento lo que obligd a adelantar la prueba de
screening. Aun asi, no se observan diferencias significativas en la tasa de derivacion en
las diferentes etapas del estudio.

Comparando con la literatura las cifras de derivacidn a la primera fase son
similares en hospitales que utilizan OEA y realizan el cribado en las primeras 48 horas
de vida®34864949 Estas cifras son superadas en centros donde se realiza la primera

fase del screening con PEATCa 589192,

5.2Segunday tercera fase del cribado

5.2.1 Tasa de participacion en la segunda fase

La cobertura media en la segunda fase del cribado es mayor del 95% tal como
recomienda la CODEPEH. Se produce un incremento progresivo de la participacion a lo
largo de todo el estudio (Tabla 4). Al comparar las diferentes etapas (Grafica 8)
observamos niveles mejores de cobertura en la tercera etapa del estudio, creemos que
esto es debido a una mejor politica de citacion del paciente durante esta etapa.

Se observa una disminucion progresiva en el tiempo transcurrido entre la
primera fase y la segunda del screening (Gréfica 9). El tiempo de espera para el
examen se estabiliza en 2-3 semanas en la Ultima etapa del estudio. Pensamos que al
realizar una citacion mas precoz en el tiempo conseguimos una mayor implicacion de
los progenitores y como consecuencia que se pierdan menos pacientes en esta fase.

Comparando con otros estudios presentamos una buena cobertura en los

pacientes recribados donde los diferentes estudios van de un 62% a un 96% 86492~
94,96,98
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5.3 Fase de confirmacion

5.3.1 Indice de referencia

Los diferentes protocolos de cribado han mostrado una baja tasa de derivacién
a pruebas diagndsticas en comparacién con el indicador propuesto por la CODEPEH. El
indice de referencia a la fase de confirmacion 1,07% permanece por debajo del 4%
durante todo el estudio (Tabla 5).

En la primera etapa (2005-2007) el protocolo de screening era realizar TEOEA
en 2 fases, el indice de referencia a la fase de confirmacion fue un 2% de los pacientes
cribados. Comparando con la literatura observamos que el cribado TEOEA en 2 fases
tiene un indice de referencia que varia entre un 2 y un 16,7% en los diferentes estudios
publicados 13,68,84,92,96,98

En la segunda etapa (2008-2012) el protocolo de cribado fue en 3 fases: 2 fases
de TEOEA seguida de una con PEATCa. Los bebés cribados que no pasan la segunda
pruebay los que tienen factores de riesgo de hipoacusia serian remitidos a la fase de
diagnéstico. Para disminuir este indice de referencia se realiza una tercera fase con
PEATCay asi, el indice de referencia baja 0,51% de la poblacién. En la literatura, La tasa
de referencia inicial cuando una TEOEA de dos pasos y la deteccién de PEATCa esta
involucrada varia entre 1,04 y 6,5%%%.

En la tercera etapa (2013-2018) realizamos el protocolo en 2 fases: una fase
con TEOEA seguida de una con PEATCa. El indice de referencia fue de 1,20%, estos
resultados son también significativamente diferentes a los de la primera etapa. La
combinacién de TEOEA y PEATCa en los programas de deteccién de 2 fases
proporciona unas tasas de seguimiento mas altas y unas tasas mas bajas de falsos
positivos respaldado por diferentes estudios europeos 8929 y americanos'3°%,

5.3.2 Hipoacusias, tasa de deteccion general

La tasa de deteccion general es la cantidad de hipoacusias diagnosticadas con
respecto a la poblacidn estudiada, valora la eficacia diagndstica de los diferentes
protocolos de cribado.
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Presentamos una tasa de deteccidn general de hipoacusia para 14 afios de
0,36%, esto concuerda con lo publicado en la literatura. Asi, en la revisién de estudios
realizada por Papacharalampous y col. se encuentra una tasa de deteccion general que
oscila entre 0,04% y 0,52% 84. Mas concretamente Guirri y col. % que utiliza un
protocolo similar al nuestro en el ultimo periodo del estudio presenta tasas de
deteccion muy similares a las nuestras 0,42%, Escobar-lIpuz, y col. presentan una tasa
del 0,45% utilizando en su protocolo TEOEA en dos fases para pacientes sin factores de
riesgo®®.

Comparando las diferentes etapas del estudio se observa una diferencia
significativa de la capacidad diagndstica en la tercera etapa (2013-2018) con 0,45% con
respecto a las dos primeras que oscilan entre 0,20-0,25% (Tabla 6). Por lo tanto, el
protocolo utilizado en el periodo 2013-2018 de TEOEA seguido de PEATCa en RN sano
y de PEATCa en RN con FR permite detectar mayor numero de hipoacusias en la
poblacién de RN.

5.3.3 Hipoacusias. Edad de diagndstico y tratamiento

El objetivo de cualquier programa de screening auditivo es el diagnéstico
precoz de la hipoacusia para desarrollar habilidades linguisticas mejoradas en
comparacion con aquellos niflos que se diagnostican posteriormente. Es importante
gue el diagnéstico de la hipoacusia se realice en los primeros 6 meses de vida, esto
permite el objetivo final de un programa de screening auditivo que es la intervencion
temprana.

En nuestro estudio, la edad media de diagndstico es de 132 dias, esta edad,
aunque mayor a lo deseable, va disminuyendo a medida que el programa de cribado
auditivo va afianzdndose. El protocolo utilizado en la tercera etapa del estudio (2013-
2018), consigue realizar el diagndstico a los tres meses como recomienda los
diferentes organismos JCHI y la CODEPEH.

La derivacién a intervencion temprana y la adaptacién de audifonos se han
reducido a lo largo del estudio. Esta mejora se puede atribuir la mayor validez del
cribado universal de recién nacidos. En la tercera etapa del estudio se muestra que en
la mayoria de los casos se logré iniciar el tratamiento en los primeros 6 meses de vida.

La edad media de diagndstico es consistente con lo publicado en otros estudios
que obtienen resultados diagndsticos entre 75 y 105 dias 3797, En cuanto a la edad
de adaptacion de audifonos es similar a otras series cuyo rango de adaptacién va de 4
a 15 meses90-102,
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5.4 Perdidas a lo largo del estudio

La primera etapa del estudio 2005-2007 concentra el mayor numero de pérdidas
de nuestro estudio. La razén principal es que el programa de cribado estaba en sus
inicios. Observamos que la mayor parte de las mismas se originan en la primera etapa,
los niveles de cobertura fueron bajos, alrededor del 68% (Gréfica 2) lo que condicioné
estas pérdidas. Las pérdidas observadas en la segunda fase 7,3% vy en la fase de
confirmacién 13,7% son altas aunque similares a los reflejados en otros
estudios396:103,

En la segunda etapa (2008-2012) los niveles de cobertura del SA ya son
superiores al 95%. En esta etapa se introduce una fase mas en el cribado para
disminuir el indice de referencia a la fase de confirmacidn. La mayoria de los autores
aceptan la introduccién de mas pasos en el programa cribado para reducir la tasa de
referencia inicial reduciendo asi los falsos positivos. Sin embargo, una intervencion de
este tipo suele conducir a altas tasas de recién nacidos perdidos durante el
seguimiento 84, Esto se ve reflejado en nuestro estudio en esta etapa. En este periodo
de tiempo, el cribado en 3 fases consigue disminuir el indice de referencia a la fase de
confirmacién a 0,51% (Tabla 5). Por otra parte, concentra mayor nimero de pérdidas
durante el seguimiento (Tabla 7).

En cuanto a la tercera etapa (2013-2018) es el periodo de nuestro estudio que
presenta un menor numero de perdidas a lo largo de todo el proceso. Esta diferencia
es significativa con respecto a las pérdidas de la primera y segunda etapa (Tabla 8). La
utilizacion de PEATCa para la fase de recribado en pacientes sin factores de riesgo
permite reducir mucho el indice de referencia a la fase diagnostica lo que tiene como
consecuencia menos pérdidas. En pacientes con factores de riesgo cuyas
caracteristicas peculiares hacen que normalmente el diagnostico sea mas tardio
realizar el cribado en una sola fase durante el ingreso y remitir al paciente
directamente a la fase de diagnostico contribuye a un diagnostico mas precoz ademas
de disminuir el nimero de pérdidas.

El porcentaje de pérdidas de nuestra serie del 8,7%, es consistente con el que
vemos en la literatura que oscila entre el 0 y el 11% 841%4, Cabe destacar, que en la
ultima etapa del estudio, las pérdidas se reducen a menos del 1%, comparable con los
programas que ofrecen mejores resultados 689294,
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5.5 Criterios de calidad del programa

Durante la primera etapa del estudio (2005-2007) el protocolo utilizado no cumple
los indicadores recomendados por la CODEPEH. El nivel de cobertura fue bajo durante
la puesta en marcha del programay en la segunda fase tampoco alcanzamos los
niveles deseados (Tabla 9). La inexperiencia en el programa también explica que
unicamente el 64% de los RN fueran cribados antes del mes de vida como
recomiendan los indicadores y que solamente el 40% de los RN fueran diagnosticados
antes de los 4 meses de vida. El indice de derivacidn de la poblacién general a la fase
de confirmacion del 2% es el Unico criterio que se encuentra dentro de los pardmetros
recomendados en esta etapa.

En la segunda etapa del estudio (2008-2012), encontramos un nivel de
participacién en la primera fase del 97,87% que cumple con el criterio de universalidad
como indicador de cobertura. La participacidn en la segunda fase es del 93%, similar a
la anterior etapa, pero sin llegar a los estandares recomendados por la CODEPEH.
También observamos una importante mejora en el cribado realizado antes del mes de
vida llegando a niveles del 89%, si bien, en esta etapa la confirmacién diagndstica sigue
en niveles muy bajos, alrededor del 45% de RN son diagnosticados antes del 42 mes. El
indice de derivacidn a la fase de confirmacidon en esta etapa es del 0,41%, muy por
debajo del 4% recomendado, esto es debido al protocolo utilizado en esta etapa en 3
fases, 2 fases con OEAy la tercera con PEATCa.

La tercera etapa del estudio 2013-2018 cumple holgadamente los criterios de
calidad recomendados por la CODEPEH en todos los pardmetros excepto en la edad de
confirmacién diagndstica. Este protocolo en dos fases, primera fase con OEA y segunda
fase con PEATCa ha permitido unos niveles de cobertura muy buenos, por encima del
99% en la primera fase y una participacién en la segunda fase del 97,7%. Con respecto
a la edad de realizacion del cribado en esta etapa se alcanza un 95 % de los RN
cribados en el primer mes de vida y un 78,51% de RN diagnosticados antes del 42 mes.
Por otro lado, el protocolo de cribado utilizado en esta etapa muestra una tasa de
derivacioén a las pruebas diagnésticas del 1.2% la cual sigue estando muy por debajo
del indicador del 4% propuesto. En el campo diagndstico, hemos experimentado una
notable mejora con respecto a las etapas anteriores, pero seguimos teniendo
dificultades para realizar precozmente las pruebas diagndsticas debido a la sobrecarga
asistencial y el proceso de citacion de los pacientes.
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Comparando esta tercera etapa con estudios recientes de nuestro entorno
94,96,98,105 ghservamos que los indicadores de calidad de cribado auditivo presentan
valores similares a los nuestros. Con niveles de cobertura en la primera fase que
oscilan entre el 95,6% y el 98,3%. La participacion en la segunda fase se encuentra
entre 89,4%-94,1% mientras que nosotros alcanzamos niveles de mas del 97%. En
cuanto a la realizacién del cribado en el primer mes de vida no alcanzamos niveles de
otros estudios (Sequi y col. con una participacion del 98,3%) pero si alcanzamos las
recomendaciones de la CODEPEH en esta ultima etapa.

En cuanto a la fase de confirmacion diagndstica la CODEPEH recomienda que se
realice antes del 42 mes en el 90% de los pacientes, nuestro estudio alcanza el 79%.
Aunque Escobar y col. reportan niveles superiores al 90%, en los demas estudios solo
refieren que el diagndstico de hipoacusia debe realizarse antes de los 6 meses®.

Por ultimo, los niveles de referencia a la fase diagndstica se situa niveles similares a los
encontrados en estos estudios que oscilan entre 0.6% y el 3.8%.

5.5.1 Especificidad y sensibilidad.

Como se ha citado anteriormente, la especificidad del cribado es el porcentaje
de RN sin hipoacusia que fueron identificados correctamente como normales. La
sensibilidad es la capacidad de la prueba para detectar la hipoacusia, es decir el
porcentaje de RN con hipoacusia detectados por la técnica utilizada. El valor predictivo
negativo es la probabilidad de que un sujeto con un resultado negativo en la prueba
esté realmente sano. El valor predictivo positivo es la probabilidad de padecer la
enfermedad si se obtiene un resultado positivo la prueba.

La sensibilidad de un protocolo de cribado auditivo es dificil de cuantificar, ya
gue los falsos negativos solo pueden identificarse en un periodo posterior cuando no
esta claro si la hipoacusia es congénita o de aparicidn tardia. En nuestro caso se
buscaron todas las hipoacusias controladas en el Hospital la Fe que hubieran nacido
entre el 2005 al 2018 y se determind si habian superado el cribado auditivo para
determinar el numero de falsos negativos. En los programas de cribado auditivo el alto
nuimero de falsos positivos que se producen condiciona valores predictivos positivos
bajos. Evaluamos la sensibilidad, especificidad, valor predictivo positivo y negativo del
protocolo de cribado utilizado en cada etapa y los comparamos con los valores
resultantes en estudios que usaron esos protocolos.

En la primera etapa (2005-2007) utilizamos un protocolo en 2 fases con TEOEA,
nuestros niveles de sensibilidad 94,12% y especificidad 98,28% son equiparables a los
encontrados en la literatura; estudios similares presentan una sensibilidad que oscila
entre 90,9% y 100% y una especificidad con valores entre 99,3% y el 99,7%. El valor
predictivo positivo de esta fase del 14,29% es inferior al de otros estudios que llegan al

54% 92,93,106

87



En la segunda etapa el protocolo utilizado es de 3 fases
(TEOEA/TEOEA/PEATCa) y permanecen valores altos de sensibilidad y especificidad. Se
observa un aumento del valor predictivo positivo como se ve reflejado en otros
estudios con 3 fases en la literatura 9>1%7, Una tercera fase de cribado reduce
considerablemente el nimero de nifios remitidos a la fase de diagndstico, aumentado
asi el valor predictivo positivo del protocolo hasta un 52,59%.

En la tercera etapa el protocolo utilizado en 2 fases (TEOEA seguido de PEATCa)
un enorme grupo de referencias bibliograficas apoyan este protocolo por su alta
sensibilidad y especificidad como se ve reflejado en nuestro estudio con valores
alrededor del 99%!!. Estos valores son comparables a otros estudios que utilizan el
mismo protocolo donde encontramos niveles de sensibilidad que oscilan entre 85,2 al
100% y niveles de especificidad del 95,3 al 99,5% 12°1.108109 E| valor predictivo positivo
en esta etapa de 38,8% ha aumentado con respecto a la primera etapa del estudio al
combinar TEOEA con PEATCa lo que reduce la tasa de falsos positivos, este valor en la
literatura es muy variable y oscila entre el 2 y el 84% 119,

El valor predictivo negativo se mantiene durante todas las etapas por encima del

99,9% como observamos en la mayor parte de estudios publicados®*°,

5.6 Fase de diagndstico

5.6.1 Incidencia de hipoacusia

En nuestro estudio, se diagnostico de déficit auditivo a 250 nifios, es decir que
se encontrd una incidencia de hipoacusia del 3,6%o0 de los recién nacidos en el periodo
analizado. Este numero es mas alto que el encontrado en otros estudios, donde la
incidencia oscila entre 1,1y el 1,5%0 RN vivos 315718 Esto se explica porque la
poblacién estudiada no es la poblacidn general sino la de un hospital terciario que
incluye una unidad de cuidados intensivos neonatales. Asi, un 55% de los RN con
hipoacusia en nuestro estudio, tenian factores de riesgo audioldgico. La incidencia de
hipoacusia encontrada en estudios realizados en hospitales terciarios es similar a la
nuestra 20,48,96,99.

La incidencia de hipoacusia profunda bilateral en nuestro estudio es del 0,57%o
de todos los RN. Revisando la literatura es variable aunque en la mayor parte de los
estudios se encuentra alrededor el 0,6%o %3111,

La incidencia en poblacion de riesgo es 10 veces mayor que la poblacion
general y alcanza en nuestro estudio el 3,4%. Estos resultados son consistentes con los
diferentes estudios consultados donde la incidencia va desde el 2 al 10 % de los RN con
factores de riesgo 20:48:63,109,110,
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5.6.2 Hipoacusias caracteristicas clinicas.

La mayoria de los estudios muestran que la discapacidad auditiva es mas
comun en nifios varones que en las nifias con un promedio entre hombres y mujeres
de 1,24:1 ', En nuestro estudio la proporcién es mayor 1,94:1, mostrando que los
hombres tienen el doble de probabilidades de tener problemas de audicion en
comparacion con las mujeres como en algunos estudios se ve reflejado!2. Sin
embargo, es dificil de comparar con otros estudios debido a la variabilidad en las
edades, disefio del estudio y la definicidn de la discapacidad auditiva.

En cuanto a la distribucién por el grado de hipoacusia encontramos la
hipoacusia de grado moderado como mas frecuente seguida de las de grado profundo
esto se ve reflejado en estudios que abarcan gran cantidad de poblacion>112, Sin
embargo existe una gran variabilidad de distribucion en el grado de hipoacusias en los
diferentes estudios!>*8°4°6.113 'creemos que es debido a que los criterios utilizados
para clasificar los pacientes son diferentes a los nuestros.

Hemos encontrado un 44,8% de casos de hipoacusia de transmisidn en nuestra serie,
comparado con otras series esta proporcién es mayor que en estudios mas
antiguos!34893114 sin embargo, los estudios mas recientes presentan resultados
similares a los nuestros?%°®, Esta diferencia puede ser debida a que no se

contabilizaban como hipoacusias las otitis medias secretoras en estos estudios!®.

Las hipoacusias mas frecuentes en nuestro estudio fueron las neurosensoriales
con un 45,6%, seguidas de las hipoacusias de transmisidn con un 44,8% y un 9,6% de
hipoacusias mixtas. La gran mayoria de estudios en la literatura se refieren Unicamente
a hipoacusias neurosensoriales.

Los factores de riesgo mas frecuentes que hemos encontrado asociados a una
hipoacusia neurosensorial fueron: la estancia en UCIN > 5 dias, los antecedentes
familiares de hipoacusia, la administracidon de ototdxicos y la infeccién congénita por
CMV. Estos factores de riesgo con mayor indice de patogenicidad se corresponden con
los publicados en la literatura 48°>99112113.115 n3 de las diferencias que muestra
nuestro estudio, es la hiperbilirrubinemia, la cual es un factor de riesgo significativo en
otros estudios 29116117 En cuanto a las hipoacusias de transmision encontramos como
factor de riesgo asociado mds importante la presencia de malformaciones
craneofaciales, la literatura también encuentran una relacion significativa con este

factor de riesgo 17118,
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5.6.3 Etiologia de las hipoacusias

o Hipoacusias de transmision

Las hipoacusias de conduccidén son consecuencia de patologia en el oido
externo y/o la cadena osicular del oido medio. La hipoacusia conductiva congénita
depende de alteraciones anatémicas que involucran a las estructuras del oido medio,
asi como el pabelléon auricular y el conducto auditivo externo. Las malformaciones del
oido medio y externo pueden estar relacionadas con defectos cromosémicos como
parte de sindromes como la osteogénesis imperfecta, el sindrome de Treacher Collins,
CHARGE, Klippel-Feil, Goldenhar y Crouzon'?®®. La fisura palatina es una malformacion
craneofacial que también puede ocasionar una hipoacusia de transmision pero en este
caso asociada a otitis medias secretoras secundarias a una alteracion funcional del

tensor del velo del paladar y de la trompa de Eustaquio®?.

Una gran parte de las hipoacusias encontradas en este estudio son de
conduccién (45%), lo que coincide con otros estudios que incluyen las hipoacusias de
transmisién en su casuistica. En estos estudios, aproximadamente un 50% de los
déficits auditivos detectados corresponden a este tipo de sorderas?. En 112 de los
casos la etiologia de la misma fue una otitis media serosa, lo que supone un 41% de las
causas de todas las hipoacusias. Se encontrd una asociacidn estadisticamente
significativa de anomalias craneofaciales con hipoacusias de transmision (Tabla 14)
como muestran otros autores?%!17:118 También se observé con una relativa frecuencia
asociada al sindrome de Down (8 pacientes), tuvimos un caso de sindrome velo-cardio-
facial y otro de una duplicacién del cromosoma 14.

En 9 casos (7,2%) las hipoacusias eran debidas a malformaciones de oido medio
o0 externo, esta proporcidn es similar a otros estudios?®1>. Un tercio de estos
pacientes presentaban defectos cromosdmicos: 2 con sindrome de primer arco y un
sindrome de Goldenhar.
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o Hipoacusias neurosensoriales e hipoacusias mixtas

En general se acepta que los factores genéticos y ambientales son cada uno
responsables del 50 % de las hipoacusias congénitas!®. Sin embargo, la mayoria de los
estudios presentan tasas de diagndstico entre el 55-75% 232115121122 n5r |0 que no se
tiene evidencia franca sobre este hecho. En nuestro estudio se establecid la etiologia
en el 66% de los casos, distribuyéndose un 28% a causas adquiridas, un 24% a un
origen hereditario y el 14 % restante se atribuyé a malformaciones de oido o centrales.

Como la mayoria de los programas de cribado se centran Unicamente en las
hipoacusias bilaterales, comparamos con los hallazgos de la literatura los casos de
hipoacusia bilateral de nuestra serie. En los diferentes estudios el porcentaje de causas
desconocidas es el mismo. Las etiologias genéticas representan entre un 30-39%, las
causas ambientales oscilan entre el 21-30% y el resto 7% se atribuye a una miscelanea
donde se incluye las malformaciones craneofaciales no hereditarias?>!?2. En nuestro
estudio el porcentaje de etiologias genéticas (33%) aunque dentro del rango
establecido fue menor que en otros estudios que se acercan mas al 39%2>%. Frente a
esto el grupo de pacientes con etiologia adquirida (26%) fue mayor que en estas series.

La pérdida auditiva unilateral en nifios no se detectaba antes del inicio del
cribado auditivo neonatal universal a menos que hubiera alguna dolencia médica que
condujera a realizar una audiometria. Desde los afios 80 se ha visto la importancia de
este tipo de hipoacusias que presentan algunas diferencias con respecto a las
bilaterales. La etiologia de la sordera se establece entre el 55-70% 1?3,
nosotros pudimos establecer la causa en el 64% de los casos. Hemos observado que
existe un mayor porcentaje de malformaciones que afectan al oido medio e interno
gue en las hipoacusias bilaterales. En nuestro estudio representan el 25% de las
mismas, esta frecuencia, es similar a lo publicado en la literatura 124126 Las causas
genéticas son menos frecuentes en las sorderas unilaterales por lo que se recomienda
realizar un estudio genético Unicamente en los casos con sospecha clinica, para
rentabilizar el uso de esta prueba'?®. En nuestro estudio se encontrd etiologia genética
en un 7% de los casos. Con respecto a las causas adquiridas son similares a las
relacionadas con la HNS bilateral, la estancia prolongada en UCIN, la prematuridad, la
utilizacion de ototdxicos y la infeccidon congénita por CMV fueron comunes en nuestros
pacientes en analogia con lo publicado por otros autores!?3126,
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Estudio genético

Por todos es aceptado que las hipoacusias genéticas suponen un 50 % de las
hipoacusias congénitas. Sin embargo, revisando la literatura no existen estudios que
corroboren esta teoria. Si nos centramos en estudios realizados en Europa
encontramos que la proporcion de casos de hipoacusia congénita atribuibles a
etiologias genéticas oscila entre el 19,4% y el 33,3%'%".

La mayoria de los casos hereditarios de las sorderas (60-70%) se presenta de
forma aislada sin asociar otros trastornos (forma no sindromica). Dentro de este grupo
el 75-80% son de herencia autosdmica recesiva, el 20% autosémica dominante, entre
el 1-5% ligada al cromosoma X y aproximadamente el 2% como herencia
mitocondrial?4. Aunque la hipoacusia neurosensorial no sindrémica es muy
heterogénea, las mutaciones en el gen GJB2 representan casi el 50% de los casos de
hipoacusia neurosensorial congénita, autosémica recesiva?’. Estudiando
especificamente las causas genéticas de hipoacusia de nuestra poblacidn, la hipoacusia
neurosensorial no sindrémica estuvo presente en le 68% de los casos y la sindrédmica
en el 32%. Las mutaciones del gen GJB2 representaron el 50% de los casos genéticos,
un 17% (4 pacientes) presentaron hipoacusias con herencia autosémica dominante
donde estaban implicados el gen TECTA y GJB2 y un 8% (2 pacientes) presentaban
herencia mitocondrial. Este hallazgo, esta de acuerdo con las causas genéticas de
pérdida auditiva prelingual en la mayor parte de las series publicadas 23:2>115122,128

La presencia de una incidencia mas elevado de herencia mitocondrial que el
resto de las series puede explicarse a que la prevalencia de la mutacidon A1555g en
Espafia, se situa entre el 20-30% de las hipoacusias postlocutivas. En algunos de estos
individuos la pérdida de audicién se desencadena como consecuencia de la
administracion de aminoglucdsidos, mientras que en otros la hipoacusia aparece
espontaneamentel?®. En nuestro estudio un paciente estuvo ingresado en la UCIN y
recibié aminoglucdsidos durante su estancia y el otro tenia antecedentes familiares de

hipoacusia en la rama materna.

Las hipoacusias sindrémicas representan el 30 % de las hipoacusias genéticas.
El sindrome de CHARGE es un sindrome autosémico dominante que presenta
coloboma, defectos cardiacos, atresia de coanas, retraso del crecimiento y desarrollo,
anomalias genitales, hipoacusia y disfuncion vestibular. Esta causado por mutaciones
del gen CHD7 2?6, En nuestro estudio encontramos 6 pacientes con este sindrome, 5
casos fueron bilaterales y uno unilateral. Destaca la alta frecuencia del sindrome de
CHARGE de nuestro estudio, en la literatura se observa también con relativa

130

frecuencia™>® aunque las series presentan gran variedad de sindromes sin ningun

resultado homogéneo. Esto no es sorprendente, dada la extrema heterogeneidad

131 con mas de 400 sindromes que incluyen a la

23,132

genética y la fenotipica de la hipoacusia
sordera como caracteristica de los mismos
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Estudio de imagen

El estudio radioldgico por medio de TC de pefiascos y/o RM de oido interno es
actualmente un componente importante en la evaluacidn de los nifios con hipoacusia
neurosensorial. Sin embargo, la indicacidn de estudio de imagen cambia segun los
diferentes autores!33134 Basdndonos en la bibliografia entre un 20-40% de los nifios

con hipoacusia tienen algun tipo de malformacién en el oido interno2413>

y esta
incidencia aumenta si la hipoacusia es unilateral'3°, En nuestra poblacién un 17% de
los pacientes con hipoacusia neurosensorial presentaba lesiones en el oido interno

aumentando hasta el 26% en hipoacusias neurosensoriales unilaterales.

Hay que senalar que no en todos nuestros pacientes se realizaron pruebas de
imagen. Esto ocurrid principalmente en hipoacusias leves o moderadas y cuando la
etiologia parecia clara después de la exploracién clinica y/o las pruebas genéticas.

El hallazgo mas frecuente en la RM fue la dilatacion del acueducto vestibular (6
pacientes) en 2 casos asociada a hipoplasia de la cdclea. Las dilatacién del acueducto
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vestibular es la malformacion mas frecuente en el oido interno en nifios*>>, estos

hallazgos coinciden con otras series publicadas?.

Hipoacusias adquiridas

En la literatura los factores ambientales mas importantes responsables de la
hipoacusia congénita son las infecciones, la ototoxicidad, prematuridad y asfixia
perinatal®®. En nuestro estudio, el 28% de las hipoacusias neurosensoriales fueron
atribuibles a causas ambientales.

La infeccion congénita por CMV es la causa mas frecuente de hipoacusia
neurosensorial no genética en nifios!%%. En nuestro estudio estuvo presente en el 8%
de los casos y fue la causa mas frecuente de hipoacusia adquirida. El diagndstico de
infeccidn congénita por CMV en nuestro centro, se realiza mediante PCR de antigenos
virales en muestras de orina o saliva realizados en pacientes que no superan la primera
fase de screening auditivo antes de las 22 semana de vida. Una vez que los nifios
tienen mas de 2 o 3 semanas, el diagndstico se vuelve mas dificil al no poder
diferenciarse de una infeccion postnatal. Presentamos una incidencia similar a otras
series 202>115 gunque sin llegar al 19% de otros estudios!??, esto puede ser debido a
qgue antes del 2014 no se realizaba cribado de CMV en nifios que no superaban el
screening auditivo. En RN que no superan la primera fase del SA, se recomienda la
exclusién de una infeccién congénita por CMV antes de las 2 primeras semanas de vida
mediante PCR de ADN viral en orina o saliva.
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La meningitis fue la causa de hipoacusia neurosensorial adquirida en 5 nifios
(3,6%) en nuestra poblacién. La prevalencia de la meningitis como causa de hipoacusia
neonatal varia en los diferentes estudios publicados de 1,1% %2 a 3,4%2>12%,

En nuestro estudio a 25 pacientes la causa de la sordera se atribuyé a factores
de riesgo perinatales una vez descartadas otras etiologias. Mas del 50% de estos
pacientes presentaban mas de un factor de riesgo asociado. La estancia en la unidad
de cuidados intensivos neonatales (UCIN) aumenta la probabilidad de una perdida
auditiva mixta o neurosensorial bilateral significativa en un recién nacido *°. Gran
parte del aumento en el riesgo es secundario a la morbilidad relacionada con los
trastornos que estan asociados con el tratamiento del recién nacido en la UCIN como
la hiperbilirrubinemia, prematuridad, el uso de aminoglucdsidos y la ventilacién
mecanica 4. En nuestro estudio hemos encontrado que la estancia en UCIN y la
administracion de ototdxicos presenta asociacidn significativa con el establecimiento
de la hipoacusia neurosensorial.

La neuropatia auditiva define una variedad de trastornos periféricos debidos a
la disincronia del sistema periférico auditivo. La modificacion de la frecuencia de la
descarga neuronal conduce a la ausencia de potenciales auditivos de tronco cerebral y
la conservacion de las otoemisiones acusticas y de los potenciales microfdnicos
cocleares debido a la preservacion de las células ciliadas externas. Las causas pueden
ser ambientales como hiperbilirrubinemia neonatal grave, hipoxia o prematuridad
neonatal o genéticas!!®. Se diagnosticé en 6 pacientes una neuropatia auditiva, 4 de
ellos con estancia en UCIN > 5 dias y 2 de ellos con hiperbilirrubinemia.

Nuestros resultados muestran que se pudo determinar la causa de la
hipoacusia en el 66% de los pacientes. Para determinar la etiologia, es importante una
buena historia clinica y la exploracion fisica. Se valora la historia familiar de sordera,
con la realizacion de un arbol genealdgico si es posible. Los factores de riesgo de
hipoacusia incluyendo datos sobre la historia perinatal y postnatal y la exploracién
fisica en busca de signos que orienten hacia patologia sindrémica.

Los casos de hipoacusias neurosensoriales bilaterales sin causa aparente son
principalmente secundarias a mutaciones en el gen GJB2 por lo que las pruebas
genéticas son las primeras que deben realizarse para el diagndstico etioldgico. En caso
de herencia dominante o enfermedad sindrédmica, se recomienda el andlisis del gen
sospechoso. Cuando las pruebas genéticas resultan negativas, las pruebas de imagen
son el siguiente paso. Aunque la TC y la RM son complementarias, la RM puede
realizarse como prueba aislada dada la exposicidn a la radiacién de la TC en pacientes
jévenes. Las pruebas de imagen pueden considerarse como primer paso antes de las
pruebas genéticas, en pacientes con hipoacusia unilateral o de transmision. Otras
investigaciones, como analisis de laboratorio, ECG y ecografia renal podrian ser utiles
en pacientes seleccionados que sugirieran un sindrome.
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5.7 Screening auditivo y tratamiento de la hipoacusia

El objetivo de todo programa de cribado auditivo es conseguir un diagndstico y
una intervencion temprana de la hipoacusia, por ello se tiende a hablar de “programas
de deteccidn, diagndstico e intervencidn precoz”. Existe una evidencia consolidada que
muestra el efecto beneficioso de la implantacidén temprana, la edad en el momento de
la implantacidn parece ser el factor predictivo mas importante para las habilidades del
habla y el lenguaje de un nifio implantado®36-139,

Los resultados de nuestro estudio han confirmado que el screening auditivo
reduce la edad de diagndstico, la edad de adaptacién de audifonos y la edad de
implantacion (Grafica 16).

El cribado auditivo redujo la edad en el momento de diagnostico nuestro
programa de IC a 4,4 meses frente a 19,9 meses de los nifios que no habian sido
detectados con el screening auditivo. En la mayoria de los nifios evaluados de una
manera temprana, se identificé una discapacidad dentro de los primeros 4 meses de
edad.

En cuanto al tratamiento, en nuestra serie la edad de la primera adaptacién de
audifonos fue de 8,3 meses en el grupo de screening frente a los 23,3 meses del otro
grupo.

Hay que resaltar que, en los casos con hipoacusias mas graves susceptibles de
tratamiento con implantes cocleares, la edad de implantacién media fue de 17,3
meses en el grupo de screening frente a los 33,1 meses del grupo que habia sido
detectado por métodos tradicionales. Por lo tanto, este estudio muestra que la
instauracion del cribado neonatal universal da lugar a una implantacién mas temprana.
Estos hallazgos coinciden con los resultados de estudios similares que evaluan el
efecto del cribado auditivo en el recién nacido sobre la edad de intervencién de
implante coclear 1407143,

La introduccidn del cribado auditivo neonatal ha supuesto un descenso
progresivo en la edad media de implantacién a lo largo de los anos de estudio. A
medida que un mayor numero de nifios son detectados por el cribado auditivo
aumenta el nimero de nifios implantados antes de los dos afnos de edad, llegando a
alcanzar el 90 % en el periodo 2017-2018. Teniendo en cuenta a los nifios que
recibieron un implante coclear antes de los cinco afios, nuestros resultados confirman
los hallazgos de estudios similares que evaltan el impacto del screening auditivo en la

edad al momento de recibir el implante coclear 79:140-142,
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5.8 Limitaciones del cribado auditivo

Los programas de deteccion de la audicion neonatal han cambiado por completo
la perspectiva de la sordera congénita consiguiendo disminuir de una manera
significativa la edad de diagnodstico lo que ha producido un efecto positivo en el
manejo y tratamiento de la hipoacusia. Sin embargo, presentan algunas limitaciones
144.

Estudiamos la edad de diagnostico en los pacientes del programa de implantes
cocleares de nuestro hospital, que provienen de diferentes areas de salud de la
Comunidad, desde 2005 a 2018. Revisamos 171 casos, de ellos 118 habian sido
detectados con SA, el resto no habian sido cribados por diferentes motivos. De los
pacientes cribados, 30 sufrieron un diagndstico tardio a pesar de haberse realizado
screening auditivo en su hospital de nacimiento: 16 superaron el SA, 12 pacientes no
superaron el SA, pero no volvieron para seguimiento y 2 pacientes tuvieron patologia
asociada mas grave.

Una de las razones, es la llamada “neuropatia auditiva” (NA), lo que sucedi6 en 3
de los casos. El programa de SA de la Comunidad se realiza con OEA en la primera fase
y la NA cursa con normalidad de otoemisiones acusticas y PEATC alterados. La mayoria
de casos de NA aparecen en recién nacidos de alto riesgo por lo que en el programa
de nuestra comunidad se recomienda realizar el SA en el grupo de riesgo con PEATC 36,
lo que no se realizé en estos casos en los hospitales correspondientes.

Las hipoacusias de aparicién diferida o que no estaban presentes en el momento
del cribado también es otra de las causas. En este estudio, 4 pacientes eran grandes
prematuros, estos nifios, tienen mayor riesgo de experimentar pérdida auditiva
progresiva o de aparicion tardia, por lo que deben continuar con evaluaciones seriadas
tras ser dados de alta en la UCIN%’. Varios estudios sefialan como causas de estas
sorderas, la infeccion congénita por CMV >9144 y |as hipoacusias de origen genético®.
En nuestro estudio 3 pacientes con hipoacusia hereditaria y uno con una infeccién
congénita por CMV asintomatica superaron el screening. Por ello es importante el
seguimiento en pacientes con factores de riesgo prestando especial atencién al
desarrollo del lenguaje y a los comportamientos en el nifio que puedan estar detrds de
un cambio en el estado auditivo .

Los fallos en el seguimiento de los pacientes que no superaron el screening son
otra causa del retraso en el diagnostico. Asi, 12 pacientes fueron detectados por el
screening auditivo, pero no volvieron para completar el diagndstico de hipoacusia.
Segun la literatura entre un 20 y un 50 % de los pacientes que no superan la primera
prueba de audicidn se pierden durante el seguimiento >983144.145,
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También origina un diagnostico tardio la presencia de problemas médicos
complejos asociados. Los nifios con discapacidades adicionales presentan una mayor
complejidad en el diagndstico, pero ademas, la pérdida de audicién recibe una
prioridad menor en el contexto de otros problemas médicos 883, En nuestra serie
encontramos 2 pacientes cuyas enfermedades asociadas fueron la causa del retraso
diagnéstico. En los otros 5 casos no pudimos identificar cual fue la causa por la que no
fueron detectados por el cribado auditivo.
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CONCLUSIONES

1. ElScreening Auditivo Neonatal Universal del Hospital Universitario y
Politécnico La Fe de Valencia durante un periodo de 14 afios ha permitido
diagnosticar 250 casos de hipoacusias congénitas.

2. Alolargo del tiempo hemos utilizado 3 protocolos diferentes y hemos
analizado la eficacia de cada uno de ellos. Ha habido una mejora continua en
el programa de deteccidn auditiva a través de los diferentes protocolos. El
protocolo adoptado a partir del afio 2013 es el método preferido para el
cribado auditivo neonatal universal en nuestro hospital.

3. En nuestra experiencia, la realizacién del cribado con otoemisiones en el nifio
sano antes del alta hospitalaria, y el uso de PEATCa en el recribado y como
técnica inicial en los pacientes con FR, ha sido el mas eficiente. Presenta una
sensibilidad del 99%, una especificidad del 99%, su valor predictivo positivo es
del 39% y su valor predictivo negativo del 99%.

4. Con este protocolo hemos alcanzado los criterios de calidad propuestos por el
JCIH y la CODEPEH. Presenta una participacién en la primera fase del
screening superior al 99%. Nuestro programa de SA ha conseguido que el 95%
de los RN estén cribados en el primer mes de vida, y que la participacién en la
segunda fase sea del 98%. El indice de referencia a la fase de confirmacion es
del 1,21% muy por debajo del indicador propuesto del 4%. Alcanzamos cifras
de confirmacién diagndstica del 79% antes del 42 mes.

5. La cobertura de la poblacién de riesgo ha sido del 100% desde el inicio del
programa. Los factores de riesgo mas frecuentemente encontrados en nuestra
poblacidn han sido la exposicion a ototdxicos y la estancia en UCIN > de 5 dias
asociada RN prematuros con bajo peso.

6. La edad media de realizaciéon del cribado en nuestra serie es de 9 dias, debido
a los retrasos en su realizacion en las 2 primeras etapas del estudioy a la
instauracion del alta precoz en neonatologia. Actualmente, con el ultimo
protocolo la mayoria de los nifios son cribados en las primeras 48 horas de
vida.
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7.

10.

11.

12.

13.

El diagndstico de hipoacusia se realiza en los primeros 3 meses de vida. La
edad de tratamiento se encuentra alrededor de los 6 meses en nuestra serie,
incluyendo a los pacientes con hipoacusia neurosensorial profunda que
reciben el implante entre los 9 y 18 meses de vida con este protocolo.

La incidencia de la hipoacusia en nuestro estudio es del 3,3 por 1000, superior
al 1 por mil de otros hospitales. Consideramos que es debido al hecho de ser
un hospital terciario, donde son referidos muchos nifios con factores de
riesgo. La incidencia de hipoacusia profunda bilateral es del 0,6 por 1000. La
incidencia en la poblacion de riesgo es del 3,4%.

Las hipoacusias mas frecuentes en nuestra serie son las neurosensoriales con
un 46%, seguidas de las hipoacusias de transmisidon con un 45% y de un 9% de
hipoacusias mixtas.

En cuanto a la etiologia de las hipoacusias, se consiguid establecer la causa en
un 66% de los casos. Un 28% fueron adquiridas, un 26% hereditarias y un 14%
secundarias a malformaciones de oido o centrales. En los casos de hipoacusias
unilaterales las malformaciones fueron responsables de un 26% y se redujo a
un 7% las sorderas hereditarias.

El estudio genético de nuestra serie reveld que la hipoacusia hereditaria no
sindrémica estuvo presente en el 68% de los casos. En la mitad de ellos fueron
autosOmicas recesivas secundarias a mutaciones del gen GJB2, un 17%
autosémicas dominantes por gen TECTA y GJB2 y, por ultimo, destaca la
incidencia de las hipoacusias mitocondriales con un 8%. La causa mas
frecuente de hipoacusia sindrémica fue el sindrome de CHARGE.

La infeccion congénita por CMV fue la causa mas frecuente de hipoacusia
adquirida. También encontramos como FR asociados a hipoacusias
neurosensoriales la estancia en UCIN > 5 dias y los antecedentes familiares de
hipoacusia. En las hipoacusias de transmisién las malformaciones
craneofaciales fue el factor mas relevante encontrado.

Los resultados de nuestro estudio sobre el impacto del screening auditivo en
el tratamiento de las hipoacusias demuestran que el SA disminuye la edad de
diagnostico y la edad de tratamiento dando lugar a una implantacion mas
temprana en los pacientes cribados.
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