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PROYECTO DE RESOLUCION

LA HONORABLE CAMARA DE DIPUTADOS

DE LA PROVINCIA DE BUENOS AIRES

" " RESUELVE

DECLARAR DE INTERES LEGISLATIVO LOS ESTUDIOS QUE SON LLEVADOS A CABO POR EL
INSTITUTO DE INVESTIGACIONES EN INGENIERIA GENETICA Y BIOLOGIA MOLECULAR “DR. Héctor
5. Torres” ((INGEBI, CONICET, UBA), SOBRE LA DETECCIGN TEMPRANA Y ATENCION DE LA
HIPOACUSIA (Reduccion o pérdida de la-audicion) | ‘
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FUNDAMENTOS

En el mundo, unc de cada mil.nacidos vivos presenta pérdida de audicion en
diferentes grados. Conocer Eos denes mvolucrados podria ayudar a definir el
tratamiento mas. adecuado*

La Organizac:on Mundlal de -I "'Salud (OMS) establec&o el 3 de marzo como el Dia
Internacional de ia Auc:fuc:lon1 con 'E‘ebjetlvo de concsentizar al publico y fomentar

actawdades comumtarlas en pro de'ia saiud de los 0|dos - Segun datos del mismo
organismo, en el mundo mas'de 27‘5 mlltones de personas son sordas o padecen
defectos de audicio LT ‘ ‘

En Argentina la hlpoa us
entre 700 y 2 mil cien chicos’ al ano- e' mﬂuye no solo en su capacidad de comunicarse
sino ademas en el aprendliaje y_-procesos educatwos Cientificos del CONICET
trabajan en d:ferentes frentes para me orar no solo el d|agnost|co sino ademas para
buscar potenciales tratamtentos o

AR 4

“La hlpoacusna es muy pre lente en i a poblacnon afecta a uno de cada mil nacidos
vivos y casi ef 50 pbr ¢|ent de Ias' peréonas tiene probiemas de audicién en la vejez”,
explica Ana Belen. Elgeyhen nvestlgadora prmmpat en el Instituto de Investigaciones
en Ingenieria Genetlca y;Blologié Molecular Dr Hector N Torres (INGEBI, CONICET-
UBA) ~ Sl :

El equipo que dmge Eigoyhen trabaja hace mas de una década en la neurobiologia de
la audicién y en la’ busqueda de Ios mecamsmos moleculares y genes involucrados
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la sordera. De acuerdo c'ior;'i"tlii esbe"f:'iélista?rhés de la mitad de los casos son
consecuencia de una mutacién genétlca y su identificacién permite no sélo conocer
su origen, sino ademas defmlr el mejor tratamlento y predecur la evolucion de la
enfermedad. | Uil o p e teioei s ‘

“Algunas mutacaones son un buenxdlagnostlco para los implantes cocleares — uno de
los tratamientos que exister para'la sordera Las personas que presentan alteraciones
en determinado gen responden blen alos |mplantes mientras que aquellas que tienen
mutado otro gen ttenen un .mal pronostrco con esta alternativa”

PR l ;-

Existe incluso una mutamondonde Iosfpa ientes son muy sensibles a los antibidticos
de la familia de los amunoglucosmos y :SU admumstramon puede llevar a una sordera
total. S

“Conocer si existen genes afectados es ademas :mportante para determinar el origen
de la hipoacusia, permnte bnndar consejo genetlco ‘a la familia sobre si puede esperar
que otros hijos lo padezcan 0. mcluso predecnr Ia evolucmn de la enfermedad, ya que
hay mutaciones que predispenen a patolog|as en otros oérganos, como los rifiones,
ojos o piel”, asegura

Viviana Dalamon, genetiete' mdieE:ulé'r”é 'in\}eetiga’do'ré adjunta del CONICET, explica
que al momento se han |dent|f|cado rhas de 60 genes asociados a la hipoacusia y se
estima que ese numero se va a elevar hasta 150 “Ademas cada gen puede presentar

multiples mutacmnes Io.cual aumenta auni més Ia cnfra

En ese sentido el equnpo que ya ha estudlado més de 500 familias, trabaja no sdlo en
la identificacion de Ios gene y'su prevalencna enla poblacuon sino que ademas
investiga el desarrollo de procedlmlentos de deteccnon rapida de un gran numero de
mutaciones mvolucradae y asi o_frecef una herramienta diagndstica mas.
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“Las nuevas tecmcas de secuencrémon‘de,ADN mas baratas y veloces que las
tradicionales, permlten estudlar las:mutaciones que se conocen y sus variantes. El
objetivo a corto p[azo es; ampltar Ia cant:dad de genes que podemos detectar, para
brindar un dlagnostlco molecular certero asegura Elgoyhen.

El equipo del INGEBi colabora .con profesmnales del Hospltal de Clinicas para
conocer no sélo la- prevalencna de Ias mutacnones asociadas a la sordera en la
poblacién, si no ademas para mejorar su dlagnostlco Al servicio de
Otornnolanngologla Infant|I concurren més de 50 nifios por dia, con diferentes
cuadros. ' :
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“Los chicos con hlpoacu5|a presentan ademés trastornos de la comunicacién y
educacionales, entre- otros Sl se detecta répldamente la pérdida auditiva y son
estimuiados y tratados a. tuempo pueden tener una escolaridad totalmente normal.
Pero sillegan a la consulta Mas tarde por, ejemplo a los tres afios, ya perdieron los
primeros dos afos de su vuda fundamentales porla plasticidad neuronal, y son muy
dificiles de recuperar’ expllca 'Ia medlca B|b|ana Paoll jefa del servicio.

Para ello, el equlpo de Genetlca Medlca del hospltal y el del INGEBI trabajan en la
deteccidn y determmacnon de Ias causas ttanto genetlcas como no — de los casos
que acuden a la consulta Pero ademés evaluan el resto del organismo para
determinar si hay otros organos afectados
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“‘Muchas hlpoacu5|as estan asomadas a desordenes genéticos que impactan en otros
sistemas”, explica Elgoyhen ”‘emsten mas de 400 sindromes caracterizados y que
estan en muchos casos, asoc:ados a mutacnones genetlcas

que mas del 50 por mento" ejlos casosﬁde pacrentes ¢on hipoacusia que concurren a

consulta son de origen genetico y que cuando se detectan mutaciones extienden los
estudios a otros mlembros de l f :

s,

“Estos analisis son fundamentales para saber si hay nesgo en la familia. Las

preguntas mas frecuentes'son 5| [ tros zhuos tamblen lo van a padecer o cé6mo va a
T I STIN I H

evolucionar la enfermedad I f :

dp b i '
Para ello, el diagnostlco genetaco conshtuye una herramtenh diagndstica, que si bien

no es la unica, aporta mformamon tanto para el medico como para la familia. “Una de-
cada 35 personas es: portadora de una mutacuon en un gen que es el mas frecuente
figado a la hlpoacu3|a concluye Elgoyhen

Por los motwos expuestos es que sohcuto a Ias senoras y sefiores legisladores que
acompafien con Su: voto aflrmatwo ei Epresente Proyecto de Resolucién
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