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Sobre el articulo: Hipoacusia no
sindromica de origen genético.
Conceptos actuales

About the article: Non-syndromic hearing
loss of genetic origin. Current concepts.

Estela Morales-Peralta

La hipoacusia es la discapacidad neurolégica mas frecuente en el
humano. Se estima que en cerca del 75% de los casos sea de causa
genética, la mayoria corresponde con formas no sindrémicas o aisla-
das. En los Gltimos afios se ha incrementado el conocimiento de sus
bases moleculares, lo que ha permitido el aumento en la precision
del diagnostico y su manejo mas adecuado; por lo que cada dia se
acrecienta mds el interés en el tema.' Hace poco, en la revista Anales
de Otorrinolaringologia Mexicana aparecié una revisién que tiene
la bondad de haber sido publicada en espafol, donde la bibliografia
especializada es escasa.?

El propésito de esta carta al editor es comentar algunos aspectos que
aparecen en ese articulo.

Los genes donde yacen mutaciones causales de enfermedades suelen
errbneamente denominarse como el gen de una enfermedad en cues-
tién; pero no son los genes los causales de las enfermedades, sino sus
variantes patogénicas. Asi, el gen GJB2 (siglas tomadas del inglés gap
junction protein beta 2), del que se ha descrito el mayor nimero de
mutaciones causales de sorderas, no es un gen de sordera, sino el que
codifica para la sintesis de una proteina (conexina 26) que participa en
la funcién auditiva. En ese mismo sentido se menciona “poca frecuen-
cia de muchos genes”, como si genes y mutaciones fueran sinénimos.

Al referirse a la hipoacusia neurosensorial autosémica recesiva, rela-
cionada con el locus DFNBT, vuelve a apuntarse que el gen causante
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se identific6 como GJB2, cuando realmente
debi6 apuntarse que estaba causada por una
mutacién en éste. Se sefiala: “...mapearon el
primer locus para hipoacusia neurosensorial
autosomica recesiva en el cromosoma 13q12-
13 y lo denominaron DFNBI, hipoacusia y
sordera no sindrémica. Tres afos mas tarde, el
gen causante en ese locus se identifico como
GJB2”; o sea, deja clara su localizacién en el
genoma (13q12-13); sin embargo, afiade tras
un punto y seguido: “Este es un gen localizado
en el cromosoma 17p11.2”. Las siglas del gen
GJB2 tienen cierta homologia de escritura con las
de GRB2, correspondiente a las del gen GRB2-
related adaptor protein, situado en 17p11.2. Es
cierto que también existen variantes patogénicas
del gen GRB2 causales de sordera autosémica
recesiva, pero no del tipo 1 (DFNT), como las
que causan las mutaciones del gen GJB2, sino
del tipo 114.2

Al referirse al gen GJB6 (gap junction protein
beta 6) aparece escrito: “...Existen dos delecio-
nes especialmente implicadas en la hipoacusia,
la delecién de 342 kB se considera el tipo de
mutacion mas frecuente en este gen, si ocurre
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de forma homocigota. Se han encontrado apro-
ximadamente 20 variantes patogénicas con Del
(GJB6-D1351830) y Del (GJB6-D1351854)".
Impresiona que la estructura de ese parrafo
estd permutada, pues realmente existen dos
deleciones especialmente implicadas en la
hipoacusia —como se apunta al principio—y
éstas son, efectivamente, las que aparecen
al final: GJB6-D13S1830 y GJB6-D13S1854,
pero del modo que estd redactado no queda
totalmente claro.

De forma general, el articulo es (til, pero necesi-
ta aclaraciones para lograr su total comprension.
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