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Introdução: A perda auditiva é um déficit sensorial comum na humanidade e 
apresenta importante impacto clínico e social. Objetivo: Foi estudada a 
frequência de variantes patogênicas e provavelmente patogênicas associadas a 
perda auditiva não-sindrômica em coorte de 2.097 genomas de brasileiros sem 
perda auditiva. Métodos: Os dados de sequenciamento do genoma de todos os 
indivíduos, participantes do projeto Genomas Raros, foram revisados para 
buscar variantes relevantes em genes associados ao quadro. Resultados: 
foram encontrados 222 heterozigotos (10,59%) para variantes de sequência, 54 
heterozigotos (2,58%) para variantes de número de cópias (CNV) e quatro 
homozigotos (0,19%) para variantes de sequência. Os genes mais 
frequentemente identificados e a correspondente frequência alélica de variantes 
deletérias são: GJB2 (FA=1,57%), STRC (FA=1%), OTOA (FA=0,69%), 
TMPRSS3 (FA=0,41%) e OTOF (FA=0,29%). A variante de sequência mais 
frequente foi GJB2:c.35del (FA = 0,72%), seguida por OTOA:p.(Glu787Ter) (FA 
= 0.61%), enquanto que a CNV mais frequente foi uma microdeleção de 57,9 Kb 
envolvendo o gene STRC (FA = 0,91%). Uma importante fração desses 



indivíduos (n = 104; 4,96%) apresentavam variantes em genes associados à 
forma autossômica dominante de perda auditiva, fato que sugere que boa parte 
dos mesmos pode apresentar algum grau de alteração auditiva no futuro. 
Conclusão: Considerando-se que a frequência mundial de perda auditiva nos 
adultos varia de 4% a 15%, nossos dados indicam que uma parcela importante 
deste quadro apresenta etiologia monogênica e herança autossômica 
dominante. 
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