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A neuropatia auditiva é uma forma rara de surdez caracterizada por uma resposta
anormal ou ausente do tronco encefdlico ou auditivo, com a preservacao da
funcao de células ciliadas externas. Um grupo de cientistas identificou o
homodlogo Diaphanous (DIAPH3) como o gene responsavel pela heranca
autossomica dominante ndo-sindromica da neuropatia a ) (AUNA1), que
anteriormente havia sido mapeado no cromossomo 13 A genotipagem de

DIAPH3. O sequenciamento de

membros adicionais da familia reduziu o inte eglao do cromo pobre em
genes, contendo apenas quatro genes

DNA do gene DIAPH3 revel um ta(;ao em uma regiao altamente

conservada. Usando arra xpressao do genoma e RT-PCR, o trabalho

demonstrou uma sup8 ao de 2-3 vezes de mRNA do gene DIAPH3 em
linhagens celulares tinfoblastoides dos individuos afetados. Da mesma forma, um
aument igativo em proteinas DIAPH3 (= 1,5 vezes) foi encontrado em
lis&d as linhagens celulares em comparacao com os controles. Esta
muta€ao induz também super-expressao de um gene reporter de luciferase. A
expressao de uma forma constitutivamente ativa da proteina Diaphanous no
orgao auditivo de Drosophila melanogaster imita o fendtipo de resposta
inadequada ao som. Até a data, apenas dois genes, o gene otoferlina (OTOF) e o
gene pejvakin (PJVK) eram conhecidos como a base de neuropatia auditiva nao-
sindromica. O teste genético para DIAPH3 pode ser util para individuos
recessivos, assim como heranca dominante de neuropatia auditiva nao-

sindromica. Este é um exemplo de uma mutacao genética que causa uma

disfungdao sensorial por super-expressao de proteina. Referéncia: Schoen CJ,
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Emery SB, Thorne MC, Ammana HR, Sliwerska E, Arnett J, Hortsch M, Hannan F,
Burmeister M, Lesperance MM. Increased activity of Diaphanous homolog 3
(DIAPH3)/diaphanous causes hearing defects in humans with auditory neuropathy

and in Drosophila. Proc Natl Acad Sci U S A. 2010;107(30):13396-401.

Fonte: novo.dol.inf.br/materia/surdez-genetica - Contetido do Boletim DOL — Dor On Line. Reproducéo permitida mediante

citacao da fonte.
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