UNIVERSIDAD

¥ TESIS CIENTIFICA

UNIVERSIDAD

CIENTIFICA

FACULTAD DE CIENCIAS DE LA SALUD
CARRERA PROFESIONAL DE MEDICINA HUMANA

“PRESENTACION DE LOS PORTADORES DEL SINDROME DE
HIPOACUSIA-INFERTILIDAD EN EL INSTITUTO NACIONAL DE
SALUD DEL NINO DE BRENA”

Tesis para optar el titulo profesional de:

MEDICO CIRUJANO

Presentado por:
Kevin Bryan Avilés Jascha (0000-0002-5713-1568)
Luana Carolina Ventura Cuellar (0000-0001-7606-763X)

Asesor:

Hugo Hernan Abarca Barriga (0000-00020276-2557)

Lima — Perd

2024

Tesis publicada con autorizacion del autor
No olvide citar esta tesis




UNIVERSIDAD

CIENTIFICA

ACTA DE SUSTENTACION
Lima, 01 de abril del 2024.

Los integrantes del Jurado de tesis:
Presidente: Magister Eddy Roberto Segura Paucar
Miembro: Med. Diego Urrunaga Pastor
Miembro: Med. Victor Velasquez Rimachi

Se retinen para evaluar la tesis titulada: PRESENTACION DE LOS PORTADORES DEL SINDROME
DE HIPOACUSIA INFERTILIDAD EN EL INSTITUTO NACIONAL DE SALUD DEL NINO DE BRENA.

Presentado por los estudiantes Ventura Cuellar Luana Carolina - Avilés Jascha Kevin Bryan
Para optar por el Titulo profesional de Medico Cirujano

Asesorados por el : Magister Hugo Hernan Abarca Barriga

Luego de haber evaluado el informe final de tesis y evaluado su desempefio en la sustentacion,
concluyen de manera unanime calificar a:

Tesista: Ventura Cuellar Luana Carolina | Nota (catorce): 14
Aprobado (x) ‘ Aprobado - Muy buena () ‘ Aprobado - Sobresaliente ( ) ‘ Desaprobado (.)

Tesista: Avilés Jascha Kevin Bryan | Nota (catorce): 14
Aprobado ( x) ‘ Aprobado - Muy buena () ‘ Aprobado - Sobresaliente ( ) ‘ Desaprobado (.)

Los miembros del jurado firman en sefial de conformidad.

N i

F
Magister Eddy Roberto Segura Paucar Magister Hugo Hernan Abarca Barriga
Presidente del Jurado Asesor

Yt

Med. Diego Urrunaga Pastor
Miembro

Med. Victor Velasquez Rimachi
Miembro

T// (56106738
informes(@cientifica.edupe
cientificaedupe



ANEXO: FORMATO DE DECLARACION DE ORIGINALIDAD DE CONTENIDO DE INFORME FINAL DE
TESIS O TRABAJO DE INVESTIGACION

UNIVERSIDAD CIENTIFICA DEL SUR

DECLARACION DE ORIGINALIDAD DE CONTENIDO DE INFORME FINAL DE TESIS /
TRABAJO DE INVESTIGACION!

Lima, 15 de abril del 2024

Sefor,
Carlos Zavalaga Reyes

Director General de Investigacion, Desarrollo e Innovacioén
Universidad Cientifica del Sur
Presente. —

De nuestra consideracion,

Yo: Luana Carolina Ventura Cuellar y Kevin Bryan Avilés Jascha, egresados de la carrera de Medicina
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Resumen

La frecuencia del sindrome de hipoacusia-infertilidad (SHI) se situa en torno al 1%. La
heterogeneidad genética es una de las causas de las variantes homocigdticas del nimero
de copias (CNV) que afectan a los genes CATSPER2 y STRC, que dan lugar a la pérdida de
audicion e infertilidad. El objetivo es determinar la frecuencia de portadores del SHI en
este pais. Estudio descriptivo-transversal, donde se evalud las historias clinicas y los
resultados de aquellos pacientes que se realizaron el andlisis cromosdémico por
micromatrices (CMA) en el Instituto Nacional de Salud del Nifio entre los afios 2015-
2022. Se incluyeron a todos los pacientes con CNVs que comprometan a los genes
CATSPER2 y STRC, y se determind la frecuencia de portadores y afectados mediante la
Ley de Hardy-Weinberg. Se calculd sus proporciones y sus correspondientes intervalos
de confianza, las diferencias de las frecuencias relativas se realizé mediante la prueba
de chi cuadrado con bondad de ajuste a nivel de regiones naturales y grupos de pobreza
en Perd. De 2142 pacientes, fueron incluidos 35 participantes que cumplian los criterios
de seleccidn, y se estimd que en Peru alrededor de 367, 364 podrian ser portadores del
sindrome de hipoacusia-infertilidad y aproximadamente hasta 57, 442 personas podrian
padecer del sindrome de hipoacusia-infertilidad. La estimacién de portadores SHI es
similar segun otros estudios poblacionales; ademas existen departamentos en Peru con
mayores indices de pobreza, cuyas frecuencias de portadores es mayor, lo cual

permitiria el tamizaje a partir del lugar de origen.
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Abstract

The frequency of deafness-infertility syndrome (DIS) is around 1%. Genetic
heterogeneity is one of the causes of homozygous copy number variants (CNVs)
involving the CATSPER2 and STRC genes, which result in hearing loss and infertility
syndrome. The objective is to determine the frequency of carriers of DIS syndrome in
this country. In this descriptive crossover study, we evaluated the clinical histories and
results of patients who underwent chromosomal microarray analysis (CMA) at the
Instituto Nacional de Salud del Nifio Brefa between 2015 and 2022. All patients with
CNVs involving the CATSPER2 and STRC genes were included, and the frequencies of
carriers and affected patients were determined using the Hardy—Weinberg equilibrium.
Relative frequency differences were calculated using the chi-square test with goodness-
of-fit at the level of natural regions and poverty groups in Peru. Of the 2,142 patients
included, 35 met the inclusion criteria, approximately 367,364 were estimated to be
carriers of DIS in Peru, and approximately 57,442 people could have DIS syndrome. The
proportion of carriers in Peru was similar to that observed in other population studies
and there are regions with higher poverty rates in which the carrier frequency is higher,

this would allow the screening from the place of origin.
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