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Resumen  

La frecuencia del síndrome de hipoacusia-infertilidad (SHI) se sitúa en torno al 1%. La 

heterogeneidad genética es una de las causas de las variantes homocigóticas del número 

de copias (CNV) que afectan a los genes CATSPER2 y STRC, que dan lugar a la pérdida de 

audición e infertilidad. El objetivo es determinar la frecuencia de portadores del SHI en 

este país. Estudio descriptivo-transversal, donde se evaluó las historias clínicas y los 

resultados de aquellos pacientes que se realizaron el análisis cromosómico por 

micromatrices (CMA) en el Instituto Nacional de Salud del Niño entre los años 2015-

2022. Se incluyeron a todos los pacientes con CNVs que comprometan a los genes 

CATSPER2 y STRC, y se determinó la frecuencia de portadores y afectados mediante la 

Ley de Hardy-Weinberg. Se calculó sus proporciones y sus correspondientes intervalos 

de confianza, las diferencias de las frecuencias relativas se realizó mediante la prueba 

de chi cuadrado con bondad de ajuste a nivel de regiones naturales y grupos de pobreza 

en Perú. De 2142 pacientes, fueron incluidos 35 participantes que cumplían los criterios 

de selección, y se estimó que en Perú alrededor de 367, 364 podrían ser portadores del 

síndrome de hipoacusia-infertilidad y aproximadamente hasta 57, 442 personas podrían 

padecer del síndrome de hipoacusia-infertilidad. La estimación de portadores SHI es 

similar según otros estudios poblacionales; además existen departamentos en Perú con 

mayores índices de pobreza, cuyas frecuencias de portadores es mayor, lo cual 

permitiría 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 Niño Breña 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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