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Pendred sendromu, otozomal resesif gecis gosteren, guatr ve konjenital sagirligin birlikte gorildiigii bir
hastaliktir. Tiroid bezinde iyotun organifikasyonunda enzimatik bir bozukluk sozkonusudur. Organifikasyon
bozuklugu hastalik icin diagnostik olan perklorat bosaltim testi ile gosterilmektedir. Isitme kaybmin nedeni
ise kohlearmn Mondini tipi konjenital malformasyonu olarak bildirilmektedir. Bu makalede Pendred
sendromlu 3 erkek kardes sunulmustur. [Turgut Ozal Tip Merkezi Dergisi 1996;3(3):220-222]
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Siblings with Pendred's syndrome

Pendred's syndrome is characterised by congenital deafness and goiter and transmitted as an autosomal
recessive disease. Thyroid dysfunction is related to an enzymatic defect in the organification of iodine. This
defect can be detected found by perchlorate discharge test which is to be diagnostic. The deafness is due to a
congenital Mondini type malformation of cochlea. In this report, we present three male siblings with
Pendred's syndrome. [Journal of Turgut Ozal Medical Center 1996;3(3):220-222]
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Pendred sendromu, otozomal resesif gecis  agiklanabiliyordu. Endemik guatr bélgelerinde
gosteren konjenital sagulik ve guatrmn birlikte  sendromun daha sik goriilmesi de bu iliskiyi
gorilmesidir (1,2). Mutant gene 8. kromozomun gdesteklemekteydi. Ancak endemik kretenizm'den
kolunun distal segmentindeki delesyonun nededarkli olarak Pendred sendromlu hastalarin
oldugu bildirilmistir (3). Isitme kaybi dogumdan  genellikle normal zekali ve 6tiroid olduklar
itibaren olmakla birlikte farkedilmesi yillar sonra  bilinmektedir. Yapilan son calismalarda Pendred
olmaktadir (4). Fetal hayatta sinir sisteminin = sendromunda sagwrligin nedeninin Mondini'nin
gelismesi i¢in tiroid hormonu gereklidir ve normal 1791'de tanimladig1 kohlea malformasyonuna bagli
olarak fetal tiroid 12. haftadan itibaren islevine  oldugu bulunmustur (1,4,6,7). Mondini'nin kohlea
baslamaktadir (5). Bu bilgiler 1513inda baglangigta ~ malformasyonunda kemik ve membran6z dokularda
Pendred sendromunun patogenezinde genetiftisplazi mevcuttur. Kohlear kanal bir veya yarim tur
bozukluga bagli fetal tiroidin yapilamamasi veya  kadar gelismistir ve kanal yassilagmistir. Korti
anneden plasenta yoluyla yeterli tiroid hormonunurorgani az gelismis veya hi¢ gelismemistir. Agenez
gecememesi (hipotiroidik anne) sorumlu vakalart genellikle simetriktir. Hatta premortem
tutulmaktaydi (1,4). Boylece hem akustik sinirde ~ Mondini  malformasyonu  radyolojik  olarak
kalici hasara bagli sinirsel isitme kayb1 hem de guatr ~ gosterilememis Pendred sendromlu hastalarda bile
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postmortem histopatolojik incelemeyle
malformasyonun oldugu tespit edilmektedir (7-9).

Guatr genellikle  nodiler olup prepubertal
dénemde ortaya ¢ikmaktadir. Vakalarm c¢ogu

6tiroiddir, yalnizeca 1/3'i hipotiroidiktir (1-3).
Guatr'in  nedeni iyodun organifikasyonundaki
enzimatik bir defekttir ve sonugta tiroksin

yapiminda azalmaya neden olmaktadir (10,11).
Tiroid stimiilan hormonun (TSH) agir1 sekresyonu
da tiroidde biiyiimeye neden  olmaktadir.
Organifikasyon bozuklugunu en 1iyi gosteren
perklorat bosaltim testi diagnostiktir. Bu testte tiroid
aktivitesinde %10-15'lik duigiis tani igin yeterlidir
(1,3,12).

Tedavide, basi semptomlar: ve malignite ihtimali
olan vakalarda tiroidektomi uygulanmaktadir.
Ozellikle cocuklarda omir boyu tiroid hormon
supresyonuyla guatrin o6nemli miktarda
kugiiltiilebildigi hatta kayboldugu bildirilmistir (4).
Deol ve arkadaglar1  1973'te  gebeliginde
propylthiouracil verilen disi farelerin yavrularmda
sagirlik olustugunu ve bu yavrulara dogumun ilk
guniinden itibaren tiroksin (Y verildiginde isitme
bozuklugunun olusmadigint gostermislerdir (13).
Ancak isitme kaybi olustuktan sonra diizeltilmesi
miimkiin degildir. Bu ¢alismalar 1s13inda Pendred
sendromunda tani konulur konulmaz tiroksin
baglanilmas: uygun bir tedavi olarak kabul
edilmektedir. Ayni tedavinin anne ya da babasimdan

birinde Pendred sendromu olan tim bebekler

yapilmasi dnerilmektedir (4).

OLGULAR

FB, dogumdan itibaren sagir ve dilsiz olan 28
yasinda erkek hasta, 6-8 yaslarmda biiylimeye
baglayan ve gittik¢e biiyliyen tiroid bezi nedeniyle
babas1 refakatinda hastanemize basvurdu. (Resim
1). Anamnezde hastamiz disinda 32 yagindaki
agabeyinin de dogustan itibaren sagir ve dilsiz
oldugu ve guatr nedeniyle 10 yil 6nce opere
edildigi; ayrica 15 yasindaki kiigiik erkek kardesinin
de dogustan itibaren sagir-dilsiz ve guatr1 oldugu
ogrenildi. Ek olarak anne ve babalarmm dayi
cocuklar1 oldugu ve annelerinde de guatr ve isitme
azlig1 oldugu 6grenildi. Hastamiz ve davet edilen
kardeslerinde  klinik olarak hipotiroidi yada
hipertiroidi mevcut degildi. Somatik ve seksiiel
gelismeleri normaldi. Yapilan kulak-burun-bogaz
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Resim 1. Pendred sendromlu hastamizin ameliyat ©ncesi
resmi

muayenelerinde ve odyolojik testlerinde néral tipte
tam isitme kayiplarinin oldugu anlasildi. Yapilan
psikiyatrik muayene ve testlerinde her uginin de
normal zeka diizeylerine sahip olduklari tespit
edildi. Hastamizin yapilan tiroid USG'de dev
guatr'in  hiperekoik, homojen yapida vyer yer
anekoik, kalsifik sahalar igeren multinodiiler yapida
oldugu gosterildi. Onbes yasmdaki kiigiik
‘Jﬂ(ardesinde de bilateral hiperplazi digsinda sol lobta
isthmusa yakin 1x1 cm ve 2x2 cm boyutlarinda
nodiiler guatr tespit edildi. Hastamizin yapilan tiroid
fonksiyon testlerinde serbest:B.93 pg/dl (normal
1.4 - 4.4), serbest, 70.18 ng/dl (normal 0.8-1.9),
TSH: 75 plU/ml'den (normal: 0.4-4.5) yiksek tespit
edildi. Agabeyinin tiroid fonksiyon testlerinde ise
sirayla serbest Ts: 3.85 pg/dl, serbest,T1.7 ng/dl,
TSH: 12.1 plU/ml olarak, kardesinin tiroid
fonksiyon testlerinde ise sirayla serbest T3 3.20
pa/dl, serbest & 0.85 ng/dl, TSH: 17.4 plu/ml
olarak tespit edildi. Cekilen temporal kemik
bilgisayarli tomografilerinde (BT), her ti¢ hastanin

da Mondini malformasyonu olmadig1 bilateral
mastoid aerasyonlari, i¢ kulak kemikgik zincirleri,
kohlear, semisirkuler kanallar, oval ve yuvarlak
pencereleri normal olarak degerlendirildi. Hastalarin
hipofiz BT'leri ve hipofiz hormonlari, siirrenal
BT'leri ve siirrenal hormonlart normal olarak tespit
edilmistir. Hastamiz FB'nin yapilan boyun BT'de
trakeaya sagdan guatr basisi oldugu gosterilmistir.
Sadece hastamizda yapilabilen perklorat bosaltim
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testinde zaman-aktivite egrisindeki diisiis %10'un
izerinde tespit edilmistir. Hastamiza bilateral
subtotal tiroidektomi yapilmis ve postoperatif
dénemde herhangi bir
rastlanmamigtir.  Operasyondan sonra  tiroksin
tedavisine almmustir. On yil 6nce opere edilmis
olan agabeyine ve operasyon gerckmediSine karar
verilen Kkiiciik kardesine de tiroksin tedavisi
baglanmistir. Hastanin annesi kabul etmedigi i¢in 1.
tetkik edilememistir. Hastalarimizda genetik calisma

yapilamamuisgtir. 2.

TARTISMA

Pendred sendromunda tani i¢in en 6nemli olan 4
test perklorat bosaltim testidir (1,4,12). Mondini tipi
kohlear  malformasyonun; radyolojik olarak g
gosterilemedigi  vakalarda  bile  postmortem
histopatolojik olarak gosterildigi kabul edilmektedir
(7-9). Tam igin guatr, perklorat bosaltim testi ve 6.

Mondini tipi kohlea malformasyonunun neden
oldugu isitme kaybi triadi gereklidir (9). Isitme
kaybimnin derecesi guatrin baslama yasi ve tiroid £
fonksiyonlarinin  durumuna bagli olarak ¢ok
degisiklik gostermektedir. Pendred sendromu 8

endemik olarak iyot eksikligi olan bolgelerde daha

stk olarak gorilmektedir (1). Ancak bizim
hastalarimiz endemik bir bdlgeden gelmemekteydi. o
Hastalarimizda isitme kaybir dogustan itibaren, guatr
kuigtik yaslarda farkedildigi ve kardegler arasinda
belirgin yag farkliligi oldugu halde ailenin sosyo-
kultiirel diigkiinliigi nedeniyle hastalara erken
donemde tani konulamamustir. Hastalarin
evlenmeleri  halinde  hepsinin  ¢ocuklarinin
dogumdan itibaren hastanemize bagvurmalari
Onerilmistir. Clinkii etkilenen bebeklerde isitme
kayb1 geg, guatr ise daha geg, cogu kez puberte
oncesi donemde farkedilmektedir. Hastalarimizda
ise ortalama 6-8 yaslarinda guatr farkedilmisti.
Literatiire uygun olarak heniiz opere edilmemis olan
kardesinin guatr1 nodiiler yapidaydi. Hastalarimizin
3't de klinik olarak o&tiroid oldugu halde, TSH
diizeyleri 6zellikle FB'de asir1 yiiksek ve serbest T,
diizeyi belirgin diisiiktii. Diger kardesler de TSH
yiiksekligine ragmen serbest T3 ve serbest Fnormal
dizeylerde idi.
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10.

11.

13.

Hastalarimizin  hepsine 6miir boyu devam

edilmek iizere tiroksin tedavisi baslanmis ve hastalik
hakkinda
komplikasyona kaginilmasi ve evlenmeleri halinde cocuk dogar
dogmaz hastanemize bagvurulmasi dnerilmistir.
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