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Streszczenie

Wstęp: Zespół Pendreda (ZP) jest chorobą dziedziczoną w sposób autosomalny recesywny. Szacuje się, że odpowiada za blisko 10% 
przypadków dziedzicznej utraty słuchu. Występowanie ZP wiąże się z nieprawidłową budową białka pendryny, co prowadzi do wy-
stąpienia triady objawów, z których podstawowym jest niedosłuch czuciowo-nerwowy.
Cel: Celem przeglądu jest przedstawienie aktualnych doniesień na temat charakterystyki niedosłuchu wśród dzieci z zespołem Pen-
dreda oraz skuteczności implantacji ślimakowej w leczeniu tej grupy pacjentów.
Materiały i metody: Przeglądu piśmiennictwa dokonano na podstawie prac zawartych w bazach artykułów naukowych: PubMed, Web 
of Science oraz Medline. Wyszukiwanie przeprowadzono przy użyciu słów kluczowych: „Pendred syndrome”, „children”, „cochlear im-
plantation”. Analizie poddano artykuły w języku polskim i angielskim. Ostatecznie do przeglądu włączono włączono 16 prac – 11 do-
tyczących charakterystyki audiologicznej pacjentów z zespołem Pendreda oraz 5 prac, których temat stanowiła implantacja ślimakowa.
Wyniki: Na podstawie przeanalizowanych prac stwierdza się, że u dzieci z zespołem Pendreda występuje niedosłuch czuciowo-ner-
wowy o podłożu genetycznym. W większości przypadków ma on charakter prelingwalny, choć odnotowuje się przypadki niedosłu-
chu o charakterze peri- i postlingwalnym. Niekiedy niedosłuch cechuje się progresją i/lub fluktuacją, a czynnikiem go wyzwalającym 
mogą być nawet niewielkie urazy głowy. Ubytek słuchu jest przeważnie obustronny i symetryczny. Jako skuteczną metodę leczenia 
niedosłuchu w przypadku dzieci zgłaszających brak korzyści z aparatów słuchowych wskazuje się implantację ślimakową. Z dotych-
czas opublikowanych prac wynika, że implantacja ślimakowa pozwala na skuteczną rehabilitację słuchową w tej grupie pacjentów.
Wnioski: Wczesne rozpoznanie zespołu Pendreda oraz wdrożenie skutecznego leczenia umożliwia pacjentom pediatrycznym prawi-
dłowy rozwój słuchu i mowy. Implantacja ślimakowa wydaje się najlepszą metodą rehabilitacji słuchu osób niedoświadczających ko-
rzyści z aparatów słuchowych, ponieważ znacznie poprawia komfort i jakość życia pacjentów.
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Abstract

Introduction: Pendred syndrome is a genetically determined disorder inherited in an autosomal recessive pattern. It is estimated that 
approximately 10% of inherited hearing loss is caused by this syndrome. It is associated with abnormal pendrin’s structure, causing 
triad of symptoms; among which the main one is sensorineural hearing loss.
Aim: The aim of this literature review is to present current knowledge on audiological features of hearing loss in children with Pen-
dred syndrome and the efficacy of cochlear implantation in this group of patients.
Materials and methods: To identify suitable literature, a search was performed using following databases of scientific articles: Pub-
Med, Web of Science and Medline. Having used the combination of key words: ‘Pendred syndrome’, ‘children’, ‘cochlear implantation’ 
and analyzing articles in English and Polish which were consistent with the search criteria, 16 articles were found suitable for the re-
view (11 about audiological characteristic of patients with Pendred syndrome and 5 articles about cochlear implantation).
Results: In children with Pendred syndrome a sensorineural hearing loss with genetic basis is observed. In most patients the hearing 
loss is prelingual, but cases with peri- and postlignual hearing loss were also described. In some cases, the hearing loss might be pro-
gressive and/or of fluctuating nature, triggered by even minor head trauma. The hearing loss is mainly bilateral and symmetrical. An 
effective method of hearing loss treatment in children reporting lack of benefits from conventional hearing aids is cochlear implan-
tation. Based on the current literature, cochlear implantation is an effective method of aural rehabilitation in this group of patients.
Conclusions: Early diagnosis of Pendred syndrome and implementation of its effective treatment give pediatric patients opportuni-
ty to develop hearing and speech. Cochlear implantation seems to be the most effective method of rehabilitation in patients without 
benefits from conventional hearing aids, significantly improving quality and comfort of patients’ life.
Keywords: Pendred syndrome • hearing loss • children • cochlear implantation

Wstęp

Zespół Pendreda (ZP) to choroba dziedziczona w sposób 
autosomalny recesywny [1,2]. Charakteryzuje się triadą ob-
jawów, do których należą: wady budowy kości skroniowej, 
niedosłuch czuciowo-nerwowy i defekt organifikacji jodu 
w tarczycy oraz mogące wystąpić w jego następstwie wole 
– obojętne lub niedoczynne [1]. Pierwszy raz schorzenie 
zostało opisane pod koniec XIX wieku przez brytyjskie-
go lekarza Vaughana Pendreda, któremu zawdzięcza swo-
ją nazwę [3]. Od tego czasu prowadzone są badania nad 
etiopatogenezą oraz leczeniem zespołu [4–10].

Genetyczne przyczyny objawów

Najczęściej przyczyną zespołu Pendreda są mutacje bial-
leliczne w regionie genu SLC26A4 (obecne u 50% wszyst-
kich pacjentów). Występowanie choroby może wiązać się 
także z mutacjami w genach FOXI1 i KCNJ10. W przy-
padku mutacji genu SCL26A4 ma miejsce nieprawidłowa 
produkcja pendryny [2] – białka pełniącego funkcję wy-
miennika jonowego o powinowactwie do takich jonów, 
jak m.in. chlorkowe, dwuwęglanowe czy jodkowe [11].

W uchu wewnętrznym pendryna znajduje się na powierzch-
ni komórek nabłonkowych ślimaka, błędnika i woreczka 
śródchłonki. Pełni ona funkcję wymiennika Cl⁻/HCO3⁻, 
którego zadaniem jest utrzymanie prawidłowego składu 
endolimfy. W przypadku braku prawidłowo działającej 
pendryny dochodzi do obniżenia pH endolimfy oraz po-
większenia światła struktur ucha wewnętrznego: worecz-
ka śródchłonki, przewodu śródchłonki i wodociągu przed-
sionka, co prowadzi do wystąpienia niedosłuchu [11,12]. 
Zmiany te są przyczyną charakterystycznych malformacji, 
które zauważyć można podczas obrazowania tomografią 
komputerową (ang. computed tomography, CT) lub rezo-
nansem magnetycznym (ang. magnetic resonance imaging, 
MRI) [1,13]. Opisywane są jako poszerzenie wodociągu 
przedsionka (ang. enlarged vestibular aqueduct, EVA) lub 
dysplazja Mondiniego (określaną w piśmiennictwie skró-
tem IP-2) [2,14,15]. Tę drugą cechuje poszerzenie wodo-
ciągu przedsionka połączone z hipoplazją ślimaka [16].

Charakterystyczne dla zespołu Pendreda są zaburzenia 
funkcji tarczycy, które mogą wystąpić w różnym czasie. 
U 50–83% pacjentów (zarówno dzieci, jak i dorosłych) 
pojawia się wole, w większości przypadków mające cha-
rakter obojętny, rzadziej – niedoczynny. Wadliwe funk-
cjonowanie tarczycy wynika z nieprawidłowego działania 
pendryny, która znajduje się w szczytowej błonie komó-
rek nabłonkowych biorących udział w napływie jodu do 
światła pęcherzyków tarczycy [11,17,18].

Diagnoza zespołu Pendreda

W celu zdiagnozowania zespołu Pendreda, oprócz standar-
dowych metod badania słuchu, wykonuje się obrazowanie 
ucha wewnętrznego przy użyciu CT lub MRI, które ukazu-
ją wymienione wcześniej malformacje ucha wewnętrzne-
go – IP-2 lub EVA [1,13]. U pacjentów, u których obecne 
jest również wole, badany jest poziom hormonów tarczy-
cy TSH, FT3 i FT4. Badanie ultrasonograficzne umożli-
wia obiektywną ocenę wielkości wola oraz jego struktu-
ry, która może wykazywać budowę wieloguzkową [1,4].

Badania poziomu hormonów tarczycy powinno zlecać się 
prewencyjnie również pacjentom ze zdiagnozowanym ze-
społem Pendreda, u których wole jeszcze nie wystąpiło [1]. 
Niekiedy w trakcie diagnostyki ZP przeprowadza się nad-
chloranowy test uwalniania jodków, aby ocenić proces jo-
dowania tyreoglobuliny. Jednak wyniki testu nie są w peł-
ni obiektywne, a więc nie jest możliwe postawienie na ich 
podstawie jednoznacznej diagnozy [13,18]. W celu po-
twierdzenia diagnozy zespołu Pendreda wykorzystuje się 
badania genetyczne, takie jak: sekwencjonowanie metodą 
Sangera czy sekwencjonowanie nowej generacji identyfi-
kujące mutacje m.in. genu SLC26A4 [2,19,20].

U pacjentów z zespołem Pendreda należy jak najszybciej 
rozpocząć rehabilitację dostosowaną do typu i głębokości 
niedosłuchu pacjenta [1]. Kiedy korzyści ze stosowanych 
aparatów słuchowych są niewystarczające, tak jak w przy-
padku innych zespołów genetycznych związanych z wystę-
powaniem głębokiego niedosłuchu czuciowo-nerwowego, 
rozwiązaniem z wyboru jest implantacja ślimakowa [21–25]. 
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Pacjenci, u których występują objawy ze strony tarczycy, wy-
magają także stałej opieki endokrynologicznej [1].

W niniejszym przeglądzie istotną kwestią jest to, czy cha-
rakterystyczne przyczyny niedosłuchu dzieci z ZP (w tym 
specyficzna budowa ucha wewnętrznego) mogą mieć 
wpływ na przebieg zabiegu oraz jego rezultat w okresie 
pooperacyjnym. Aby odpowiedzieć na to pytanie, przeana-
lizowano opracowania opisujące grupy pacjentów z zespo-
łem Pendreda poddane zabiegowi implantacji ślimakowej. 
Skupiono się zarówno na przebiegu operacji (z uwzględ-
nieniem możliwych powikłań oraz komplikacji), jak i do-
celowym rezultacie implantacji – poprawie słuchu.

Metodyka

W przeglądzie literatury uwzględniono artykuły wyszu-
kane w następujących bazach artykułów naukowych: Me-
dline, PubMed oraz Web of Science, przy użyciu słów 
kluczowych „Pendred syndrome”, „children”, „cochlear 
implantation”. Ich kombinacja umożliwiła wyszukanie 31 
artykułów w bazie Medline, 24 – w bazie PubMed oraz 
118 – w bazie Web of Science. Ze względu na niewielką 
liczbę publikacji ramy czasowe wyszukiwania nie zostały 
ograniczone. Analizie poddano artykuły w języku polskim 
i angielskim. Selekcja rekordów została przeprowadzona 
w sposób stopniowy, poprzez analizę i włączanie publi-
kacji na podstawie tytułu, następnie – streszczenia oraz 
w końcowym etapie – treści pełnego artykułu. Po wyklu-
czeniu artykułów dotyczących zespołu Pendreda i implan-
tacji ślimakowej głównie u pacjentów dorosłych, artykułów 
zawierających powierzchowne informacje o temacie pra-
cy oraz duplikatów do przeglądu włączono 11 prac doty-
czących charakterystyki audiologicznej dzieci z zespołem 
Pendreda oraz 5 prac, których temat stanowiła implanta-
cja ślimakowa w tej grupie pacjentów.

Wyniki

Charakterystyka niedosłuchu dzieci z zespołem 
Pendreda

Niedosłuch pacjentów z zespołem Pendreda jest niedo-
słuchem czuciowo-nerwowym o podłożu genetycznym. 
W analizowanych artykułach pierwsze objawy niedosłu-
chu pojawiają się w okresie pre- lub perilingwalnym, rzad-
ko postlingwalnie [4,5,13,26–28]. Niedosłuch prelingwalny 
objawia się brakiem reakcji na dźwięki oraz opóźnieniem 
w rozwoju mowy. Niedosłuch perilingwalny często ma cha-
rakter postępujący i/lub fluktuacyjny [4,29–31]. Progresja 
lub fluktuacja może następować bez precyzyjnie określo-
nego czynnika wywołującego, jednak u części pacjentów 
odnotowuje się nagłe pogorszenie słuchu w wyniku nawet 
niewielkich urazów głowy, mogących powstać np. podczas 
uprawiania sportów kontaktowych [32,33].

U pacjentów z zespołem Pendreda ubytek słuchu występu-
je najczęściej w stopniu znacznym do głębokiego [27,31]. 
Przypadki, w których obecny jest niedosłuch lekkiego lub 
średniego stopnia, stanowią zdecydowaną mniejszość [28].

Obserwuje się, że niedosłuch w zespole Pendreda jest obu-
stronny i przeważnie symetryczny, a jeśli obecna jest asy-
metria, to poziom jej jest niewielki [26]. Nilsson i wsp. [20] 

badali różnice w słyszalności dźwięków o różnej częstotli-
wości przez ucho prawe i lewe u pacjentów pediatrycznych 
z zespołem Pendreda. Największą asymetrię odnotowano 
przy dźwiękach o częstotliwości 250 Hz. U 4 pacjentów 
różnica ta wynosiła 35 dB, u 2 było to 20–25 dB, a u ok. 
80% pacjentów – poniżej 15 dB. Przy wyższych często-
tliwościach (1–8 kHz) ponad 90% badanych wykazywa-
ło asymetrię pomiędzy uchem prawym a lewym mniej-
szą niż 10 dB [31].

Niektórzy pacjenci z zespołem Pendreda zgłaszają tak-
że objawy współwystępujące z niedosłuchem [13,29], ta-
kie jak: szumy uszne oraz zawroty głowy (odpowiednio 
71 i 57%) [31].

Implantacja ślimakowa

Przebieg operacji

Pomimo charakterystycznych cech budowy ucha we-
wnętrznego proces implantacji ślimakowej u pacjentów 
z zespołem Pendreda nie wiąże się z wyższym niż zazwy-
czaj odsetkiem komplikacji śródoperacyjnych [30]. Do 
najczęściej wymienianych należy wyciek perylimfy lub 
płynu mózgowo-rdzeniowego spotykany głównie pod-
czas kochleostomii [30,34–37]. W zależności od ośrodka, 
liczby analizowanych przypadków i przyjętej metodologii 
częstość występowania tego powikłania waha się istotnie 
pomiędzy poszczególnymi badaniami od 14,5 do 80% pa-
cjentów [21,30,35,37].

U operowanego pacjenta wyciek perylimfy lub płynu mó-
zgowo-rdzeniowego może spowodować pogorszenie słu-
chu, dlatego powinien zostać jak najszybciej opanowany. 
Mimo występowania tego potencjalnie niekorzystnego zja-
wiska nie stwierdza się – w analizowanych pracach doty-
czących pacjentów z zespołem Pendreda – aby jego poja-
wienie się miało negatywny wpływ na późniejszy rezultat 
implantacji ślimakowej (w przypadku opanowania płyno-
toku). Podobne wnioski płyną z badań przeprowadzonych 
u dzieci z niedosłuchem spowodowanym różnymi malfor-
macjami ucha wewnętrznego – nie stwierdzono związku 
pomiędzy wystąpieniem wycieku płynu mózgowo-rdze-
niowego i osiąganymi przez dzieci wynikami po implan-
tacji ślimakowej [38,39].

W przypadku pojawienia się wycieku autorzy stosują takie 
metody, jak: szczelne wypełnienie podczas zabiegu prze-
strzeni kochleostomii elementami tkanki łącznej, wpro-
wadzenie pacjenta w stan hiperwentylacji (obniżenie ci-
śnienia parcjalnego CO2 we krwi) czy ułożenie pacjenta 
w odwróconej pozycji Trendelenburga (głowa i tułów pa-
cjenta uniesione pod kątem ok. 30˚ w stosunku do zgięcia 
ciała w stawach biodrowych). Wszystkie te zabiegi mają 
na celu spowolnienie wycieku płynu mózgowo-rdzenio-
wego [21,36,40–43].

Chociaż autorzy analizowanych prac podają, że w nie-
których przypadkach wymienione komplikacje śródo-
peracyjne, a także charakterystyczna budowa ucha we-
wnętrznego pacjentów z zespołem Pendreda, mogą być 
przyczyną pooperacyjnego zapalenia opon mózgowo-rdze-
niowych, to teza ta nie znajduje jednoznacznego potwier-
dzenia w piśmiennictwie [34,40,42,44]. W celu uniknięcia 
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tego powikłania zaleca się profilaktyczną aplikację anty-
biotyków zgodnie z antybiogramem oraz przedoperacyj-
ne szczepienie przeciwko S. pneumoniae [21,30,35,36].

U dzieci z zespołem Pendreda operacja może trwać dłużej 
niż w przypadku implantacji u pacjentów z niedosłuchem 
o innym podłożu [21]. Kontorinis i wsp. [21] przypisują 
ten fakt występowaniu takich odmienności anatomicznych, 
jak: bardzo wąskie struktury zachyłku nerwu twarzowe-
go czy wysoko położona opuszka żyły szyjnej w pirami-
dzie kości skroniowej, które uwidocznić można w bada-
niach MRI i CT [21,44].

Powikłania pooperacyjne

Najczęściej występującym powikłaniem pooperacyjnym są 
zawroty głowy. Zwykle mają charakter przejściowy i trwa-
ją krócej niż 6 miesięcy. Ich wystąpienie można powiązać 
z pojawieniem się w trakcie operacji sączenia lub płyno-
toku płynu mózgowo-rdzeniowego. Zawroty te ustępu-
ją prawdopodobnie w wyniku wyrównania ciśnienia pły-
nu w uchu wewnętrznym oraz unormowania się funkcji 
przedsionka po implantacji [30]. Niewielka liczba pacjen-
tów (5,5%) doświadcza pooperacyjnie zawrotów głowy 
trwających dłużej niż 6 miesięcy [30]. U tych pacjentów 
nie miały jednak miejsca żadne komplikacje śródopera-
cyjne, dlatego wnioskuje się, że zawroty mogą być zwią-
zane z zaburzeniami równowagi występującymi jeszcze 
przed operacją [30].

W pojedynczych przypadkach u pacjentów odnotowu-
je się również takie powikłania pooperacyjne, jak: drob-
ne lokalne infekcje, zmiana percepcji smaku, przejściowe 
porażenie nerwu twarzowego, przejściowa bolesność przy 
przełykaniu, zaostrzenie szumów usznych w operowanym 
uchu [30]. Nie podano jednak informacji, czy i w jakim 
czasie od operacji objawy te ustępują. Ponadto wymienione 

objawy mogą wystąpić nie tylko u pacjentów z zespołem 
Pendreda, lecz także u innych pacjentów poddanych im-
plantacji ślimakowej [30].

Poprawa słuchu po implantacji ślimakowej

Po zabiegu implantacji ślimakowej we wszystkich bada-
niach u pacjentów z zespołem Pendreda odnotowuje się 
znaczną poprawę percepcji mowy [35,37,45]. Analiza wy-
ników implantacji ślimakowej u 21 pacjentów pediatrycz-
nych wykazuje blisko 60-procentową poprawę zrozumia-
łości mowy stwierdzoną na podstawie audiometrii słownej 
po 4 latach od zabiegu [37]. Ponadto Nierop i wsp. [37]wy-
kazali, że pacjenci z zespołem Pendreda mogą nawet uzy-
skiwać lepsze wyniki w zakresie poprawy słuchu niż grupa 
pacjentów, u których przyczyna niedosłuchu jest niezna-
na. Autorzy nie podają jednak przyczyny takich wyników.

Papsin i wsp. [32], oprócz poprawy w zakresie zrozumienia 
mowy, oceniali także poprawę jakości życia po wszczepie-
niu implantu ślimakowego. Na podstawie kwestionariusza 
Nijmegen Cochlear Implant Questionnaire, wypełniane-
go przez rodziców pacjentów, stwierdza się: uzyskanie 
statystycznie istotnej poprawy w zakresie podstawowej 
i zaawansowanej percepcji dźwięków, poprawę jakości 
tworzenia głosu oraz zmniejszenie ograniczeń w codzien-
nej aktywności. Nie zauważa się jednak istotnej różnicy 
w aspekcie funkcjonowania społecznego oraz poczucia 
pewności siebie [37].

Wnioski

Wczesna diagnoza i wdrożenie skutecznego leczenia nie-
dosłuchu u dzieci z zespołem Pendreda umożliwia pa-
cjentom prawidłowy rozwój słuchu, mowy i umiejętności 
komunikacyjnych. Jednocześnie, przestrzeganie zaleceń 
lekarskich, m.in. unikanie przez pacjentów aktywności 

Autor Grupa 
badawcza

Średni wiek  
w czasie 

implantacji 
[lata]

Komplikacje 
śródoperacyjne,

liczba osób 
(% grupy)

Typ implantu 
(liczba pacjentów z danym 

implantem)

Implantacja 
jednostronna/
dwustronna

Loundon i wsp. 
2005 [35] 8 7,8 płynotok, 3 (37,5%) Nucleus CI 24 RCS, 

CochlearTM (8) jednostronna

Kontorinis i wsp.
2011 [21] 4 3,1 płynotok, 4 (100%)

Clarion C2 (1); Advance 
Bionics  HiRes90K, Advance 
Bionics TM (1); Clarion 1.2 (1); 
Clarion C2 HF 2 (1); Nucleus 

Contour (1)

jednostronna (3)
dwustronna (1)

Broomfield i wsp. 
2013 [45] 7 7,8 płynotok, 4 (57,1%) BD BD

Mey i wsp.
2016 [30] BD 6 płynotok/wyciek, 

wydłużone krwawienie* BD BD

Nierop i wsp.
2016 [37] 21 6 płynotok/wyciek, 

14 (66,7%)
Nucleus Freedom, CochlearTM 

(19); N24, CochlearTM (2) BD

BD – brak danych.
* Charakter artykułu uniemożliwia podanie wartości bezwzględnych i procentowych, ponieważ wyniki są wspólne dla pacjentów z ze-
społem Pendreda i NSEVA (ang. non-syndromic enlarged vestibular aqueduct).

Tabela 1. Charakterystyka grup pacjentów z zespołem Pendreda poddanych implantacji ślimakowej oraz aspekty okołooperacyjne.
Table 1. Characteristic of Pendred syndrome patients with cochlear implants and surgical aspects.
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mogących doprowadzić do urazów głowy (np. sportów 
kontaktowych), pozwala zapobiegać pogorszeniu słuchu.

Implantacja ślimakowa jako metoda rehabilitacji słuchu 
daje dobre wyniki –  istotnie poprawia komfort i jakość 

życia pacjentów, co jest związane m.in. z tym, że znacz-
na ich część miała zdolność słyszenia przed wystąpie-
niem utraty słuchu (wcześniejsza stymulacja układu 
słuchowego).
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