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Summary
Introduction. The Pendred syndrome (PS) is an autosomally recessively inherited disease. Its diagnosis requires identification

of the classical triad of symptoms, including hypoacusis, thyroid goitre and iodine organification defect in the thyroid, which
may lead to thyroid functional disorders of hypothyroidism. SP is accompanied by anatomical anomalies. The objective is the
hearing and balance system evaluation and the analysis of the inner ear structure and also the assessment of the function and
structure of thyroid gland. Material and methods. For the research four families were qualified, 7 persons with PS, 12 persons
altogether. In all the patients the anamnesis in the form of a questionnaire and laryngological examination were performed. It
was followed by pure tone, speech and impedance audiometry and brainstem response testing as well. ENG was also conducted.
Patients with hearing loss were subjected to magnetic resonance of temporal bone. For the whole group thyroid hormones lev-
els and iodine organification in the thyroid identified in a test with potassium perchlorate were measured and also USG and
scyntography were conducted. Results. In audiological examination in 3 cases deafness, in 2 cases profound hypoacusis and in
2 mild hypoacusis were recognised. In the group in 2 patients the hypoacusis was of a mixed type. In radiological assessment
the labirynth showed anatomical anomalies in the form of enlargement of the vestibular aqueduct and the endolyphatic sac, yet
in 3 patients the anomalies also concerned the structure of cochlear and semicircular canals. Endocrine examination showed
hypothyroidism in 5, its subclinical form in 1, diffuse thyroid goitre in 4 and nodular thyroid goiter in 2 cases. Conclusions. A
complex clinical evaluation: endocrine and audiological, together with radiological diagnostic imaging, supported by molecular
studies of SLC26A4 gene, are the procedures, necessary for complete and accurate diagnosis of PS and EVAS.

Hasta indeksowe: zesp6t Pendreda, gen SLC26A4, niedostuch, poszerzenie wodociggu przedsionka, jodochwytnosé tarczycy

Key words: Pendred syndrome, SLC26A4 gene, hypoacusis, enlargement of vestibular aqueduct, iodine organification
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WSTEP ctwie zespolem poszerzonego wodociagu przedsionka
(enlarged vestibular aqueduct syndrome — EVAS). Na
Zespd6t Pendreda (ZP) jest choroba dziedziczona obraz kliniczny EVAS sklada sie rodzinnie wystepu-

w sposéb autosomalny recesywny. Do jego rozpoznania jacy izolowany niedostuch i poszerzenie wodociagu
konieczne jest stwierdzenie klasycznej triady obja- przedsionka [1, 2].

wow, na ktéra skladajg sie: niedostuch, wole tarczycy Genetyczne podloze ZP i EVAS stanowig uszkodze-
i defekt organifikacji jodu w tarczycy mogacy pro- nia genu SLC26A4 [3, 4]. Gen ten nalezy do rodziny
wadzi¢ do jej niedoczynno$ci. Wyrdznia sie réwniez gendéw dla biatek transporteréw substancji rozpuszczal-
pseudozesp6! Pendreda, zwany czesciej w piSmienni- nych. Produktem ekspresji genu SLC26A4 jest biatko

Autorzy nie zglaszajg konfliktu interesow.
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— pendryna zbudowana z 780 aminokwas6w o masie
czasteczkowej 85 722 Da. Biatko to stanowi integralng
cze$¢ blony komérkowej, jej Tanicuch polipeptydowy 12
razy kotwiczy w blonie komérkowej, przechodzac z jed-
nej jej strony na druga. Oznacza to obecnos¢ 12 domen
miedzyblonowych potaczonych naprzemiennie odcin-
kami wewnatrz- i zewngtrzkomérkowymi. Pendryna bie-
rze udzial w aktywnym, zaleznym od sodu transporcie
aniondéw, takich jak jodki, chlorki i dwuweglany [5].
Wystepowanie pendryny, w najwiekszych stezeniach,
stwierdza sig w komérkach tarczycy, szczegélnie przy
ich szczytowej powierzchni, graniczacej z koloidem [6].
Pendryna transportuje jod poza komoérke, gdzie taczy
sig on z tyreoglobuling (Tg), jest magazynowany w ko-
loidzie pecherzyka i wykorzystywany do wytwarzania
hormonéw tarczycy. Proces ten nosi nazwe organifikacji
jodu w tarczycy. Mutacje SLC26A4 wiaza sie z utratg
zdolnosci transportu jodkéw z komoérki do koloidu
przez pendryne i nieprawidlowa lokalizacja pendryny
w cytoplazmie komoérki [7]. Pendryna transportuje jony
réwniez w obrebie ucha wewnetrznego. Zlozona funkcja
ucha wewnetrznego zalezy od obecnosci w struktu-
rach §limaka i przedsionka prawidlowego potencjatu
spoczynkowego oraz $cidle okreslonych warunkéw
elektrolitowych w plynach blednika. Gen SLC26A4
w obrebie blednika ulega ekspresji gtéwnie w rejonach
odpowiedzialnych za produkcje érédchtonki — prazku
naczyniowym, bruzdzie spiralnej zewnetrznej i przyle-
glej czesci wigzadla spiralnego, w komérkach Hensena,
wyniostosci spiralnej i tagiewce. Z uzyciem metod im-
munohistochemicznych stwierdza sie réwniez obecnosé
pendryny w narzadzie Cortiego — w komoérkach stucho-
wych wewnetrznych i zewnetrznych, w komérkach
podporowych i w zwoju spiralnym §limaka [8]. W tych
strukturach ucha wewnetrznego pendryna uczestniczy
w sekrecji HCO, - do endolimfy (ryc. 1). Na modelu
zwierzecym udokumentowano, ze w przypadku zmuto-
wanej, nieczynnej pendryny, na skutek spadku stezenia
HCO, - dochodzi do zakwaszenia endolimfy [9]. Wzrost
pH srédchionki hamuje funkcjonowanie kanaléw pota-
sowych KCNJ10 i kanal6w wapniowych TRP5 i TRP6
[9, 10]. Kanaly KCNJ10 zlokalizowane w komorkach
poérednich, w prazku naczyniowym, transportuja K+
do érédchtonki i odgrywaja istotng role w wytworze-
niu i utrzymaniu potencjalu spoczynkowego slimaka.
Percepcja bodzcéw stuchowych wymaga niskich ste-
zen Ca,+ w §rédchtonce. Kanaty nabfonkowe wapnia
TRP5 i TRP6 wystepuja w ukladzie przedsionkowym
i sg odpowiedzialne za reabsorpcjg Ca,+ z endolimfy
[10]. Utrata funkcji ucha wewnetrznego w ZP i EVAS
jest wynikiem zakwaszenia sr6dchtonki prowadzacego
do wzrostu stezenia K* i spadku potencjalu wewnatrz-
slimakowego. Prowadzi réwniez do wzrostu stezenia
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Ryc. 1. Schemat przedstawiajacy wptyw pendryny na homeo-
staze ptyndw ucha wewnetrznego

Ca?+ i utraty wrazliwosci komérek stuchowych [11].
Na modelu zwierzecym, w linii mysiej pozbawione;j
funkcjonalnej kopii genu SLC26A4, stwierdzono de-
generacje prazka naczyniowego z hiperpigmentacja
i dezorganizacje komérek brzeznych z wtérnie poja-
wiajacym sie naciekiem makrofagéw [12]. Najnowsze
badania Yang i wsp. wskazuja, ze w patogenezie ZP
i EVAS moze mie¢ udzial gen czynnika transkrypcyj-
nego FOXI 1 [13]. Badania Larsson i wsp. dowiodly, ze
gen FOXI 1 ulega ekspresji podczas rozwoju embrional-
nego w obrebie ektodermalnego pecherzyka usznego,
ktéry daje poczatek btednikowi bloniastemu. Gen ten
jest wczesnym regulatorem procesu réznicowania sig
komérek pecherzyka usznego w struktury ucha we-
wnetrznego [14].

Celem pracy byta analiza obrazu klinicznego pacjen-
tow z zespotem Pendreda i cztonkéw ich rodzin. Ocena
dotyczyla stanu narzadu stuchu i uktadu réwnowagi,
zaburzen w budowie ucha wewnetrznego oraz struktury
i czynnosci gruczotu tarczowego.

MATERIAL I METODA

Do badan zakwalifikowano cztery rodziny, w tym
7 0s6b z podejrzeniem ZP i najblizszych cztonkéw ro-
dziny — rodzice i rodzefistwo, tacznie 12 oséb. Badang
grupe stanowilo 9 kobiet i 3 mezczyzn, srednia wieku
w calej grupie wynosita 34,8+15,5 lat, natomiast sred-
nia wieku os6b z ZP — 30,4+ 16,2 lat. Wywiad dotyczacy
przebytych choréb laryngologicznych, internistycznych,
narazenia na hatas, srodki i leki ototoksyczne, obecnosci
wola i stanu czynnosciowego tarczycy oraz obecnosci
objawéw usznych, takich jak niedostuch, szumy uszne
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czy zawroty glowy zebrano w formie ankiety. U wszyst-
kich os6b przeprowadzono badanie laryngologiczne,
a nastepnie zestaw badan audiologicznych obejmujacy
audiometrig tonalna, stowna, impedancyjna i badanie
stuchowych potencjaléw wywotanych pnia mézgu
(ABR). W celu diagnostyki uktadu przedsionkowego
wykonano badanie elektronystagmograficzne (ENG)
z oceng oczoplasu samoistnego, testéw polozeniowych,
testu Sledzenia, oczoplasu optokinetycznego, testu
kinetycznego (préba fotela wahadlowego) oraz testu
kalorycznego metoda Hallpike’a.

U os6b z niedostuchem wykonano rezonans mag-
netyczny kosci skroniowych, za pomocg 1,5T skanera
RM, w obrazach T, i T, zaleznych przeglagdowych — war-
stwa 3 mm, w plaszczyznach osiowych i czolowych
oraz w obrazach T, zaleznych wysokiej rozdzielczosci
—w sekwencjach true-FISP (warstwa 0,6 mm, wymiar
voxela 1x1x0,6 mm) w plaszczyznach osiowych, bez
podania $rodka kontrastowego. U 2 pacjentéw w celu
pelniejszej oceny blednika kostnego uzupelniono
diagnostyke RM badaniem wielorzedowej tomografii
komputerowej programem przeznaczonym do badania
koéci skroniowych — warstwa 0,625 mm, wymiar voxela
1x1x0,625 mm).

W celu doktadniejszego okreslenia fenotypu choro-
by, w calej badanej grupie oceniono czynnosé tarczycy
na podstawie stezen tyreotropiny (TSH), wolnej tyrok-
syny (FT4) i wolnej trijodotyroniny (FT3), oznaczo-
no miano przeciwcial przeciwko tyreoperoksydazie
(TPO-Ab) i przeciwko tyreoglobulinie (Tg-Ag), a takze
wykonano test hamowania jodochwytnosci za pomoca
nadchloranu potasowego (KClO4). Stezenie TSH, FT4,
FT3, TPO-Ab i Tg-Ag oznaczono metodg elektroche-
miluminescencji ,,ECLIA” (Roche Diagnostic). Za war-
tosci referencyjne przyjeto: TSH - 0,27-4,2 ml/l; FT4
-0,93-1,7 ng/dL; FT3 — 1,8-4,3 pg/mL; TPO-Ab - <34
IU/mL; Tg-Ab — <115 IU/mL. W celu przeprowadzenia
testu hamowania jodochwytnosci (THJ) pacjentom
podawano dawke diagnostyczng 1311 (50 mCi), okre-
slajac jodochwytnos¢ tarczycy po uplywie 2 godzin,
a nastepnie podano nadchloran potasu w dawce 15
mg/kg; maksymalnie 1,0 g. Spadek jodochwytnosci
oceniano po 2 i 4 godzinach od podania nadchloranu
potasu (4. i 6. godzina od podania 131 I). Za pozytywny
wynik testu (potwierdzajacy zaburzenia organifikacji
jodu) przyjeto spadek jodochwytnosci wiekszy niz
15% warto$ci wyjsciowej, wynik watpliwy — od 10
do 14,9%, wynik negatywny — ponizej 10%. Wymiary
i echostrukture tarczycy oceniano na podstawie ba-
dania USG. Do pomiaréw objetosci tarczycy zastoso-
wano wzor na objetos¢ elipsoidy obrotowej (grubosé
x przekréj poprzeczny x przekr6j podluzny tarczycy
x 0,53), oddzielnie dla kazdego plata. Za prawidlowe
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przyjeto nastepujace wartosci: dla dzieci 15-18 lat
objetos¢ <15 ml, dla kobiet — <20 ml, dla mezczyzn
— <25 ml [15].

WYNIKI

Ocena stuchu i uktadu réwnowagi

W wywiadzie u zadnej osoby z badanej grupy nie
stwierdzono obecnosci takich czynnikéw uszkadzaja-
cych stuch jak przyjmowanie lekéw ototoksycznych,
narazenie na halas czy choroby zapalne uszu. Wéréd
zdrowych czlonkéw rodzin nikt nie zgtaszal objawéw
otologicznych, jak szumy i zawroty, a tylko jedna osoba
podawata niedostuch, ktéry pojawit sie w 40 roku zycia
i ktéry potwierdzono w audiometrii tonalnej. Pacjenci
z ZP mieli niedosluch rozpoznany od urodzenia (4
przypadki) lub we wczesnych latach dzieciecych do
wieku przedszkolnego wlacznie (3 przypadki). Za-
burzenia glosu i mowy zalezaly od zakresu ubytkéw
stuchu. Z wyjatkiem jednej osoby z umiarkowanym
niedostuchem od 8. roku zycia, pozostale osoby miaty
zaburzenia rozwoju mowy charakterystyczne dla glu-
choty prelingwalnej (3 osoby) lub postugiwaty sie tylko
jezykiem migowym (3 osoby). Czterech chorych z ZP
mialo szumy uszne. Zaden pacjent nie zgtaszat wyste-
powania zawrotéw gtowy. Najblizsi krewni pacjentéw
z ZP nie wykazywali odchylenr od normy w badaniach
shluchu i uktadu przedsionkowego, z wyjatkiem wyzej
wspomnianej 1 osoby z niedostuchem w zakresie wyso-
kich czestotliwosci — symetrycznie powyzej 2 kHz do 60
dB i jednej z cechami osrodkowego uszkodzenia w ENG.
W badaniach audiologicznych pacjentéw z ZP stwier-
dzono obustronne zaburzenia stuchu, w tym gltuchote
w 3 przypadkach, resztki stuchu u 2 oséb, a niedostuch
sredniego stopnia u 2 os6b. W grupie niedostyszacych 2
osoby mialy niedostuch mieszany (u jednej z nich nie-
symetryczny), pozostate osoby — niedostuch odbiorczy.
Ocena wynikéw badania ABR potwierdzila §limakowe
pochodzenie niedostuchu odbiorczego w 2 przypadkach
niedostuchu umiarkowanego. U pozostalych chorych
ze wzgledu na glebokosé niedostuchu nie uzyskano
powtarzalnych zapiséw. W audiometrii impedancyjnej
u wszystkich badanych oséb uzyskano tympanogramy
typu A. Odruchy strzemigczkowe byly obecne tylko
u pacjentéw z niedostuchem umiarkowanym. W bada-
niu elektronystagmograficznym u zadnego z badanych
nie stwierdzono oczoplasu samoistnego, oczoplas polo-
zeniowy zmiennokierunkowy obserwowano u 1 osoby,
nieprawidlowa prébeg §ledzenia — u 5 oséb, zaburzenia
regularnosci oczoplasu optokinetycznego pod postacia
zmienno$ci amplitudy i przerw w reakcji — u 5 oséb,
w tescie cieplnym wg Hallpike’a: obustronny niedowtad
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Tabela. 1. Wyniki badan audiologicznych u pacjentow z ZP. Pacjenci zostali 0znaczeni swoimi inicjatami oraz numerem rzymskim

okreslonym dla kazdej rodziny
Pacjent A.G.-l G.G.-I M.J.-lI B.J.-lll Cz.J.-lll M.J.-lll M.K.-IV
corka syn corka matka ojciec corka corka
Wiek 17 15 30 51 55 23 22
Pte¢ K M K K M K K
Niedostuch UP | umiarkowany |resztki stuchu | umiarkowany | gtuchota gtuchota gtuchota resztki stuchu
(xz0,5;1;2i4 kHz) 46,3 dB 98,8 dB 45 dB 100 dB
UL | gteboki resztki stuchu | umiarkowany | gtuchota gtuchota gtuchota resztki stuchu
73,8 dB 102,5 dB 43,8 dB 96,6 dB
Rezerwa UP |0 30dB (?7) 0 0 0 0 25 dB (?)
uL |0 20 dB (?) 0 0 0 0 25 dB (?)
Asymetria niedostuchu + - - - - - -
ABR zgodnie z nie- | brak zapiséw | zgodnie z nie- | brak zapisow | brak zapisow | brak zapisow | brak zapisow
dostuchem dostuchem
% dyskryminacji mowy UP-100% (0% 100% (60 dB) |0 % 0% 0% 0%
UL - 95%
Tympanogram obustronnie | typu A typu A (?) typu A typ A typ A typ A typ A
Odruch strzemigczkowy UP —obecne | brak obecne brak brak brak brak
UL — nieobecne
ENG — proby kaloryczne symetria symetria niedowtad niedowtad niedowtad niedowtad niedowtad
kanatowy kanatowy — UL| kanafowy kanatowy — UP| kanatowy
obustronnie obustronnie obustronnie

Skroty uzyte w tabeli: UP — ucho prawe, UL — Ucho lewe, X — $rednia arytmetyczna z czterech czestotliwosci

Ryc. 2. Chory Cz.J. — lll z rozpoznanym zespotem Pendreda.
Obraz rezonansu magnetycznego kosci skroniowych —
widoczne nieprawidfowo uksztattowane wrzecionko (zazna-
czono strzatka)

kanatowy — 3 osoby, a jednostronny niedowtad kana-
lowy — 2 osoby. Rozpoznano uszkodzenie obwodowe
narzadu przedsionkowego u 5 pacjentéw z ZP, osrodko-
we u jednego z cztonkéw rodziny. Szczegétowe wyniki
badan audiologicznych pacjentéw z ZP przedstawiono
w tabeli I (tab. I).

Ocena morfologii ucha wewngtrznego

W ocenie radiologicznej u 5 oséb btednik wykazywat
anomalie pod postacig typowego i opisywanego ponizej
[16] poszerzenia przewodu i worka §rédchtonki (ryc. 2).
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U 3 o0s6b stwierdzono w badaniach RM nieprawidtowo-
sci w zakresie budowy Slimaka w postaci nietypowego
uksztaltowania wrzecionka (ryc. 3). U jednej pacjentki
badanie RM wykazato hipoplazje kanatéw péikolistych
(ryc. 4). W jednym przypadku badania nie wykona-
no ze wzgledu na nasilong reakcje klaustrofobiczna.
Wykonane w 2 przypadkach badanie TK potwierdzito
zmiany stwierdzane w badaniu MR, nie ujawniajac
dodatkowych anomalii w strukturach kostnych.

Ocena budowy i funkcji tarczycy

Wyniki badan endokrynologicznych zostaly przed-
stawione w tabeli II (tab. II) Spoéréd badanych pa-
cjentéw w 5 przypadkach stwierdzono jawng niedo-
czynno$¢ tarczycy, w jednym — cechy subklinicznej
niedoczynnosci tarczycy, jedna z pacjentek (A.G. - 1)
miala prawidlowg czynnos¢ tarczycy. U wszystkich
badanych stwierdzono wole — od niewielkiego po-
wiekszenia objetosci tarczycy do wola zamostkowego,
bedacego wskazaniem do tyreoidektomii subtotalne;j
(pacjent C.J. — III). Z tej samej rodziny u matki (B.].
—1III) i c6rki (M.]. — III) stwierdzono wole guzkowe. Na
podstawie biopsji aspiracyjnej cienkoiglowej u coérki
stwierdzono zmiany tagodne, matka poddana byla
tyreoidektomii z powodu gruczolaka pecherzykowego.
U dwéch kolejnych pacjentek (M.]. - IT i M.K. - IV)
badanie USG wykazalto obecno$é zmian ogniskowych
w tarczycy, niewyczuwalnych palpacyjnie. Test ha-
mowania jodochwytnosci tarczycy potwierdzit zabu-

743



K. Maciaszczyk i inni

Ryc. 3. Chora M.J. — lll z rozpoznanym zespotem Pendreda.
Obraz rezonansu magnetycznego kosci skroniowych —
widoczny hypoplastyczny kanat boczny (strzatka lewa),
poszerzona fagiewka (strzatka prawa)

Tabela Il. Wyniki badan gruczotu tarczowego u pacjentow z ZP

Ryc. 4. Chora M.K. — IV z rozpoznanym zespofem Pendreda.
Obraz rezonansu magnetycznego koSci skroniowych —
widoczne poszerzone przewod i kanat srodchtonki (zaznaczo-
no strzatka)

A.G.-l G.G.-l M.J.-ll B.J.-lll Cz.J.-lll M.J.-ll M.K.-IV

Czynnos¢ tarczycy eutyreoza SNT JNT JNT JNT INT JNT

Miano przeciwciat niskie niskie niskie niskie niskie niskie niskie

TPO-Ab i Tg-Ab

Obraz tarczycy w USG wole guzkowe |wole rozlane |norma wole guzkowe, | wole rozlane, |wole wole
stan po stan po guzkowe guzkowe
tyroidektomii | tyroidektomii

Test hamowania dodatni ujemny dodatni dodatni dodatni dodatni dodatni

jodochwytnosci

Skroty uzyte w tabeli: SNT — subkliniczna niedoczynno$¢ tarczycy, JNT — jawna niedoczynnosé tarczycy.

rzenia organifikacji jodu w 6 przypadkach, u pacjenta
G.G. - I byl negatywny, pomimo obecnosci wola, cech
subklinicznej niedoczynnosci tarczycy i poszerzone-
go wodociagu przedsionka. U wszystkich badanych
pacjentéw stwierdzono prawidlowe stezenia TPO-Ab
i Tg-Ab. Wszyscy czlonkowie rodziny III (ojciec, matka
i corka) dotknieci byli choroba. U najblizszych krew-
nych pacjentéw z rodzin I, I i IV (rodzice, rodzenistwo)
nie stwierdzono zaburzen czynnosci tarczycy oraz wola.
U 2 0s6b stwierdzono watpliwy test hamowania jodo-
chwytnosci, w tym jedna z nich miata podwyzszone
miano przeciwcial przeciwtarczycowych.

OMOWIENIE

Zespol Pendreda jest zespotem genetycznym wywo-
tujacym 5-10% gltuchot wrodzonych [1, 17]. Niedostuch
w ZP i EVAS pojawia sie w okresie przed wyksztalce-
niem mowy, poglebia sie w trakcie jej ksztaltowania
i ma charakter postepujacy w pézniejszych okresach
zycia. Niekiedy gtebokos¢ niedostuchu ulega fluktu-
acjom [18-20]. Posiadane przez naszych pacjentéow
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z ZP dokumentacje medyczne z innych osrodkéw oraz
wywiad nie potwierdzaja postepujacego charakteru ani
fluktuacji niedostuchu. Zaburzenia mowy w badanej
grupie byly adekwatne do glebokosci niedostuchu, 3
pacjentéw postugiwato sie mowa znieksztalcona, 3 pa-
cjentéw mialo mowe niewyksztalcona, postugiwato sie
jezykiem migowym i stabo czytato z ust, a tylko 1 osoba
z umiarkowanym niedosluchem nie miata zaburzen
mowy. Wsréd zbadanych pacjentéw z ZP dwie osoby
mialy komponent przewodzeniowy niedostuchu, co
bylo tez opisywane we wczesniejszych doniesieniach
[1]. Interesujace sa wyniki analizy audiologicznej w po-
taczeniu z oceng radiologiczng i 9-letnig obserwacja 27-
osobowej grupy pacjentéow z ZP i EVAS przeprowadzone
przez Colvin i wsp. [18]. Prawie taki sam odsetek oséb
objetych tym badaniem — po okolo 30% — zglaszalo
niedostuch o stalym, postepujacym charakterze, a tak-
ze poglebiajacym sie w sposéb skokowy. Pacjenci z ZP
mieli znacznie glebsze niedosluchy. Nie stwierdzono
zalezno$ci pomiedzy stopniem poszerzenia wodociagu
przedsionka a glebokoscia niedostuchu [18], co potwier-
dzaja tez wyniki naszego badania. Dysfunkcja narzadu
przedsionkowego wystepuje u ponad polowy oséb
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z ZP o r6znym nasileniu — od lekkiego jednostronnego
ostabienia pobudliwosci przedsionka do obustronne;j
areaktywnosci [21]. Wszyscy pacjenci z ZP przedsta-
wieni w naszym doniesieniu wykazywali zaburzenia
w badaniu ENG, najczesciej pod postacig niedowtadu
kanatowego, ale nikt z nich nie zgtaszat subiektywnych
dolegliwosci ze strony ukladu réwnowagi.

Poszerzenie wodociagu przedsionka wraz z jego za-
warto$cia jest najczestszg wadg rozwojowa stwierdzang
w diagnostyce radiologicznej niedostuchéw odbior-
czych. Stwierdza sig ja nawet u 12% dzieci z gluchotg
[22] i u 80-100% z ZP [23, 24]. Wada moze wspolist-
nie¢ z niepelnym wyksztalceniem §limaka, tj. brakiem
szczytowych zakretéw, i w tej ztoZzonej postaci zwana
jest malformacjag Mondiniego. Wodociag przedsionka
jest kanalikiem kostnym o g 0,25 mm lezacym w pi-
ramidzie kosci skroniowej. Rozpoczyna sie otworem
wewnetrznym w czeSci zachylka eliptycznego przy-
srodkowej $ciany btednika i na odcinku 7-9 mm kieruje
sig ku tytowi do tylnej éciany piramidy, gdzie konczy
sie szczelinowatym otworem zewnetrznym. Poszerze-
nie wodociagu przedsionka rozpoznaje sie, jesli jego
srednica w polowie dlugosci miedzy odnoga wspdlng
a otworem zewnetrznym wodociaggu osiagnie 1,5 mm
[16]. Wykrycie tej anomalii jest mozliwe w badaniach
tomografii komputerowej (TK) oraz rezonansu magne-
tycznego (RM), przy zastosowaniu w obu badaniach
odpowiedniego protokolu badania dla oceny kosci
skroniowych i tylnego dotu czaszki; w TK - techniki
HR i skanera spiralnego jedno- lub wielorzedowego,
a w badaniach RM - sekwencji umozliwiajacych uzy-
skanie obrazéw silnie T2 zaleznych (heavily T2 weig-
hted images) w sekwencjach typu steady state (CISS,
GRASS) lub true-FISP. W zwigzku z coraz szerszym
stosowaniem implantéw §limakowych, u rosnacej licz-
by oséb z gluchota, tomografia komputerowa ucha
wewnetrznego staje sie rutynowa technikg w procesie
diagnostycznym. Jednak ze wzgledu na wysokie dawki
promieniowania jonizujacego dla pacjenta, jakie niesie
ze sobg zastosowanie wielorzedowej TK — Multisli-
ce Computerized Tomography (MSCT), wystarczajace
dla oceny struktur blednika bloniastego mozliwosci
obrazowania w zaawansowanych sekwencjach RM,
wskazane jest jak najszersze stosowanie w diagnostyce
niedostuchéw tej metody z zachowaniem MSCT dla
uzupelniajacej oceny elementéw kostnych i struktur
ucha srodkowego w wybranych na podstawie wczes-
niej wykonanego RM przypadkach. W badanej grupie
nie stwierdzono zalezno$ci miedzy obrazem zmian
w anatomii ucha a stopniem zaburzen stuchu i niedo-
czynnosci tarczycy.

W praktyce klinicznej czesto trudno jest rozpoznaé
zaburzenia organifikacji jodu, zwlaszcza gdy nie towa-
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rzyszg im zaburzenia czynnosci tarczycy. W rozpozna-
niu dyshormonogenezy na tym etapie znajduje zastoso-
wanie testu hamowania jodochwytno$ci nadchloranem
potasu (KClO4). Nadchloran potasowy wypiera jod,
ktéry nie zostal jeszcze wlaczony do zwigzkéw orga-
nicznych, ulatwiajac jego wydalanie. Gdy zdolnos¢
jodowania tyrozyny jest zachowana, ksztalt krzywej
po podaniu srodka blokujacego jest ptaski, natomiast
w przypadku zaburzen organifikacji jodu nastepuje
spadek jodochwytnosci, wskutek usuniecia jodkéw
z gruczotu tarczowego. Test ten uchodzi za zawodny ze
wzgledu na niska specyficznosé¢ oraz znaczne réznice
w interpretacji. Jego nieprawidlowe wyniki stwierdza
sie m.in. w chorobie Hashimoto i przy niedoborze
peroksydazy w tarczycy [25]. Zaburzenia organifikacji
jodu zwykle prowadza do powstania wola, nie zawsze
do niedoczynnosci tarczycy. Z tego powodu badania
przesiewowe noworodkéw moga nie wykryé potencjal-
nych pacjentéw z ZP [26]. Wole wystepuje u 73-80%
0s6b z ZP, ale pojawia sie najczesciej dopiero w drugiej
dekadzie zycia [1, 27]. W przeprowadzonym badaniu
u wiekszosci stwierdziliSmy wole ze wspoélistniejaca
niedoczynnoscia tarczycy (5 na 7 badanych); jedna z pa-
cjentek miata wole z prawidlowa czynnoscig tarczycy,
jedna — hipotyreoze bez obecnosci wola. Czynnikiem
ré6znicujacym ZP od EVAS jest zaburzenie organifikacji
jodu, a takze wole, ktére jest cecha nie w pelni penetru-
jaca w ZP, dlatego diagnostyka réznicowa tych choréb
jest trudna szczegélnie w dziecifistwie. Juz od 10 lat
trwa poszukiwanie wzoru mutacji SLC26A4, ktéry
by w spos6b pewny dawat lub potwierdzal konkretne
rozpoznanie kliniczne.

WNIOSKI

Podejrzenie ZP zostalo u wszystkich pacjentéw po-
twierdzone przeprowadzonymi badaniami klinicznymi.
Ocena budowy bltednika na podstawie CT i RM wraz
z oceng audiologiczng i endokrynologiczng stanowi
wazny element diagnostyki w ZP. Cechy fenotypowe
naszych pacjentéw sugeruja obecnosé mutacji inakty-
wujacej genu SLC26A4.
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