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Resumen

Introduccion: La sordera congénitaes el trastorno neurosensorial més prevalente en paises desarrollados. Més
del 50% de |os casos se pueden atribuir a causas genéticas, de las cuales un 30% corresponden a causas
sindromicas. Siendo el sindrome de Pendred el mas frecuente. El SP es un trastorno autosomico recesivo
caracterizado por SC, bocio eutiroideo y un defecto parcial en la organificacion del yoduro. Debido auna
mutacion en el gen SLC26A4, encargado de la codificacién de la pendrina.

Caso clinico: Mujer de 20 afios remitida por bocio de 2 afios de evolucion. Como antecedentes padece una
hipoacusia neurosensorial moderada-severa bilateral diagnosticada alos 2 afios. Tenia antecedentes
familiares de carcinomatiroideo e hipotiroidismo primario autoinmune. No toma ninguna medicacion y no
vive en una zona con deficiencia de yodo. No referia clinica de hipotiroidismo ni compresiva. A la
exploracion fisica presentaba un bocio irregular grado 111. La ecografia tiroidea mostraba un bocio
multinodular a expensas del |6bulo tiroideo izquierdo con un nédulo predominante de 3 cm, todos los
nédul os sugestivos de degeneracién quistica, bien delimitados y con halo hipoecogénico. Lafuncién tiroidea
eranormal y los anticuerpos anti-TPO y antitiroglubulina fueron negativos. Ante la sospecha de sindrome de
Pendred por la coexistencia de sordera congénitay bocio, se decide solicitar estudio genético que lo
confirmo.

Discusion: Ante una sordera congénita es importante establecer un diagnostico etiol 6gico, ya que un
porcentgje elevado se debe a causas genéticas y/o sindrémicas. Esto nos podra ayudar a anticiparnos en €l
tratamiento, proporcionar consejo genético y realizar un cribado precoz en sus descendientes. Ante una
sordera congénitay bocio debemos tener presente el sindrome de Pendred.
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