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ARTICULO DE REVISION

RESUMEN

Introduccion:_El sindrome de Pendred (SP) es un trastorno genético que combina hipoacusia
neurosensorial, bocio y alteraciones tiroideas. El diagndstico en pacientes pediatricos es
desafiante debido a su presentacidn clinica variable. Objetivo: Analizar la evidencia sobre el
diagndstico y manejo del SP en nifos, centrandose en intervenciones audiolégicas vy
endocrinolégicas. Metodologia: A partir de las directrices PRISMA y busqueda en PubMed,
seleccionando estudios originales relevantes de 2015-2025. Se incluyeron trabajos que evaluaron
el diagndstico clinico y genético del SP y su tratamiento, excluyendo revisiones y estudios no
relevantes. Resultados: La hipoacusia severa es comun y el implante coclear es una intervencion
clave, mejorando la percepcién del habla y calidad de vida. Sin embargo, la presentacion tiroidea
es variable, lo que requiere seguimiento endocrinoldgico. La integracién de evaluacién
audioldgica, imagen vy analisis genético es crucial para el diagndstico oportuno debido a la
heterogeneidad clinica y genética del SP. Discusidn: La discusién revela la heterogeneidad clinica
y los desafios diagndsticos, subrayando la importancia de una evaluacién integral que combine
imagenes, genéticas y audioldgicas. El manejo multidisciplinario es crucial, tanto para la
rehabilitaciéon auditiva como para el seguimiento endocrinolégico. Conclusién: La deteccion y
manejo del SP en endocrinologia pedidtrica son complejos pero esenciales para optimizar
resultados auditivos y de salud general. La evidencia sugiere la necesidad de protocolos integrales
y colaborativos; recomendamos la implantacién temprana del implante coclear en nifios con
hipoacusia severa y un seguimiento endocrinoldgico constante.

Palabras clave: Sindrome de Pendred, hipoacusia, diagndstico, implante coclear, manejo
multidisciplinario.
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Diagnosis and Management of Pendred Syndrome in Pediatric
Patients: A Systematic Review.

ABSTRACT

Introduction: Pendred Syndrome (PS) is a genetic disorder that combines sensorineural hearing
loss, goiter, and thyroid abnormalities. Diagnosing it in pediatric patients is challenging due to its
variable clinical presentation. Objective: To analyze the evidence on the diagnosis and
management of PS in children, focusing on audiological and endocrinological interventions.
Methodology: Following PRISMA guidelines, a PubMed search was conducted to select relevant
original studies from 2015 to 2025. Studies that evaluated the clinical and genetic diagnosis of PS
and its treatment were included, excluding reviews and non-relevant studies. Results: Severe
hearing loss is common, and cochlear implantation is a key intervention that improves speech
perception and quality of life. However, thyroid presentation is variable, requiring
endocrinological monitoring. An integrated audiological assessment, imaging, and genetic
analysis are crucial for timely diagnosis due to the clinical and genetic heterogeneity of PS.
Discussion: The discussion highlights clinical heterogeneity and diagnostic challenges,
emphasizing the importance of a comprehensive evaluation combining imaging, genetics, and
audiology. Multidisciplinary management is crucial for both auditory rehabilitation and
endocrinological follow-up. Conclusion: The detection and management of PS in pediatric
endocrinology are complex but essential for optimizing auditory and overall health outcomes.
Evidence suggests the need for comprehensive and collaborative protocols; early cochlear
implant placement in children with severe hearing loss and constant endocrinological follow-up
are recommended.

Keywords: Pendred Syndrome, hearing loss, diagnosis, cochlear implant, multidisciplinary
management.
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INTRODUCCION.

El sindrome de Pendred (SP) es un trastorno autosémico recesivo definido por la
combinacidn de hipoacusia neurosensorial, bocio y alteracién de la organificacidon del yodo,

secundario a mutaciones bialélicas en el gen SLC26A4 que codifica la proteina pendrina(1-3).

La expresion de pendrina en oido interno, tiroides y rifidn explica que el SP se manifieste
predominantemente como hipoacusia asociada a malformaciones del oido interno, en particular
acueducto vestibular agrandado y particion coclear incompleta, mientras que el bocio y la
disfuncidn tiroidea presentan gran variabilidad fenotipica y pueden ser sutiles o ausentes en la
infancia(1).

La edad pediatrica es critica porque la mayoria de los pacientes con SP desarrollan
hipoacusia congénita o de inicio temprano, fluctuante o progresiva, y las malformaciones del oido

interno pueden identificarse por imagen antes de que aparezca clinicamente el bocio(1,4).

En grandes cohortes de hipoacusia genética, las variantes patogénicas en SLC26A4 se
encuentran entre las causas moleculares mds frecuentes y representan una proporcidn
importante de casos sindromicos y no sindrémicos con acueducto vestibular agrandado,

especialmente en poblaciones asiaticas(5,6).

Se ha descrito que los nifios con dos alelos patogénicos en SLC26A4 presentan pérdidas
auditivas mas severas y una mayor probabilidad de requerir implante coclear que aquellos con

cero o un alelo mutado, lo que subraya la relevancia prondstica del genotipo(7).

El diagndstico del SP en pacientes pediatricos demanda una aproximacioén integral que
combine la evaluacién audioldgica detallada, los estudios de imagen de pefiasco para
documentar acueducto vestibular agrandado y otras malformaciones, el analisis genético
mediante paneles de hipoacusia o secuenciacion dirigida de SLC26A4, y la valoracidn tiroidea con

pruebas funcionales e imagen cuando esté indicado(1,4,5).

La integracion de la informacidn radiolégica, genética y endocrinoldgica resulta esencial
para diferenciar el SP de otras entidades del espectro de hipoacusia relacionada con SLC26A4,
como la forma no sindrémica con acueducto vestibular agrandado. El abordaje terapéutico del
SP ha evolucionado hacia una estrategia multidisciplinaria que prioriza la rehabilitacidn auditiva
temprana incluyendo el implante coclear en casos de hipoacusia severa o profunda y el
seguimiento de la funcién tiroidea y del desarrollo del bocio a lo largo de la infancia y la

adolescencia(6,8-10).
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Estudios recientes muestran que los resultados auditivos tras implante coclear en SP
suelen ser favorables, aunque la anatomia andmala del oido interno se asocia a desafios
quirargicos especificos y a un perfil de complicaciones que debe ser cuidadosamente anticipado
en la planificacién preoperatoria(8—10).

Pese a la creciente produccidn cientifica, la evidencia sobre el SP en la edad pediatrica
permanece fragmentada: muchos trabajos agrupan casos sindromicos y no sindrémicos
asociados a SLC26A4, utilizan criterios diagndsticos heterogéneos y reportan de manera dispar
los resultados de las intervenciones audioldgicas y endocrinoldgicas, lo que dificulta establecer
recomendaciones integradas de diagndstico y manejo basadas en la mejor evidencia
disponible(1,7).

En este escenario, el objetivo de este trabajo es realizar una revisién sistematica de la
literatura sobre el diagndstico y el abordaje del SP en pacientes pediatricos, describiendo las
estrategias diagndsticas empleadas y los resultados clinicos de las principales intervenciones

terapéuticas, con énfasis en la rehabilitacion auditiva y el manejo endocrinolégico.
METODOLOGIA.

La presente revision sistematica se disefid siguiendo las directrices PRISMA 2020, con el
propédsito de sintetizar la evidencia disponible sobre el diagndstico y el abordaje del SP en
poblacion pedidtrica, publicada entre el 2015 y 2025 (Page et al., 2021). La busqueda se realizé
exclusivamente en la base de datos PubMed, utilizando descriptores controlados MeSH y DeCS
combinados con palabras clave libres y operadores booleanos. Entre los principales términos
empleados se incluyeron “Pendred Syndrome” [MeSH], “SLC26A4”, “Enlarged Vestibular
Agueduct”, “Hearing Loss, Sensorineural” [MeSH], “Goiter” [MeSH], “Cochlear Implantation”
[MeSH], “Child” [MeSH], “Adolescent” [MeSH] y sus equivalentes DeCS, ademas de palabras
libres como “pediatric Pendred”, “thyroid dysfunction” y “genetic diagnosis”. Estos términos se
combinaron en cadenas del tipo: (“Pendred syndrome” OR “SLC26A4”) AND (“child” OR
“pediatric” OR “adolescent”) AND (“hearing loss” OR “enlarged vestibular aqueduct” OR
“cochlear implant*”), limitando los resultados a estudios en humanos, dentro del intervalo

temporal definido y con texto completo disponible.

Se incluyeron estudios originales como informes de caso, series de casos, cohortes

retrospectivas u otros disefios observacionales que describieran pacientes pediatricos con
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diagndstico clinico y/o genético de SP, y que aportaran informacion sobre al menos uno de los
siguientes aspectos: proceso diagndstico o abordaje terapéutico. Se excluyeron revisiones
narrativas o sistematicas, editoriales, cartas sin datos clinicos individuales, estudios fuera del
rango temporal, trabajos centrados exclusivamente en hipoacusia asociada a SLC26A4 o
acueducto vestibular agrandado sin precisar el diagndstico de SP, asi como aquellos en los que
no fue posible separar claramente los datos pediatricos de los adultos quedando un total de 6

articulos para el analisis.

Tras la exportacion de los resultados y la eliminacién de duplicados, dos revisores
evaluaron de forma independiente titulos y resimenes de acuerdo con los criterios de inclusion
y exclusién previamente definidos; los articulos potencialmente elegibles pasaron a lectura de
texto completo y las discrepancias se resolvieron por consenso, siguiendo las recomendaciones

de PRISMA 2020 .

Para cada estudio incluido se extrajeron de manera estandarizada datos sobre pais, afio
de publicacidn, disefio, tamafio muestral, edad y sexo de los pacientes, criterios diagndsticos
utilizados, hallazgos audiolégicos e imagenolégicos, resultados de las pruebas genéticas,
presencia de bocio o alteraciones tiroideas, tipo de intervencion terapéutica y desenlaces clinicos
relevantes. Dada la previsibles heterogeneidad clinica y metodolégica de los estudios, no se
realizé metaanalisis; en su lugar se llevé a cabo una sintesis narrativa, organizando los hallazgos

en dos ejes principales: estrategias diagndsticas y abordajes terapéuticos.
RESULTADOS

En esta revisiéon se incluyeron 6 estudios de los cuales se encuentran: estudios
observacionales y reportes de caso que describen principalmente a nifios y adolescentes con SP
o hipoacusia asociada a agrandamiento del acueducto vestibular y variantes patogénicas en
SLC26A4, como se plantea en la Tabla #1 (8—14). Los tamafios muestrales oscilaron desde casos
Unicos hasta cohortes de mas de cien individuos, con un predominio de diagndsticos realizados
en la infancia temprana, aunque se describen también presentaciones neonatales y diagndsticos
diferidos a etapas posteriores. En la mayoria de las series, la hipoacusia neurosensorial bilateral
de grado severo o profundo constituyd el hallazgo cardinal, acompafiada con frecuencia de
malformaciones del oido interno como acueducto vestibular agrandado y defectos tipo IP-Il en

la coclea(12,14).
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Tabla 1 Resultados de busqueda.

Autor (afo)

Pais / disefio

n (SP / SP-EVA con
componente
pediatrico)

Modalidad
diagnostica principal

Abordaje terapéutico /
seguimiento

Resultados principales

Mey et al.,
2016

Dinamarca, serie

retrospectiva en

centro terciario
de otologia

55 pacientes con SP
y/o EVA no
sindrémica sometidos
a 80 implantes
cocleares, con edades
desde la infancia
hasta la adultez.

Evaluacién
audioldgica completa,
tomografia
computarizada (TC) y
resonancia magnética
(RM) de hueso
temporal;
confirmacién genética
de mutaciones en
SLC26A4

Implante coclear
unilateral o bilateral;
manejo intraoperatorio
del “gusher” de
perilinfa y seguimiento
audioldgico prolongado

El 36% presentd alguna complicacién, pero solo
el 5% fueron mayores; aproximadamente un
10% tuvo gusher intraoperatorio. La mayoria

alcanzé buena discriminacion del habla 'y
estabilidad del umbral auditivo, concluyéndose
gue el implante coclear es seguro y eficaz en

PS/EVA si se dispone de adecuada planificacidn

radioldgica y experiencia quirudrgica

van Nierop et

Paises Bajos,
cohorte
retrospectiva

16 nifios y 7 adultos
con SP sometidos a
implante coclear,
comparados con un

Audiometria tonal y
verbal seriada, TC/RM
de oido internoy

Implante coclear con
seguimiento minimo de
3 anos, rehabilitacion

Los nifios con PS alcanzaron puntuaciones de
reconocimiento de fonemas y palabras
comparables o superiores al grupo de referencia,
sin incremento relevante de complicaciones

al., 2016 . i . . s - s . D,
comparativa en grupo direferenua confirmacién genética auditivo-verbal quirargicas. El estudio apoya la indicacion
o de nifios con . .
centro terciario ) ) de PS estandarizada temprana de implante coclear en PS con
hipoacusia no . .
PR hipoacusia severa-profunda
sindrémica
. o Audiometria L . La media del PTA alcanzé 80 dB HL alrededor de
Dinamarca, 103 individuos con o Seguimiento clinico y o o
. longitudinal (PTA), L los 6 afios en toda la cohorte y a los 3,2 afos en
Mey et al., estudio de PS/EVA y una o dos e . audioldgico de largo o .
. .. revision de tamizaje . portadores bialélicos. Un 25% habia pasado el
2019 cohorte variantes patogénicas plazo; decisién de

retrospectivo

en SLC26A4 (96 con

auditivo neonatal,
imagen de oido

amplificacidon o

tamizaje neonatal, de los cuales 42% lo hicieron
al menos de forma monoaural. Se concluye que
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seriados)

interno y genotipo

SLC26A4

implante coclear segin
progresion del umbral
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la pérdida auditiva en PS/EVA progresa
rapidamente en la infancia y puede no
detectarse en el tamizaje neonatal, justificando
un seguimiento estrecho de niflos con sospecha
genética o radioldgica

Tesolin et al.,
2021

Italia, serie de
casos con
caracterizacion

molecular

hipoacusia y hallazgos

24 pacientes con
radioldgicos >
compatibles con SP
(rango etario 2—-29

afios, varios en edad

temporal para valorar
EVA, malformacién

TCy RM de hueso

de Mondini/IP-Il'y
acos endolinfaticos;
pruebas de funcién
tiroidea;
secuenciaciéon
exémica (WES)

Manejo otoldgico y
endocrinoldgico
estandar; uso de los
hallazgos genéticos
para consejo genéticoy
planificacién del
seguimiento

El WES identificd causa molecular en 4 pacientes
con mutaciones bialélicas en SLC26A4 y en 6
portadores monoalélicos, con una tasa global de
portadores del 41,7%. La mayoria presentaba
EVA bilateral e IP-II; solo un nifio mostré
hipotiroidismo subclinico. El trabajo resalta la
heterogeneidad genética del PS y la utilidad de
combinar imagen de alta resolucién con
secuenciacién avanzada para confirmar el

Ajij et al., 2016

India, reporte de
caso neonatal

1 recién nacido con
sindrome de Pendred
que debutd con masa

cervical

evidenciaron bocio
congénito; pruebas
de funcidn tiroidea y
evaluacion auditiva;

confirmacién

pediatrica) focalizada en
SLC26A4, FOXI1, diagndstico en nifios con hipoacusia y EVA
KCNJ10y EPHA2
Ecografiay TC de El caso muestra que el sindrome de Pendred
cuello que . . .
Tratamiento con puede manifestarse en el periodo neonatal

levotiroxina desde el
periodo neonatal y
seguimiento
audioldgico y
endocrinoldgico

diagndstica
compatible con PS
1 nifio con sindrome Tomografia Tratamiento Los autores proponen que la deficiencia de
pendrina puede contribuir a la disfuncidn

como bocio con tumoracién cervical. Se subraya

la importancia de considerar PS en recién

nacidos con bocio y hipoacusia o antecedentes

familiares de sordera, para iniciar precozmente

tratamiento sustitutivo y vigilancia auditiva y
tiroidea a largo plazo

Zhu & lin, 2023

China, reporte
de caso en edad
escolar

de Pendred,
hipoacusia
neurosensorial y

computarizada de
térax que mostré
bronquiectasias,

combinado con
antibidticos,
fisioterapia

mucociliar y predisponer a bronquiectasias en
algunos pacientes pediatricos con PS. El caso
enfatiza la necesidad de evaluar funcion

pruebas funcionales

bronquiectasias

respiratoria, control de
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respiratorias, imagen la funcidén tiroidea y respiratoria e imagen pulmonar en nifios con PS

de oido interno, abordaje audioldgico; |y sintomas respiratorios recurrentes, ademas del
evaluacidn tiroidea y seguimiento clinico manejo endocrino y auditivo estandar
analisis de SLC26A4 estrecho

Elaborado por: Autores.
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El bocio y las alteraciones tiroideas fueron variables, desde hipotiroidismo congénito en
el periodo neonatal hasta bocio eutiroideo en la adolescencia, lo que refuerza la necesidad de

vigilancia endocrinolégica longitudinal(12,13).

En relacidn con el abordaje terapéutico, los estudios coinciden en que el implante coclear
constituye la estrategia de eleccidn para los nifios con pérdida auditiva severa o profunda,
mostrando ganancias importantes en la percepcion del habla y en la calidad de vida, con tasas
bajas de complicaciones quirurgicas pese a la anatomia alterada del oido interno(8-11). La
evidencia disponible indica que la progresidon de la hipoacusia durante la nifiez es rapida,
alcanzando umbrales severos alrededor de los primeros afios de vida y, en un porcentaje no
despreciable, pasando inadvertida en el tamizaje auditivo neonatal, lo que justifica un
seguimiento audioldgico estrecho de los nifios con sospecha clinica o genética de SP (14).

De forma complementaria, los reportes de caso subrayan la importancia del abordaje
multidisciplinario, que integra rehabilitacién auditiva, tratamiento con levotiroxina cuando existe
hipotiroidismo y consejo genético familiar, especialmente donde el bocio o la hipoacusia pueden

ser las primeras manifestaciones clinicas(12,13)
DISCUSION.

Diagnostico clinico y genético.

La evidencia sintetizada en esta revision muestra que el SP en la edad pediatrica se
caracteriza por una marcada heterogeneidad clinica y genética, con la hipoacusia neurosensorial
bilateral como manifestacién central y una expresién tiroidea mucho mas variable de lo que
describen las series clasicas de adultos(12,14). En varias cohortes, la progresidn auditiva durante
la ninez es rdpida, con deterioro hacia grados severos o profundos en los primeros afios de vida,
e incluso con casos que superan el tamizaje auditivo neonatal pese a portar mutaciones
patogénicas en SLC26A4(14). Esto refuerza que el cribado neonatal, aunque indispensable, no es
suficiente para descartar el SP y que los nifios con antecedentes familiares de sordera, bocio o
malformaciones del oido interno requieren vigilancia audiolégica extendida mas alla del periodo

neonatal.

Los estudios recientes confirman que SLC26A4 sigue siendo el gen mayoritario implicado,
pero subrayan que una proporcion relevante de pacientes pediatricos presenta solo una variante
patogénica identificable o combinaciones de variantes de significado incierto, lo que complejiza

la confirmacién molecular(12,15); ademads, series en familias y andlisis de EVA no sindromica
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muestran variabilidad fenotipica intra e interfamiliar con el mismo genotipo, lo que sugiere la
participacidon de genes modificadores y factores ambientales en la expresidn clinica de la pérdida
auditiva, la presencia de bocio y la severidad de las malformaciones del oido interno(15-17). Para
la practica pediatrica, esto implica que la ausencia de un segundo alelo patogénico no excluye el
diagndstico, y que la integracion de imagen, genética ampliada (paneles o secuenciacidon masiva)

y seguimiento clinico es mas util que un unico “gold standard” aislado.
Beneficios y complicaciones del implante coclear.

Los estudios incluidos coinciden en que el implante coclear constituye la intervencién
clave para los nifios con hipoacusia severa o profunda asociada a SP, con resultados de
percepcion del habla comparables e incluso superiores a los de otros grupos etioldgicos cuando
la intervencion se realiza de forma temprana (8—11). Pese a la presencia de malformaciones del
oido interno y al riesgo de “gusher” de liquido en la cirugia, las tasas de complicaciones mayores
son bajas en manos experimentadas, y la ganancia auditiva posoperatoria suele ser clinicamente
relevante, lo que avala una actitud proactiva hacia la implantacion en edad pediatrica. No
obstante, la mayoria de las series combinan pacientes con SP y EVA no sindrdmica, lo que limita
la posibilidad de extraer conclusiones especificas para SP en cuanto a prondstico auditivo
diferenciado; se requieren estudios que estratifiquen sistematicamente por genotipo, tipo de

malformacién y edad al implante.
Variabilidad clinica.

En cuanto al compromiso tiroideo y otras manifestaciones sistémicas, la evidencia
pediatrica es mas fragmentaria; los reportes de casos ilustran que el espectro va desde bocio
congénito con hipotiroidismo manifiesto en recién nacidos hasta adolescentes con bocio
eutiroideo o sin alteraciones funcionales, lo que respalda la necesidad de un seguimiento
endocrinolégico de largo plazo incluso cuando la funcidn tiroidea inicial es normal(1,13). El caso
descrito de un nifio con SP y bronquiectasias no asociadas a fibrosis quistica abre ademas la
posibilidad de que la deficiencia de pendrina tenga un rol en la fisiopatologia respiratoria, aunque
la evidencia aun es insuficiente para recomendar un tamizaje sistematico de via aérea baja en
todos los pacientes pediatricos(18). Este tipo de hallazgos refuerza la pertinencia de un abordaje
multidisciplinario, en el que otorrinolaringologia, endocrinologia pediatrica, genética clinica vy,
potencialmente, neumologia evalien de forma coordinada a los nifos con SP.

Un hallazgo transversal en los estudios revisados es la dificultad para diferenciar
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clinicamente y porimagen el SP de la EVA no sindrémica y de otras causas genéticas de hipoacusia
con malformaciones del oido interno, especialmente en los primeros afios de vida cuando el
bocio suele estar ausente(12,14). Esta superposicidn tiene consecuencias practicas: por un lado,
puede retrasar el inicio del consejo genético especifico y la educacidn familiar sobre el riesgo de
traumatismos craneales y bruscos cambios de presién, que se asocian a empeoramientos subitos
de la audicidn; por otro, puede conducir a infraestimacion de la necesidad de vigilancia tiroidea
periddica. La revisidn sugiere que, ante un nifio con EVA bilateral y hipoacusia progresiva, es mas
razonable asumir un continuum SP-DFNB4 que categorias rigidas, priorizando un algoritmo que
combine paneles genéticos ampliados, imagen de alta resolucidén y monitorizacién sistematica de

la funcion tiroidea.
Limitaciones.

Esta revisidn también pone de manifiesto importantes limitaciones de la literatura
disponible. La mayoria de los estudios son retrospectivos, con tamafios muestrales pequefios o
moderados y sin grupos control estrictamente comparables, lo que favorece sesgos de seleccién
y dificulta la cuantificacion precisa de la progresién auditiva y de las tasas de complicaciones
quirdrgicas en la poblacidn estrictamente pediatrica con SP(10,11,14)). Ademads, muchos trabajos
mezclan datos de nifios y adultos sin analisis estratificado por edad, o agrupan en la misma
categoria a pacientes con diagnéstico clinico de SP y a aquellos con EVA no sindrémica, lo que
introduce heterogeneidad diagndstica y reduce la validez externa de las conclusiones para el
subgrupo pediatrico; finalmente, son escasos los estudios que reportan desenlaces centrados en
la familiay en la calidad de vida, asi como el impacto psicosocial de la hipoacusia y del diagndstico

genético en nifios y cuidadores.

A partir de estos hallazgos, se pueden delinear varias implicaciones para la practica clinica
y la investigacion futura. En el ambito asistencial, los resultados respaldan la necesidad de
protocolos institucionales que integren: (a) la sospecha temprana de SP ante hipoacusia
neurosensorial bilateral con EVA o malformaciones tipo particion incompleta, incluso en ausencia
de bocio; (b) el uso sistematico de paneles de genes de hipoacusia que incluyan SLC26A4 y genes
modificadores potenciales; y (c) la derivacidon temprana a programas de implante coclear cuando
se documente pérdida auditiva severa o profunda, sin esperar a la aparicidon de bocio u otras
manifestaciones(8,11,15). Desde la investigacién, se requieren cohortes prospectivas

exclusivamente pediatricas que comparen de manera controlada estrategias de seguimiento
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audioldgico, criterios de indicacion de implante coclear y esquemas de vigilancia tiroidea,
incorporando desenlaces funcionales, neurocognitivos y de calidad de vida, asi como estudios
multicéntricos que profundicen en las correlaciones genotipo-fenotipo y en el papel de posibles

modificadores genéticos y ambientales en la variabilidad clinica del sindrome de Pendred.
CONCLUSION.

La evidencia revisada confirma que el sindrome de Pendred en la edad pediatrica
constituye una entidad clinicamente heterogénea, en la que la hipoacusia neurosensorial
progresiva es el rasgo dominante y el compromiso tiroideo aparece de forma tardia o variable,
lo que dificulta su reconocimiento temprano: El diagndstico oportuno exige integrar
sistematicamente la evaluacién audioldgica, la imagen de oido interno y el estudio genético

dirigido a SLC26A4 y genes modificadores, mas alla de la sola sospecha clinica.

Los resultados de las series analizadas muestran que el implante coclear ofrece beneficios
auditivos y comunicativos significativos, con tasas aceptables de complicaciones incluso en
presencia de malformaciones del oido interno, lo que respalda su indicacién precoz en nifios con
hipoacusia severa o profunda; al mismo tiempo, la variabilidad del bocio y de la funcidn tiroidea
obliga a un seguimiento endocrinoldgico longitudinal y a un consejo genético familiar

estructurado.
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