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Введение. Врожденная сенсонев-
ральная глухота или тугоухость тяже-
лой степени регистрируется с частотой 
в среднем 1 на 1000 новорожденных 
[11]. Около 20–30% наследственных 
нарушений слуха регистрируются в 
составе различных синдромов [12]. 
Выяснение этиологии и правильная 

постановка диагноза при синдромаль-
ных формах тугоухости и глухоты яв-
ляются необходимыми условиями 
для корректного консультирования и 
выбора тактики лечения таких паци-
ентов. Одной из самых частых причин 
синдромальной потери слуха является 
синдром Пендреда (OMIM #274600), 
наблюдающийся в 10% случаев врож-
денной глухоты [16, 20]. Распростра-
ненность синдрома Пендреда состав-
ляет от 7,5 до 10 случаев на 100 000 
чел. [8, 20]. Синдром Пендреда пред-
ставляет собой аутосомно-рецессив-
ное заболевание, характеризующееся 
сочетанием сенсоневральной тугоухо-
сти с гипотиреозом или без него [20]. 
Учитывая его аутосомно-рецессивный 
тип наследования, риск наследова-
ния от гетерозиготных родителей со-
ставляет 25% [5, 20]. Известно, что в 
большинстве случаев синдром вы-
зван биаллельными мутациями в гене 
SLC26A4, приводящими к дефекту 
белка пендрина [18]. Ген SLC26A4 рас-
положен на 7-й хромосоме (7q22.3) и 
экспрессируется во многих органах и 
тканях, включая внутреннее ухо, поч-
ки, щитовидную железу и эпителиаль-
ные клетки бронхов [18, 20]. Продукт 
гена SLC26A4 белок пендрин  являет-

ся многофункциональным анионооб-
менником, имеющим сродство с хло-
ридом, йодидом, бикарбонатом и дру-
гими анионами [5, 20].

Следует заметить, что при синдро-
ме Пендреда не всегда проявляют-
ся отклонения в работе щитовидной 
железы. Обычно они наблюдаются у 
жителей регионов с дефицитом йода. 
Практически на всей территории Рос-
сийской Федерации выявлен дефицит 
йода различной степени тяжести [1]. 
В свою очередь, Республика Бурятия 
относится к регионам с наиболее на-
пряженной ситуацией по тяжести при-
родного йододефицита [1]. В таких 
регионах могут наблюдаться высокие 
показатели по заболеваниям щитовид-
ной железы. 

В связи с этим, целью данной ра-
боты является анализ уровня гормо-
нов щитовидной железы у пациентов 
с нарушениями слуха в Республике 
Бурятия для поиска фенотипов, со-
ответствующих клинической картине 
синдрома Пендреда.
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цы им. Н.А. Семашко (г. Улан-Удэ, Ре-
спублика Бурятия) был проведен ИФА-
анализ уровня гормонов щитовидной 
железы: свободного трийодтиронина 
(св.Т3), свободного тироксина (св.Т4) 
и тиреотропного гормона (ТТГ) у паци-
ентов с преимущественно врожденной 
выраженной потерей слуха неустанов-
ленной этиологии (n=164). Возраст па-
циентов варьировал от 18 до 82 лет. 
Средний возраст женщин и мужчин 
равен 52,6 и 43,2 года соответственно 
(табл. 1). По национальному составу 
доля бурятов и русских составила 47,5 
и 46,3% соответственно. Большинство 
пациентов имели двустороннюю глухо-
ту (70,7%) и ранний возраст (0-12 лет) 
манифестации потери слуха (97,5%). У 
лиц с ранее установленным диагнозом 
патологии щитовидной железы не вы-
явлено.

Пороговая тональная аудиоме-
трия. Для выяснения типа и степени 
потери слуха у пациентов была про-
ведена пороговая тональная аудио-
метрия, которую проводили с исполь-
зованием портативного аудиометра 
«MAICO ST 20» (Германия) по воздуш-
ному проведению на частотах 0,25; 
0,5; 1,0; 2,0, 4,0, 8,0 кГц и по костному 
проведению на частотах 0,25, 0,5, 1,0, 
4,0 кГц шагом 5,0 дБ. Степень потери 
слуха оценивали по порогам слыши-
мости лучше слышащего уха в рече-
вом диапазоне частот 0.5, 1.0, 2.0, 4.0 
кГц по международной классифика-
ции, согласно которой I степень туго-
ухости соответствует 26-40 дБ, II сте-
пень – 41-55 дБ, III степень – 56-70 дБ, 
IV степень – 71-90 дБ, глухота >90 дБ.

ИФА-анализ циркулирующих в 
крови св.Т3, св.Т4 и ТТГ. Для опреде-
ления концентрации циркулирующих в 
крови ТТГ, св.Т3 и св.Т4 использовали 
следующие иммуноферментные на-
боры: Т3 свободный-ИФА-БЕСТ (АО 
«Вектор-Бест») (чувствительность: 0,5 
пмоль/мл; диапазон измерений: 0-20 
пмоль/мл); Т4 свободный-ИФА-БЕСТ 
(АО «Вектор-Бест») (чувствитель-
ность: 0,5 пмоль/мл; диапазон изме-
рений: 0-80 пмоль/мл); ТТГ-ИФА-БЕСТ 
(АО «Вектор-Бест») (чувствитель-
ность: 0,05 мМЕ/л; диапазон измере-
ний: 0-16 мМЕ/л). Измерение концен-
траций ТТГ, св.Т3 и св.Т4 было про-
ведено на микротитровальном план-
шет-ридере VICTORX5 Multimode Plate 
Reader («Perkin Elmer Inc.», США). Ре-
ференсные значения ТТГ и свободным 
тиреоидных гормонов (св.Т3, св.Т4) 
приведены в пояснении к табл. 2. 

Результаты и обсуждение. В на-
стоящей работе впервые представле-
ны результаты диагностического поис-

ка фенотипов, соответствующих кли-
нической картине синдрома Пендреда 
(сенсоневральная глухота, сочетанная 
с нарушениями работы щитовидной 
железы), проведенного с помощью ин-
струментальных (пороговая тональная 
аудиометрия) и лабораторных мето-
дов исследования (ИФА-анализ св.Т3, 
св.Т4 и ТТГ) у пациентов с нарушени-
ями слуха в Республике Бурятия. Из 
164 обследованных пациентов с нару-
шениями слуха 13 имели клинически 
значимые отклонения от референсных 
уровней ТТГ, св.Т3, св.Т4. У 4 чел. был 
выявлен  манифестный (явный) гипо-
тиреоз, у 8 – субклинический гипотире-
оз, и у 1 - субклинический гипертиреоз 
(табл.2, рис.1). Тип и степень потери 

слуха у 13 пациентов с клинически 
значимыми отклонениями в уровнях 
гормонов щитовидной железы пред-
ставлены в табл. 2. 

Пониженный уровень ТТГ с нор-
мальным уровнем св.Т3 и св.Т4 на-
блюдался у одной пациентки (русская, 
82 года), что соответствует предвари-
тельному диагнозу субклинический 
гипертиреоз. Для синдрома Пендреда 
гипертиреоз, как правило, не характе-
рен. Возможно, гипертиреоидное со-
стояние у данной пациентки связано 
с сопутствующими возрастными изме-
нениями и хроническими заболевани-
ями.

Для клинической картины синдрома 
Пендреда более специфичным являет-

Характеристика выборки пациентов с нарушениями слуха
из Республики Бурятия

Характеристика выборки n %
Пол

Женщины 96 58,5
Мужчины 68 41,5

Национальность
Буряты 78 47,6
Русские 76 46,3
Другие* 10 6,1

Место рождения
Республика Бурятия 112 68,3
Читинская область 10 6,1
Иркутская область 7 4,3
Другие 35 21,3

Степень потери слуха
Двусторонняя глухота 116 70,7
Двусторонняя сенсоневральная тугоухость IV ст. 12 7,3
Двусторонняя сенсенвральная тугоухость II-III ст. 6 3,7
Двусторонняя кондуктивная тугоухость II-III ст. 1 0,6
Сенсоневральная тугоухость II, III, IV ст. справа/слева, глухота справа/слева 26 15,9
Смешанная тугоухость 3 1,8

Возраст манифестации глухоты/тугоухости
0 - 12 лет 160 97,6
18 – 30 лет 2 1,2
Неизвестно 2 1,2

Наследственность
Неотягощённые 123 75,0
Отягощенные 39 23,8
Сирота 2 1,2
Всего 164 100,0

Средний возраст
Женщины 52,6 лет
Мужчины 43,2 лет

*Монголы, эвенки, нанайцы, узбеки, чуваши и индивидуумы смешанного этнического 
происхождения.

Таблица 1
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ся состояние гипотиреоза. Так, у 4 па-
циентов мы наблюдали повышенный 
уровень ТТГ при пониженном св.Т4 и 
нормальном уровне св.Т3, что соответ-
ствует предварительному диагнозу – 
манифестный (явный) гипотиреоз. По 
этнической принадлежности данные 
пациенты были буряты, женского пола, 
среднего и пожилого возраста. Сведе-
ний об установленном ранее диагнозе, 

связанном с патологией щитовидной 
железы, в анамнезе не отмечено. Суб-
клинический гипотиреоз был выявлен 
у 8 пациентов (5 буряты, 3 русские). 
При разделении по возрасту 5 паци-
ентов относились к группе молодого 
возраста, 3 - к пожилой возрастной 
группе (табл. 2). Таким образом, доля 
случаев гипотиреоза среди пациентов 
с нарушениями слуха в Бурятии, со-

ответствующих 
клинической кар-
тине синдрома 
Пендреда, соста-
вила 7,3% (67,7% 
- субклинический 
гипотиреоз, 33,3 
- манифестный 
гипотиреоз) (рису-
нок).

Как правило, у 
пациентов с син-
дромом Пендреда 
в тканях щитовид-
ной железы на-
блюдается нару-
шение органифи-
кации йода, опос-

редованное нарушением нормальной 
конформации белка пендрина (анио-
нообменник) на апикальной мембране 
тиреоцитов, который должен транс-
портировать йод из тиреоцита в фол-
ликул. Апикальный йодистый отток 
стимулируется ТТГ [17]. В условиях до-
статочного потребления пищевого йо-
дида большинство людей с синдромом 
Пендреда клинически и биохимически 
эутиреоидны (уровни гормонов щито-
видной железы находятся в референс-
ных значениях) [4, 10, 12, 19], однако 
если пищевого йодида недостаточно, у 
пациентов с синдромом Пендреда мо-
жет наблюдаться субклинический или 
манифестный (явный) гипотиреоз [2, 
9]. Например, пациенты с документи-
рованными биаллельными мутациями 
в гене SLC26A4 из стран с высоким по-
треблением йода, таких как Япония и 
Корея, всегда эутиреоидны [3, 6, 13]. 
В настоящее время зоб не считается 
постоянным признаком при синдроме 
Пендреда, поскольку он присутствует у 
60-80% пациентов [14, 18]. Возможно, 
явный и субклинический гипотиреоз у 
12 глухих пациентов опосредован воз-

Тип и степень потери слуха у 13 пациентов с клинически значимыми отклонениями в уровнях гормонов щитовидной железы

№ Шифр
пациента Пол Возраст Нацио-

нальность Тип/степень потери слуха
Возраст

манифестации
потери слуха

Наслед-
ственность

ТТГ 
(мМЕ/
мл)*

свТ3
(пмоль/
мл)**

свТ4 
(пмоль/
мл)***

Манифестный (явный) гипотиреоз

1 2119 жен 57 бурятка Двусторонняя глухота 0 отягощена 8,16 5,17 10,84

2 2131 жен 69 бурятка Двусторонняя смешанная
тугоухость IV ст. 30 - 8,5 4,82 11,4

3 2190 жен 53 бурятка Двусторонняя глухота 0 отягощена 5,52 4,25 10,49
4 2240 жен 56 бурятка Двусторонняя глухота 0 - 15,42 3,46 9,19

Субклинический гипотиреоз

5 2152 жен 42 бурятка Сенсоневральная
тугоухость II ст. справа, глухота слева. 0 - 5,12 5,4 13,71

6 2178 жен 40 русская Двусторонняя глухота 0 отягощена 4,85 6,72 15,21
7 2199 жен 75 бурятка Двусторонняя глухота неизвестно - 4,86 4,6 13,9

8 2203 жен 65 русская Сенсоневральная
тугоухость III ст. слева, глухота справа 2 - 13,64 4,36 12,22

9 2116 муж 69 русский Двусторонняя сенсоневральная
тугоухость IV ст. 4 - 4,68 4,3 15,14

10 2187 муж 38 бурят Двусторонняя глухота 0 - 4,72 5,23 17,97

11 2238 муж 23 бурят Сенсоневральная
тугоухость II-III степени 3 - 8,11 6,01 14,02

12 2241 муж 23 бурят ВУА двусторонняя кондуктивная
тугоухость II справа, III-слева 0 отягощена 5,61 5,1 15,1

Субклинический гипертиреоз
13 2193 жен 82 русская Двусторонняя глухота 3 - 0,239 5,09 14,12

* - референсное значение уровня ТТГ - 0,24-4,3 мМЕ/мл; ** - св.Т3 - 3,1-6,8 пмоль/мл; *** - св.Т4 - 12-22 пмоль/мл. Жирным шрифтом 
выделены отклонения от референсных значений, прочерк - наследственность не отягощена, ВУА - врожденная ушная атрезия.

Таблица 2

Доля случаев гипотиреоза среди пациентов с нарушениями слу-
ха в Республике Бурятия, соответствующих клинической картине 
синдрома Пендреда.
Примечание: ТТГ – тиреотропный гормон, св.Т3 – свободный трий-
одтиронин, св.Т4 – свободный тироксин; ↑ - уровень выше рефе-
ренсных значений; ↓ - уровень ниже референсных значений.
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растом или недостаточностью потре-
бления йода, тем не менее не исклю-
чено, что причиной гипотиреоза у дан-
ных пациентов может служить дефект 
белка пендрина, который нарушает 
органификацию йода в тканях щито-
видной железы и вызывает синдром 
Пендреда. Для этой группы пациентов 
требуется проведение дополнитель-
ных исследований с помощью компью-
терной томографии височной кости 
(синдромо-специфические аномалии 
внутреннего уха по типу EVA / Mondini), 
перхлоратного теста (для выяснения 
дефекта йодидной органификации в 
щитовидной железе) и молекулярно-
генетических исследований для поис-
ка казуативных вариантов, ответствен-
ных за развитие синдрома Пендреда 
(ген SLC26A4).

Выводы:
1. Анализ уровня гормонов щито-

видной железы у пациентов с наруше-
ниями слуха из Республики Бурятия 
показал, что у 7,9% (13 из 164) паци-
ентов можно предположить наруше-
ние нормальной работы щитовидной 
железы.

2. В целом 7,3% глухих пациентов с 
гипотиреозом (12 из 164) формально 
соответствовали клинической картине, 
характерной для синдрома Пендреда.
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