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Introduction :                                                                                                                                                                                                         

Le syndrome de Pendred est une forme de surdité qui est le déficit sensoriel responsable d’handicap chez 

l’enfant. C’est une maladie très rare dont la prévalence n’est pas connue avec exactitude, il se transmet selon un 

mode autosomique récessif, il est causé par une mutation du gène SLC24A qui est également responsable de 

surdite isolée non syndromique (DFNB4). Ce gène code pour une protéine qui est la Pendrine exprimée au 

niveau de l’oreille interne et la thyroide où elle participe a la synthèse des hormones thyroïdiennes en entrainant 

l’organification de l’iode. Cette maladie est caractérisée par une surdité neurosensorielle de sévérité variable 

congénitale et des anomalies de fonctionnement de la glande thyroïde responsable d’une hypersécrétion de TSH 

par l’hypophyse.                                                                                                                                                                

Matériels  et  méthodes :                                                                                                                                                                                  

Une trentaine de familles ayant au moins un cas de surdité congénitale sont recrutées au niveau de la 

consultation de surdité du service ORL du CHU de Blida en vue d’en faire le diagnostic génétique.                                                                                       

Tous les membres des familles ont subi un prélèvement sanguin sur tube EDTA, l’ADN en est par la suite 

extraite au niveau du laboratoire central du CHU Frantz Fanon.                                                                                                                             

L’étude génétique a été faite au niveau du laboratoire de biochimie génétique du CHU Babeloued et l’institut 

Pasteur de Paris par le séquençage de l’exome.                                                                                                                     

Résultats et conclusion :                                                                                                                                                                                             

Le diagnostic génétique a retrouvé une nouvelle mutation  au niveau du gène SLC24A chez une famille 

originaire d’Eloued et ayant 2 cas de surdité avec goitre hypothyroidien et une hypersécrétion de TSH.                                                                                                                                                                                              

La mutation a été retrouvée à l’état homozygote chez les cas index et à l’état hétérozygote chez les parents.    

Conclusion :                                                                                                                                                                                                         

Le dysfonctionnement hypophysaire du syndrome de Pendred est curable par de la thyroxine à vie car la glande 

thyroïde ne peut synthétiser les hormones thyroïdiennes. Ce traitement a de lourds effets indésirables 

inexpliqués notamment avec la dernière formule du médicament de substitution mise sur le marché. Il est donc 

important voire impératif d’éviter la transmission de cette maladie par le conseil génétique qui permettra le 

découragement des mariages consanguins.                                                                                                                    
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