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RESUMEN

El sindrome de Waardenburg es una enfermedad infrecuente, autosdmica y
dominante que cursa con cierto grado de discapacidad cuando aparece la
hipoacusia neurosensorial, sin embargo, se ha detectado en Sandino, Pinar del Rio,
Cuba, una familia con 26 individuos vivos portadores del sindrome. Se describe por
primera vez el estudio general de la familia desde el primer portador, y se
demuestra la variabilidad individual en los portadores.

DeCS: SINDROME DE WAARDENBURG/genética; SINDROME DE
WAARDENBURG/fisiopatologia; IRIS; SORDERA; Pigmentacidn.

ABSTRACT

Waardenburg Syndrome (WS) is a non-frequent autosomal dominant disease,
showing a certain degree of disability when neurosensitive hypoacusia appears;
however, in Sandino, Pinar de Rio, Cuba a family, from whom 26 alive relatives
show WS. The general study of this family from the first ill relative, and the
individual variability is showed.

DeCS: Waardenburg syndrome/genetics; Waardenburg,
syndrome/physiopathology; iris, deafness, pigmentation.

INTRODUCCION

El sindrome de Waardenburg lleva su nombre en honor a su descubridor, el
oftalmodlogo y genetista holandés Petrus Johannes Wa ardenburg, quien lo describid
inicialmente en 1951. Se hereda como un rasgo autosémico dominante. Lo que
significa que es suficiente con el gen de solo uno de los padres para que el nifio
resulte afectado®

Los criterios diagndsticos del sindrome de Waardenburg son clinicos.
Considerandose valido el diagndstico cuando existen dos criterios mayores o uno
mayor y dos menores. Los criterios mayores son: sordera neurosensorial congénita,
alteraciones pigmentarias del iris, hipopigmentacion del c abello (mechdén de cabello
blanco), familiar de primer grado afectado y distopia cantorum. Los criterios
menores son: manchas cutdneas hipopigmentarias, sinofidria, raiz nasal ancha,
orificios nasales antevertidos, poliosis vy filtro labial corto 2.



El sindrome de Waardenburg se clasifica en diferentes grados o tipos, segun los
sintomas presentes en el paciente.Existen 4 variantes de la enfermedad de
Waardenburg?:

Tipo I: presenta todas las manifestaciones faciales y visuales que caracterizan el
sindrome. El 25 % presentan sordera neurosensorial y la mayoria distopia
cantorum.

Tipo II: no presentan distopia cantorum, mas del 70 % presentan sordera
neurosensorial y el resto de alteraciones faciales y visuales son menos frecuentes. *

Tipo III o Waardenburg-Klein: es similar al tipo I asociando alteraciones
musculoesqueléticas y en algunos pacientes retraso mental y microcefalia.

Tipo IV o Waardenburg-Shah: asocia las caracteristicas del sindrome de
Waardenburg a megacolon congénito agangliénico (enfermedad de Hirschsprung).®

Otras malformaciones que pueden aparecer asociadas a las caracteristicas de este
sindrome son: meningocele, alteraciones cardiacas, atresia anal y malformaciones
uterinas y vaginales. En el caso presentado existia una comunicacion
interventricular, y aunque no se han encontrado otros casos descritos en la
literatura especializada, hipospadias peneana y criptorquidia bilateral.

La incidencia del sindrome de waardenburg en de 1/270.000 nacidos vivos, aunque
debido a su baja penetrancia (20 %) la frecuencia total estimada es del/42.000
personas. '

Este sindrome es ademas el causante de hasta el 3% de los casos de sordera
neurosensorial. De los cuatro tipos descritos el tipo IV es el mas infrecuente del que
solamente se han reportado unos treinta casos. Es, ademas, el causante de hasta el
3 % de los casos de sordera neurosensorial. De los 4 tipos descritos, el tipo IV el
mas infrecuente existiendo en la literatura especializada unos 50 casos descritos. ©

Los grupos municipales de genética médica creados para la atencidn de cualquier
discapacidad de origen genético y con el logro de una elevada formacion
profesional, han brindado un considerable asesoramiento para nuestra formacion
integral, ocupan un punto importante en la atencion secuencial, | égica, de
profundidad creciente de los pacientes con cualquier discapacidad de esta
condicién.

Constituye, por tanto, el objetivo fundamental del presente trabajo realizar una
presentacion general de la familia portadora del sindrome de Waardenburg, como
paso inicial de una investigacion légica y secuencial, que permitird conocer todos
los aspectos posibles a investigar de una manera objetiva y con la profundad
requerida y analizar hasta donde es posible hacer con la investigacion, con vista a
lograr un mayor aprovechamiento de las potencialidades, una vez conocidas sus
principales caracteristicas y peculiaridades.

METODO

Se realizaron varios estudios de casos, método transversal, descriptivo, cuantitativo
y observacional, a las personas pertenecientes a una familia con sindrome de
Waardenburg del municipio Sandino. Se confecciond una base datos, automatizada,
con todas las variables de interés, que incluyeron caracteristicas faciales, de la piel
y las faneras, las auditivas y las oculares. Se utilizaron | as frecuencias absolutas y



relativas porcentuales para resumir las variables cualitativas; estas se compararon
mediante la prueba de X? al 95 % de certeza.

RESULTADOS
PRESENTACION DE LA FAMILIA.

Se trata a una familia residente en las localidades de ElI Carril, poblado de Manuel
Lazo y Ciudad Sandino, pertenecientes al municipio Sandino, provincia Pinar del
Rio, Cuba. Esta familia cuenta con varios miembros afectados por la enfermedad,
la cual se ha presentado en seis generaciones estudiadas ( Fig. 1). Treinta y ocho
personas han presentado el sindrome, de los cuales se encuentran vivos 26.

Se han recogido en el arbol genealdgico todos los miembros de la familia, con el
sindrome o sin él. Para ejemplificar el predominio dominante de la enfermedad,
observe en el arbol genealdgico de esta familia ( Fig. 1).
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Fig. 1. Arbol genealdgico por seis generaciones.

Leyenda:

Caso masculino fallecido con SW.

Caso masculino vivo con SW.

Caso masculino vivo sin el SW,

Caso femenino fallecido con SW.

Circulo oscuro: Caso femenino vivo con SW.
Circulo claro: Caso femenino vivo sin el SW,

CoslJi#

El total de miembros de esta familia, segin se muestra en el arbol genealdgico ( Fig.
1) es de 221 personas, de los cuales hay 26 actualmente vivos con el sindrome
(11,7 % del total), 14 masculinos (58.3 %) y 12 femeninos (47.2 %), que no



muestran diferencias significativas en cuanto al sexo. (X2 = 0.08; gdl =1; p =
0.78).

Esta afeccion cursa con diversidad de ex presion y existen personas con hipoacusia
que puede ser parcial o total.

DISCUSION

Del total de 221 miembros de la familia vivos, 26 pacientes presentan el sindrome,
lo que representa el 11,7%. Si se tiene en cuenta lo infrecuente segun la
literatura®, se puede decir que es una muestra considerable.

Este sindrome, es ademas, el causante de hasta el 3% de los casos de sordera
neurosensorial. De los cuatro tipos descritos, el tipo IV es el mas infrecuente
existiendo en la literatura especializada unos 50 c asos descritos.®

Con relacién al sexo la no diferencia de frecuencias del sindrome se puede explicar
porque se transmite por un patrén de herencia autosémico dominante. Los 26
individuos presentan rasgos dismorficos, pero no uniformemente distribuidos en
todos, por lo que se necesita investigacion mas profunda para particularizar en las
caracteristicas propias de cada caso. > 610

En 18 individuos se detectaron mechones blancos en el cabello, rasgo comuin en
muchos casos portadores del sindrome como se ha comprobado en otros
estudios.*"** Sin embargo, en nuestra casuistica se presentaba de diversas formas,
en unos era solo un mechon en el cabello (poliosis), en otros estaba presenta en las
cejas y el bigote, o encanecimiento prematuro, co mo se pudo comprobar en varios
de los casos analizados.

Un total de 14 afectados con el sindrome padecen de hipoacusia de intensidad
variable (53,8%). Es necesario recordar que este sindrome es el responsable del
3% aproximadamente de las hipoacusias sind romicas.® Se presenté en algunos
unilateral y en otros bilateralmente. El grado de hipoacusia puede ser variable, pero
siempre es de tipo neurosensorial, generalmente bilateral, pero en ocasiones la
intensidad no es la misma de un oido a otro, puede ser mo derada, severa, profunda
o presentarse en forma de cofosis, existiendo tres sordomudos en nuestro estudio,
por esa caracteristica.

Se comprueba la variabilidad del sindrome en los diferentes individuos. En este
estudio no fue posible clasificar las varian tes genéticas del sindrome en las
personas afectadas, pues se carecia de estudio del cariotipo en el momento de
realizar la investigacién de discapacitados en el municipio de Sandino, lo cual es un
desafio para futuras investigaciones.
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