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Resumen. 

Introducción: El síndrome de Waardenburg (SW) es un trastorno genético poco frecuente con una incidencia 

de 1 por 40000 habitantes. Es originado por mutaciones en múltiples genes; estas alteraciones genéticas 
ocasionan anomalías en el desarrollo de los tejidos derivados de las células de la cresta neural y producen 

hallazgos fenotípicos característicos como iris de color azul claro o heterocromía del iris, poliosis, sordera 

neurosensorial, entre otros. 

Objetivo: Describir un caso clínico poco frecuente con hallazgos clínicos típicos del síndrome de 

Waardenburg tipo 1. 

Material y métodos Estudio descriptivo, retrospectivo, presentación de un caso clínico.  

Resultados: Se presenta un caso clínico de un pre–escolar masculino, de 3 años de edad, con antecedentes 

patológicos familiares: abuelo paterno, padre y hermano paterno con probable antecedente genético de SW. Se 

establece la importancia del índice W en el diagnóstico y clasificación del síndrome. Los hallazgos aquí 

reportados muestran la variabilidad de las manifestaciones fenotípicas según la clasificación. Así contribuye a 

un diagnóstico precoz y oportuno para actuar en beneficio de la salud de los niños.   

Conclusiones: El Síndrome de Waarbendurg que se presenta en este caso clínico es de tipo 1, hallazgo inusual 
en Pediatría, se diferencia del tipo 2 clínicamente por la distopía cantorum, que es característica de WS tipo 1, 

se  reporta este caso con el fin de contribuir en el diagnóstico precoz y a una calidad de vida.   

 

Palabras clave: Síndrome de Waardenburg, Dermatosis 

 

Abstract. 

Introduction: Waardenburg syndrome (SW) is a rare genetic disorder with an incidence of 1 per 40,000 

inhabitants. It is caused by mutations in multiple genes; these genetic alterations cause abnormalities in the 

development of tissues derived from neural crest cells and produce characteristic phenotypic findings such as 

light blue irises or iris heterochromia, poliosis, sensorineural deafness, among others. 

Objective: Describe a clinical case of Waardenburg Syndrome 
Material and methods: Descriptive, retrospective study, presentation of a clinical case. 

Results: We present a clinical case of a 3-year-old male pre-schooler with a family history: paternal 

grandfather, father and paternal brother with a probable genetic history of SW. The importance of the W index 

in the diagnosis and classification of the syndrome is established. The findings reported here show the 

variability of phenotypic manifestations according to classification. Thus, it contributes to an early and timely 

diagnosis to act for the benefit of children's health. 

Conclusions: Waarbendurg Syndrome presented in this clinical case is type 1, an unusual finding in Pediatrics. 

It differs from type 2 clinically by cantorum dystopia, which is characteristic of WS type 1. This case is 

reported in order to contribute to early diagnosis and contribution to a better quality of life. 
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Introducción. 

 

El síndrome de Waardenburg es una 

genodermatosis rara que afecta a 1: 4.000 niños, 
está presente en aproximadamente el 3% de todos 

los pacientes con sordera congénita. Es causada 

por una migración anormal de melanoblastos del 

neuroectodermo. Hay 4 tipos de WS (1 y 3 que 

son autosómico dominante; 2 y 4 son dominante o 

recesivo). El tipo 2 difiere del tipo 1 debido a la 

ausencia de distopia canthorum. El tipo 3 se 

asocia con anomalías musculoesqueléticas y el 

tipo 4 con la enfermedad de Hirschsprung 

(1)(5)(12).  

Seis genes están involucrados en esto Trastorno 
hereditario, incluido PAX3 (que codifica el cuadro 

pareado) 3 factor de transcripción), MITF 

(asociado a microftalmia factor de transcripción), 

SOX10 (que codifica el factor de transcripción 

Sry box 10), EDNRB (receptor de endotelina tipo 

B), EDN3 (endotelina 3) y SNAI2 (homólogo de 

SNAIL 2) (7)(10).  

El síndrome de Waardenburg tipo I (WS1) es un 

trastorno auditivo-pigmentario que comprende 

pérdida auditiva neurosensorial congénita y 

trastornos pigmentarios del iris, el cabello y la 
piel, junto con distopía de córnea (desplazamiento 

lateral del canto interno) (4)(23)(26).  

La pérdida auditiva en WS1, observada en 

aproximadamente el 60% de los afectados. Es 

congénito, típicamente no progresivo, ya sea 

unilateral o bilateral, y neurosensorial. Más 

comúnmente, la pérdida auditiva en WS1 es 

bilateral y profunda (> 100 dB) (13). La mayoría 

de los individuos con WS1 tienen poliosis o 

cabello canoso temprano antes de los 30 años. La 

poliosis es observada en aproximadamente el 45% 

de los individuos, es la anomalía de pigmentación 
del cabello más común observada en WS1 

(15)(21). 

 Los individuos afectados pueden tener 

heterocromía irídica completa, heterocromía 

parcial / segmentaria o hipólisis o iris azul 

brillante. La leucoderma congénita se observa con 

frecuencia en la cara, el tronco o las extremidades 

(5, 16, 19, 29). 

El síndrome de Waardenburg tipo I (WS1) se 

hereda de manera autosómica dominante. La 

mayoría de los casos tienen un padre afectado. La 

descendencia de un individuo con WS1 tiene un 

50% de probabilidad de heredar la variante 

patógena (2). Si se identificó la variante patógena 

en un miembro de la familia afectado, las pruebas 

prenatales para embarazos con mayor riesgo 

pueden estar disponibles en un laboratorio clínico 

que ofrezca pruebas para esta enfermedad / gen o 

pruebas prenatales personalizadas. Aunque esta 
prueba puede determinar si el feto ha heredado el 

PAX3, no puede determinar las manifestaciones 

clínicas o su gravedad (3)(17)(19). 

El diagnóstico de WS1 se establece mediante un 

examen físico para los criterios clínicos que 

incluyen: pérdida auditiva neurosensorial, 

cambios pigmentarios en el cabello y los ojos, 

distopía cantorum y características faciales 

específicas (6). La identificación de una variante 

patógena PAX3 heterocigótica mediante pruebas 

genéticas moleculares establece el diagnóstico si 

las características clínicas no son concluyentes 
(8)(9). 

El manejo de la pérdida auditiva depende de su 

severidad; la implantación coclear se ha utilizado 

con éxito en individuos con WS1. 

Si se conoce la variante patógena de PAX3 

específica de la familia, las pruebas genéticas 

moleculares de los familiares en riesgo permiten 

la detección temprana de las personas con riesgo 

de pérdida auditiva (18) (25). 

Se recomienda la suplementación con ácido fólico 

en el embarazo para las mujeres con mayor riesgo 
de tener un hijo con WS1 debido a un posible 

riesgo de defectos del tubo neural en asociación 

con WS1.(30) 

 

Objetivo  
 

Describir un caso clínico poco frecuente con 

hallazgos clínicos típicos del síndrome de 

Waardenburg tipo 1. 

 

Material y métodos 

Estudio descriptivo retrospectivo, presentación  de 
caso  clínico  de  síndrome de Waardenburg tipo 1. 

 

Resultados  

Descripción del caso clínico 
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Paciente masculino, pre–escolar, de 3 años, nacido 

en Venezuela, residente en Ambato-Ecuador, con 

antecedentes patológicos familiares: abuelo pa-

terno, padre y hermano paterno con probable 

antecedente genético de Síndrome de Waarden-

burg; ingresa por presentar desde hace 6 meses, 

crisis convulsivas, el primer episodio ocurrido en 

Venezuela tipo tónico –clónico, con desviación de 
la mirada, con duración de 60 segundos, el segun-

do episodio hace un mes con iguales característi-

cas clínicas y la última ocasión hace 24 horas 

presenta dos crisis convulsivas, tónico – clónico, 

con relajación de esfínter, trismo, con duración de 

4 a 5 minutos con un intervalo de 20 minutos 

entre cada episodio. Paciente vigil, hidratado, 

afebril, frecuencia cardiaca 115 lpm, frecuencia 

respiratoria 26 rpm, saturación de O2  95%, tem-

peratura axilar 36,8ºC, cabello con poliosis, puen-

te nasal ligeramente deprimido, distopia cantorum, 
hipertelorismo con epicanto, heterocromía iridum 

parcial de ojo derecho. Agudeza visual ojo dere-

cho: 20/30, ojo izquierdo: 20/30, fondo de ojo sin 

alteraciones.  En la paraclínica al ingreso demues-

tra: leucocitos: 8400, neutrófilos: 32.0%, linfoci-

tos: 53,1%, monocitos: 5,5%, eosinófilos: 2,5% y 

basófilos: 0,3%. PCR: 0, sodio: 144mEq/L, Pota-

sio: 4,8 mEq/L, Cloro: 104 mEq/L. Se instauro 

tratamiento a base de: antibioticoterapia intrave-

nosa (Ampicilina + Sulbactam  200mg/kg/día), 

Complejo B 5ml vía oral, Ácido fólico 1 mg vía 
oral, con remisión de los síntomas respiratorios a 

las 48 horas. La interconsulta de oftalmología para 

detectar cualquier otra característica o trastorno, 

sin encontrar ninguna otra alteración. 

Figura 1: Poliosis 

 

Fuente: Datos tomados de la historia clínica 

Figura 2: Hipertelorismo y epicanto. 

 

Fuente: Datos tomados de la historia clínica 

Figura 3: Heterocromía iridum 

 

Fuente: Datos tomados de la historia clínica 

Discusión. 

Este caso clínico presenta un síndrome poco 
frecuente que es un hallazgo inusual en el servicio 

de Pediatría. El Síndrome de Waarbendurg que se 

presenta es el de tipo 1, se diferencia del tipo 2 

clínicamente por la distopía cantorum, que es 

característica de WS tipo 1 (WS1) y está ausente 

en WS tipo 2 (WS2) (20). Esta condición es 

causada por la ausencia de melanocitos en la piel, 

cabello y ojos,  vascularización de la cóclea, y se 

clasifica como un trastorno del desarrollo de las 

células de la cresta neural (22). 

Existe una gran variabilidad de la expresión inter 

e intrafamiliar. Además existen algunos afectados 
que presentan una mutación de novo. (27) 

El paciente no presentó hipoacusia, pero puede 

desarrollarla posteriormente con la edad, es 

importante controles posteriores para determinar 

este criterio importante. Las manifestaciones 

clínicas son específicas cumpliendo con los 

criterios para el WS tipo I. Durante la evaluación 

no se logró contar con pruebas de secuenciación 

genética, para el estudio del caso y de los 

familiares, debido a la dificultad del acceso a las 

mismas. 
Este caso reportado contribuye a lograr un 

diagnóstico precoz y oportuno mediante las 

manifestaciones clínicas específicas, anamnesis y 

así poder actuar en beneficio de la salud de los 

niños.   

Dentro del manejo integral y tratamiento se 

recomienda diferentes tipos de terapias en especial 
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la auditiva, para ayudar y contrarrestar la pérdida 

auditiva progresiva. Además de una terapia 

efectiva de lenguaje para mejorar sobre todo la 

comunicación y también las habilidades 

cognitivas. El resto de manifestaciones asociadas 

podrán ser tratadas según sus características de 

presentación e intensidad de las mismas. Siendo 

así que los individuos afectados con este síndrome 
que han recibido todas las ayudas mencionadas 

cuentan con un buen pronóstico. (28)(29). 

 

Conclusiones 

 

La herencia del síndrome de Waardenburg es 

autosómica dominante, los casos de novo de este 

síndrome poco frecuente se mencionan en la 

literatura médica, presentando características 

específicas para su detección y clasificación. El 

diagnóstico precoz  ayuda a contribuir con un 
estilo de vida adecuado y por consecuencia un 

mejor pronóstico.     
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