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RESUMEN

Introduccidn: el sindrome de
Waardenburg (WS) es un trastorno
genético raro que ocurre en 1 de cada 40
000 habitantes, es causada por
mutaciones en algunos genes, estas
alteraciones genéticas provocan
anomalias en el desarrollo de los tejidos
derivados de las células de la cresta
neural, produciendo hallazgos
fenotipicos caracteristicos como iris de
color azul claro o heterocromia del iris,
poliosis, y pérdida auditiva
neurosensorial, entre otros. Objetivos:
describir la patologia y genética del
sindrome waardenburg con criterios
diagndsticos como la distopia cantorum,
las anomalias pigmentarias del iris, el
hipertelorismo y la conjuncion de las
cejas. Métodos: se realizd una revisién
bibliografica en donde se recolectd
informacién de publicaciones, revistas
cientificas indexadas por medio del
buscador en PubMed Scielo y Google
Scholar usando las palabras claves de
investigacion. Desarrollo: el sindrome de
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Waardenburg se clasifica en diferentes
grados o tipos, segun los sintomas que
presente el paciente: Tipo 1: (Gen PAX3,
locus 2g35). Conclusiones: en base a la
informacién recopilada de las revistas
cientificas se determind que la herencia
del sindrome de Waardenburg es
autosémica dominante, los casos in hovo
de este sindrome poco frecuente se
mencionan en la literatura meédica,
presentando caracteristicas especificas
para su deteccion y clasificacion.
Palabras claves: Sindrome de
Waardenburg, Genética, Complicaciones,
Sordera Congénita, Trastorno
Pigmentario

ABSTRACT

Introduction: Waardenburg syndrome
(WS) is a rare genetic disorder that
occurs in 1 in every 40 000 inhabitants. It
is caused by mutations in some genes.
These  genetic  alterations  cause
abnormalities in the development of
tissues derived from neural cells,
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producing  characteristic  phenotypic
findings such as light blue iris or iris
heterochromia, poliosis and
sensorineural hearing loss, among
others.  Objectives: describe the
pathology and genetics of Waardenburg
syndrome with diagnostic criteria such as
dystopia cantorum, pigmentary
anomalies of the iris, hypertelorism and
eyebrow conjunction. Methods: a
bibliographic review was carried out
where information was collected from
publications, scientific journals indexed
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Waardenburg syndrome is classified into
different degrees or types, depending on
the symptoms presented by the patient:
Type 1: (PAX3 gene, locus 2qg35).
Conclusions: based on the information
collected from scientific journals, it is
confirmed that the inheritance of
Waardenburg syndrome is autosomal
dominant. In novo cases of this rare
syndrome are mentioned in the medical
literature, presenting specific
characteristics for their detection and
classification.

through the search engine in PubMed
Scielo and Google Scholar using the
research keywords. Development:

Key words: Waardenburg Syndrome,
Genetics, Complications, Congenital
Deafness, Pigmentary Disorder.
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INTRODUCCION

La sordera congénita puede estar presente en mas de 400 sindromes genéticos, el
sindrome de Waardenburg (SW) es una de las causas mds comunes de sordera congénita
sindromica caracterizada principalmente por la asociacidon de pérdida auditiva y cambios
pigmentarios, concretamente en el pelo, la piel y el iris.!!) Este sindrome debe su nombre a
Petrus Johannes Waardenburg (1986-1979), oftalmdlogo neerlandés que fue el primero
en describir la asociacidn entre sordera, pigmentacién del iris y cambios pigmentarios del
iris cambios pigmentarios del iris y el pelo, y anomalias del desarrollo de los parpados, las
cejas y la raiz de la nariz, o que hoy se conoce como Sindrome de Waardenburg tipo 1.2

Lo anterior concuerda con las investigaciones que plantean que: los pacientes con SW se
caracterizan por presentar hipoacusia neurosensorial congénita de grado variable vy
alteraciones pigmentarias en la piel, el cabello y los ojos.

Representa un patrén de herencia autosémico dominante y se distingue por cuatro tipos
con rasgos dominantes conferidos por variaciones en la pigmentacion (color) de la piel, el
cabello y el iris, distopia del cantorum, puente nasal ancho y sordera. La distopia de
Cantorum (movimiento externo del ojo, es decir, mayor distancia entre los ojos) es clinica
y genéticamente heterogénea debido a la expresién altamente variable de los genes
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causantes. Esto explica por qué algunas personas en la familia solo tienen canas
prematuras o hiperpigmentacién leve de la piel. )

ORPHA:3440

Nivel de clasificacion: Trastorno

Sinnimos: - Neonatal UMLS: C3266898
Prevalencia: 1-9/100 000 CIE-10- E703 MeSH: D014849
Herencia: Autosomica GARD: 5525

dominante o Autosémica recesiva CIE-11: EC23.2Y

OMIM: 148820 193500 193510 MedDRA: 10069203

600193 606662 608890 611584

Edad de inicio o aparicion: Lactancia,

Imagen1.- Adaptado de orpha .net. disponible en linea: https.//www.orpha.net/consor/cqi-bin/OC Exp.php?Lng=ES&Expert=3440

Este sindrome esta causado por una migracién o diferenciacién anormal de células de la
cresta neuronal durante el desarrollo embrionario. Se describe que en periodo neonatal,
los pacientes presentan anomalias en la pigmentacién (mechdén blanco, cejas y pestafias
blancas, parches blancos en la piel y heterocromia del iris) asociadas a una obstruccién
intestinal. La sordera neurosensorial es frecuente, precoz, y puede ser unilateral. El
desarrollo psicomotor es normal y no presentan discapacidad intelectual, de ahi la
importancia de la rehabilitacién auditiva precoz.®

Basandose en las caracteristicas fenotipicas que presentan los pacientes, el SW se ha
clasificado en cuatro grupos principales: SW tipo |, SW tipo Il, SW tipo Illl o sindrome de
Klein-Waardenburg, y SW tipo IV o sindrome de Waardenburg. y SW tipo IV o sindrome de
Waardenburg-Shah. El tipo | y el y SW tipo Il presentan caracteristicas muy similares,
distinguiéndose por los angulos oculares internos separados o distopia cantorial, que sdlo
estd presente en presente sélo en el SW tipo | @). EI SW tipo Ill es diagnosticado en
pacientes que, ademas de las caracteristicas del SW tipo I, presentan anomalias
musculoesqueléticas ®.. En cuanto al SW tipo IV, ademas de las caracteristicas que
presentan los pacientes con pacientes con SW tipo |, los pacientes con este tipo de
sindrome también presentan signos y sintomas de enfermedad de Hirschsprung > 7:&9),

El SW es un sindrome genéticamente heterogéneo, y se han encontrado varios genes se
han encontrado varios genes cuyas mutaciones originan diferentes tipos de SW: el gen
PAX3 estd asociado con el SW tipo | y SW tipo Il 1% 11 |os genes MITF y SNAI2 estdn
implicados en la génesis del SW tipo Il 112y |os genes EDNRB y EDN3 estan asociados al
SW tipo IV, y las mutaciones en el gen EDNRB también pueden originar el SW tipo Il
Ademads, tanto el SW tipo Il como el SW tipo IV pueden ser el resultado de mutaciones en
el gen SOX10 (11,
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Este trabajo pretende hacer una breve revisién sobre el SW, concretamente a nivel de
epidemiologia, manifestaciones clinicas, diagndstico de los grupos en los que se subdivide
el SW y las alteraciones genéticas responsables de su génesis, asi como su diagndstico
diferencial, tratamiento y prondstico. (1Y) Debido a lo planteado anteriormente es objetivo
de esta investigacion: describir la patologia y genética del sindrome waardenburg con
criterios diagndsticos como la distopia cantorum, las anomalias pigmentarias del iris, el
hipertelorismo y la conjuncién de las cejas.

METODO

Se realizé una investigacion de tipo cualitativa a través de un andlisis metddico de
informacién subjetiva en donde se recolecta informacion de publicaciones en revistas
cientificas y busqueda de informacién en bases de datos por medio del buscador en
PubMed Scielo y Google Scholar con el objetivo de recopilar y analizar informacién
verificada en relacién al sindrome waardenburg, para realizar una revision bibliogréfica y
comparar los resultados obtenidos.

También se considera una investigacion de tipo descriptiva, ya que a partir de la
informacién recolectada se analizan y detallan todos los aspectos relacionados con la
epidemiologia, manifestaciones clinicas, diagndstico de los grupos en los que se subdivide
el SW vy las alteraciones genéticas responsables de su génesis, asi como su diagndstico
diferencial, tratamiento y prondstico.

Este trabajo se fundamenta la busqueda de distintos resultados concretos con el fin de
identificar el asesoramiento genético en espina bifida, para poder aplicarlos en los
pacientes y obtener buenos resultados tanto en el diagnostico como en el tratamiento.

RESULTADOS
Epidemiologia

La incidencia del sindrome de Waardenburg es de 1/270 000 nacidos vivos, aunque debido
a su baja prenetrancia (20 %) la frecuencia total estimada es de 1/42 000 personas. Este

sindrome es ademas el causante de hasta el 3 % de los casos de sordera neurosensorial.
(12)

De este sindrome, se estima que la incidencia real en la poblacién es de 1/42 000. El SW
representa aproximadamente entre el 2% y el 5% de los casos de sordera congénita /) y
del 0, 9 % al 2, 8 % de los casos de sordera en la poblacién general & 4 8 9 y afecta a
ambos sexos (12),
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Implicaciones genéticas

El SW es genéticamente heterogéneo. Hasta la fecha, se han identificado mutaciones en 6
genes diferentes: PAX3 (2936.1), MITF (3p14-p13), SNAI2 (8q11.21), SOX10 (22g13.1),
EDNRB (13922.3), y EDN3 (20913.32). Las mutaciones en el gen PAX3 estan asociadas con
el SW1 y el SW3, mientras que el gen MITF esta mutado en los casos del SW2. En dos
familias con el SW2 vy albinismo ocular se ha descrito una herencia digénica de una
mutacién en MITF junto con una mutacidn en TYR (y/o el alelo hipomdrfico TYRR402Q).
Ademas, se han descrito deleciones en homocigosis en SNAI2 en dos casos de SW2. En
afectados por SW4 y SW2 se han observado mutaciones en SOX10. Asimismo, se han
descrito mutaciones en los genes EDNRB y EDN3 en el SW4. (3

Las mutaciones genéticas por las que se producen cada tipo se encuentran en distintos
genes y a diferencia de los tipos I, Il y lll de herencia autosémica dominante, de
penetrancia variable. El sindrome de Waardenburg tipo Il puede asociar retraso mental y
en el tipo IV sélo algunos pacientes con mutaciones en SOX10 pueden presentar
afectacién neuroldgica adicional. (12

Basta con que uno de los dos progenitores tenga este trastorno para heredarlo. También
los tipos 2 y 4 tienen un modelo de heredabilidad dominante, pero pueden heredarse
siguiendo un modelo genético recesivo en el que los genes mutados pueden ocultarse
durante diversas generaciones antes de ser heredados. (14

Manifestaciones clinicas

La incidencia mundial se estima en alrededor de 1/40 000. El sindrome de Waardenburg
tipo 1 (SW1) y tipo 2 (SW2) son los tipos mds comunes del sindrome de Waardenburg. El
sindrome de Waardenburg tipo 3 (SW3) y tipo 4 (SW4) son menos frecuentes, con tan sélo
unos pocos casos del SW3 descritos a nivel mundial hasta la fecha. El SW representa
alrededor del 3 % de todos los casos institucionalizados de pérdida auditiva congénita. )

Tabla 1. Los genes implicados y las manifestaciones clinicas

Gen Locus Manifestacion clinica Comentario

PAX3 2qg35 Heterocromia del iris tanto | Caracteristico la
completa como segmental o un | llamada “distopia
iris azul cantorum”

Pigmentacion de cabello.
Sordera neurosensorial congénita

MITF 3p14.1-p12.3 Sordera neurosensorial | Encontramos dos
congénita. Anormalidades en la | subclases dentro de
pigmentacion del iris, segmental, | este: Subtipo A:
completa o azul intenso. | Paladar hendido,
Pigmentacion del cabello, | espina bifida, vagina
también blanco en cejas vy | sin desarrollar. Subtipo
pestafias y mechén blanco,canas | B: Ausencia de
prematuras. afeccioén sistémica
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PAX3 2qg36.1 deformidades o sindactilia Menos comun
EDN3, EDNRB | 22g13.1,20913.32,13¢g22.3. | Afecciones graves neuroldgicas Es muy raro y surge de
y SOX10 la asociacién de un
sindrome de

Waardenburg de tipo 2
con la enfermedad de
Hirschsprung, siendo
esta enfermedad un
trastorno congénito

Tabla 1.- Adaptado de Scielo.sld disponible en linea: http.//scielo.sld.cu/scielo.php?script=sci_arttext&pid=51608-89212015000300020
Sordera neurosensorial

La sordera neurosensorial es la caracteristica mas frecuente del SW, se encuentra en el 60
% de los pacientes con SW tipo | y en el 90 % de los pacientes con SW tipo Il 14, La sordera
en el SW es neurosensorial, congénita y normalmente no progresiva.

Puede variar de leve a profunda ). La sordera del SW puede ser unilateral o bilateral. Sin
embargo, la sordera bilateral es mas frecuente que la unilateral, y puede ser asimétrica
(14) |3 sordera profunda bilateral es la forma de presentacién mas comun del SW tipo | y
SW tipo Il, pero sobre todo del tipo I.

Alteraciones pigmentarias

Iris: las alteraciones pigmentarias del iris incluyen la heterocromia completa, en la que la
heterocromia parcial, en la que existe un area del iris generalmente un segmento radial,
con una pigmentacion diferente al resto y la completa hipocromia total, en la que el iris
presenta una coloracién azul cristalina. La heterocromia parcial o total del iris se ha
encontrado en el 21 % al 28 % de pacientes con SW (1> 18) En cuanto a la heterocromia
parcial, puede ser unilateral o bilateral o bilateral, y cuando es bilateral, puede ser
simétrica o asimétrica. La heterocromia parcial es mas frecuente en el SW tipo Il en
comparacion con el tipo |, y puede encontrarse en el 4, 2 % de los pacientes con SW tipo |
y en el 27, 5 % de los pacientes con SW tipo Il 17), Por otra parte, hipocromia total, cuya
incidencia en pacientes con SW es del 14, 9 % al 42 % (1> 16) es mas.

Cabello: las alteraciones pigmentarias del pelo en el SW incluyen dos tipos de alteraciones:
la poliosis localizada, una raya blanca comun, generalmente en la linea media, regién
frontal, aunque puede aparecer en otras regiones como la temporoparietal, y la poliosis
generalizada, menos frecuente, que puede traducirse por una canicie precoz (8, La
poliosis localizada en la regidén frontal se observa entre el 17 % y el 58, 4 % de los
pacientes con pacientes con SW 13y puede ser evidente poco después del nacimiento o
aparecer mas tarde. Puede persistir durante toda la vida o desaparecer al cabo de unos
afnos. Por lo general suele causar una coloracion blanquecina del cabello. Sin embargo,
también puede causar una coloracion rojiza o marrén ©),
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En el 7 % de los casos de SW, los pacientes, en lugar de presentar poliosis localizada
poliosis generalizada, en la que el cabello se vuelve gris precozmente, que suele aparecer
antes de los 30 afios (19,

Piel: entre el 8, 3 % y el 50 % de los pacientes con SW presentan cambios pigmentarios de
la piel 13 15 18- con SW (13, 15 18) y pyeden ser de dos tipos: hipopigmentacién o
hiperpigmentacién. Por un lado, pueden presentarse como manchas hipopigmentadas,
con bordes irregulares bordes bien definidos y a veces hiperpigmentados (%, que
contienen puntos de manchas de hiperpigmentacidén en su interior. Estas alteraciones de
la hipopigmentacidn cutanea son congénitas y pueden encontrarse en la cara, el tronco o
las extremidades, y suelen estar asociadas a poliosis localizadas en la regién frontal. Por
otra parte, estas pigmentarias pueden presentarse como maculas hiperpigmentadas,
dando a la piel un aspecto "moteado", y pueden desarrollarse después del nacimiento en
zonas previamente hipopigmentadas.

Distopia: |la distopia corresponde a una retraccién de los angulos internos de los ojos y es
la mas frecuente en el SW tipo | y estd presente en cerca del 99 % de los pacientes
afectados (*°). La distopia se asocia generalmente a la blefarofimosis (disminucién de la
longitud de la fisura palpebral) 18), Para el diagndstico de la distopia se utiliza el indice W.
relacion entre las medidas biométricas de las distancias entre los angulos oculares
internos distancia interpupilar y entre los angulos oculares externos, por lo que no se ve
afectado por la edad, el sexo o la raza (*°. Cuando el indice W es superior a 1, 95 se
considera la existencia de distopia ®. Otras alteraciones faciales Agrandamiento de la raiz
de la piramide nasal, fusion de las cejas a nivel de la nasal y la hipoplasia de las alas
nasales son caracteristicas que también pueden asociadas a la distopia en el SW tipo | 4.

Otras caracteristicas faciales descritas son: sutura metdpica persistente y mandibula de
forma cuadrada (29,

Otras condiciones asociadas: se han descrito otras alteraciones asociadas al SW. Los
pacientes con SW tipo | tienen mayor riesgo de espina bifida 2% 22, escapula alada ¥y
hendidura palatina 3. Las alteraciones musculoesqueléticas son caracteristicas del SW
tipo Ill. EL SW tipo IV se asocia a la enfermedad de Hirschsprung y a alteraciones
neuroldgicas como neuropatia periférica neuropatia periférica, retraso mental, ataxia
cerebelosa y espasticidad en el SW tipo IV (24 25),

Diagndstico y clasificacion

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 cabello (mechdon de cabello blanco), familiar de primer
grado afectado y distopia cantorum. Los criterios menores son: manchas cutadneas
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hipopigmentarias, sinofidria, raiz nasal ancha, orificios nasales antevertidos, poliosis y
filtro labial corto.??

Basandose en las caracteristicas fisicas que presentan los pacientes, el SW fue clasificado
en cuatro grupos principales: SW de tipo I, SW de tipo Il, SW de tipo Ill o sindrome de
Klein-Waardenburg y SW de tipo IV o sindrome de Waardenburg. tipo IV o sindrome de
Waardenburg-Shah. Asi pues, el diagndstico del SW es un diagndstico clinico ®, y a
continuacion se presentan los criterios utilizados para su diagndstico. A continuacion, se
presentan los criterios utilizados para su diagnéstico.

Tabla 2. Adaptado de GAES

Tipo Implicacion clinica Genes asociados

Tipo 1 1. Sordera neurosensorial congénita GEN PAX3.
2. Cambios pigmentarios del iris:

a. Heterocromia completa - dos iris de colores
diferentes

b. Heterocromia parcial o segmentaria -
segmentos de pigmentacién azul o marrén en uno
o0 ambos iris pigmentacién marrén en uno o
ambos iris

c. Hipocromia total - iris azul cristalino

3. Poliosis localizada, generalmente en la region
frontal

4. Distopia (indice W > 1,95)

5. Familiar de primer grado afectado

TIPO III anomalias musculoesqueléticas de las gen PAX3.
extremidades superiores. Los pacientes presentan
contracturas e hipoplasia muscular de los
miembros superiores

TIPO IV Presentan disminucién de la velocidad de EDNRB y GENES EDN3
conduccion nerviosa responsable de una
disminucion de la masa muscular o atrofia y
también arreflexia

Fuente disponible en linea: https://www.gaes.es/enfermedades-oido/enfermedades-discapacidad-auditiva/sindrome-de-waardenburg

Veamos ahora en el sindrome de Waardenburg cual es el cromosoma afectado: El
sindrome de Waardenburg es una enfermedad genéticamente heterogénea: en las
personas diagnosticas con este trastorno se han identificado mutaciones en 6 genes
diferentes: PAX3 (2936.1), MITF (3p14-p13), SNAI2 (8g11.21), SOX10 (22q13.1), EDNRB
(13922.3), y EDN3 (20q13.32). (3)

Algunas de estas mutaciones se asocian con los tipos 1 y 3 del sindrome, que siguen un
esquema autosémico dominante y hereditabilidad: basta con que uno de los dos
progenitores tenga este trastorno para heredarlo. También los tipos 2 y 4 tienen un
modelo de hereditabilidad dominante, pero pueden heredarse siguiendo un modelo
genético recesivo en el que los genes mutados pueden ocultarse durante diversas
generaciones antes de ser heredados. (23
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Se considera que la incidencia mundial es de 1 caso cada 20 000-40 000 personas. El
sindrome de Waardenburg de tipo 1y 2 es el mds habitual, mientras que el tipo 3y 4 es
mas raro. En total, el sindrome es responsable de aproximadamente el 3% de todos los
casos de pérdida auditiva congénita. (23

El sindrome de Waardenburg se clasifica en diferentes grados o tipos que van del tipo i al
tipo iv, los mas frecuentes son el tipo 1 y el tipo 2. Los tipos 3 y 4 son denominados
sindrome de Klein-Waardenburg o seudo-Waardenburg y Shah-Waardenburg
respectivamente. Este sindrome es autosémico dominante para los tipos 1, 2, 3 y recesivo
para el tipo 4; casos aislados no familiares sugieren mutaciones espontdneas.

Ademas, asociada a la neuropatia, existe también una neuropatia central que provoca
ataxia cerebelosa, nistagmo, espasticidad, retraso mental, retraso mental neonatal,
arreflexia. retraso mental, hipotonia neonatal, hipoventilacién o convulsiones (24 25),
Tratamiento y pronéstico.

No existe un tratamiento especifico y eficaz para el SW. El tratamiento del SW es signos y
sintomas especificos de cada individuo y en ocasiones puede ser necesario coordinar
equipos multidisciplinares puede ser necesario coordinar equipos multidisciplinares
compuestos por otorrinolaringdlogos, dermatdlogos, oftalmélogos, ortopedistas
gastroenterdlogos, fisioterapeutas y/u otros profesionales sanitarios (26),

El reconocimiento precoz de la sordera neurosensorial es extremadamente importante
para el desarrollo psicolégico y social del nifio con SW (3) siendo que con la correccidn
correccion de los déficits auditivos mediante la implantacion coclear, los pacientes con SW
deberian poder llevar una vida normal ?7), Por lo tanto, el SW tiene un buen prondstico.
Sin embargo, pacientes con SW tipo lll, ya que pueden necesitar cirugias ortopédicas de
correccion y los pacientes con SW tipo IV, porque corren el riesgo de sufrir complicaciones
de la enfermedad de Hirschsprung la enfermedad de Hirschsprung puede presentar una
mayor morbilidad y mortalidad 9,

La mayoria de los pacientes afectados tienen una esperanza de vida normal. Con respecto
a la deficiencia auditiva en los tipos |, lll y IV suele permanecer estacionaria mientras que
en el tipo Il puede ser progresiva. Su diagndstico precoz es importante para un adecuado
desarrollo del lenguaje, educacién y los problemas psicoldgicos que pueda ocasionar. En el
tipo Il las alteraciones dseas y musculares pueden ser incapacitantes y requerir
tratamiento ortopédico y el caso del tipo IV es necesaria la cirugia para la enfermedad de
Hirschsprung. % Se debe buscar asesoramiento genético para los futuros padres con
antecedentes familiares de sindrome de Waardenburg.

Los tratamientos mas habituales incluyen: implantes cocleares o audifonos para la pérdida
auditiva; intervenciones quiruirgicas para prevenir o eliminar las oclusiones intestinales;
intervenciones quirdrgicas para corregir la fisura palatina o el labio leporino; tratamientos
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cosméticos para el cabello y la piel; apoyo psicoldgico y refuerzo escolar durante la etapa
formativa.(*4

El sindrome de Waardenburg es un raro desorden autosémico dominante caracterizado
por manifestaciones clinicas de albinismo parcial, sordera congénita bilateral, anomalias
en el desarrollo de las dreas interoculares y otras anormalidades del desarrollo. 2%

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 hemos encontrado otros casos descritos en la literatura especializada,
hipospadias peneana y criptorquidia bilateral.(*?)

El sindrome de Waardenburg tipo 1 (SW1), caracterizado por sordera o hipoacusia,
distopia cantorum, alteraciones pigmentarias del iris (heterocromia total del iris, o parcial
o isohipocromia (ambos ojos azules, palidos o poco brillantes) y el cabello. Mas del 90 %
de los individuos tienen mutaciones en el gen PAX3, lo cual evidencia la heterogeneidad
de locus.®

CONCLUSIONES

Las En base a la informacion recopilada de las revistas cientificas se determiné que la
herencia del sindrome de Waardenburg es autosdmica dominante, los casos in novo de
este sindrome poco frecuente se mencionan en la literatura médica, presentando
caracteristicas especificas para su deteccion y clasificaciéon. El diagndstico precoz ayuda a
contribuir con un estilo de vida adecuado y por consecuencia un mejor prondstico.
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