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Abstract
Waardenburg syndrome is a genetic syndrome, 

inherited in an autosomal-dominant pattern.

It is a neuroectodermal disorder characterized 
by deafness and pigmentary disorders in the eyes, 
hair and skin. 

There are two types: Type I (WI) has increased 
internal intercanthal distance (“dystopia cantho-
rum”), and type II (W II) has not. 

It is estimated that bilateral sensorineural hea-
ring loss occurs in 25% of cases of Waardenburg 
syndrome type I and in 50% of type II.

Two other types were described: type III (Klein 
Waardenburg), associated with upper limb disor-
ders, and type IV (Waardenburg Shah) that is asso-
ciated with Hirshprung disease.
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Resumen
El síndrome de Waardenburg  es un síndrome 

genético de herencia autosómica dominante y se ca-
racteriza por desórdenes neuroectodérmicos: sorde-
ra y desórdenes pigmentarios en los ojos, el cabello 
y la piel. Se distinguen dos tipos: el tipo I (W I) ca-
racterizado por el aumento de  la distancia intercan-
tal interna (“dystopia canthorum“), y el tipo II (W 
II), sin aumento de la distancia intercantal. Se esti-
ma que la hipoacusia neurosensorial bilateral acon-
tece en el 25% de los casos de Waardenburg tipo I y 
en el 50 % de los tipo II. Se describe también el tipo 
III (Klein Waardenburg), asociado a alteraciones de 
los miembros superiores, y el tipo IV (Waardenburg 
Shah) que se asocia a enfermedad de Hirshprung.
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denes genéticos, Manifestaciones otorrinolaringoló-
gicas.

Síndrome de Waardenburg
Waardenburg describió en 1951 el síndrome que 

lleva su nombre, reportándolo en el American Jour-
nal de Genética Humana.

 Halló este síndrome en el 1,4% de los niños sor-
dos congénitos y estimó una incidencia de 1 caso 
cada 42.000 recién nacidos en Holanda. (1)

El síndrome de Waardenburg se caracteriza por 
la presencia de hipoacusia neurosensorial y desór-
denes pigmentarios en la piel, los ojos y el cabello. 

Al examen físico podemos hallar desplazamiento 
lateral del canto interno del ojo (“ dystopia cantho-
rum”), con fisuras palpebrales cortas. Hipoplasia de 
alas nasales, dorso ancho y alto, o punta cuadrada, 
cejas pobladas que pueden encontrarse en la línea 
media. (2)

La sordera es, en la mayoría de los casos, la dis-
capacidad más grave y generalmente es de tipo bi-
lateral y severa, causada por defectos del órgano de 
Corti. (3,4)

El albinismo parcial más comúnmente está ca-
racterizado por el mechón blanco o por ojos azules 
luminosos y pálidos, con estroma hipoplásico de 
iris. También se puede hallar heterocromía iridia-
na, áreas de vitiligo en la piel, otras zonas de vellos 
blancos. (1,6)

El cabello puede presentar encanecimiento pre-
maturo. El mechón puede o no estar desde el naci-
miento. (5)
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Ocasionalmente pueden hallarse alteraciones 
cardíacas, agangliosis colónica de Hischprung, atre-
sia de esofágo, atresia anal, vértebras supernumera-
rias, escoliosis, etc.

Hageman y Delleman describen  dos tipos de 
Waardenburg: el tipo I, con desplazamiento lateral 
del canto interno del ojo que se debe a una muta-
ción en el gen PAX 3, localizado en el cromosoma 
2q35. Presentan una incidencia de sordera del 25%.

El tipo II, sin desplazamiento lateral del canto 
interno del ojo, se debe a la mutación del gen de 
la microftalmía humana, en el cromosoma 3p12,3-
p14,1, con una incidencia de HNS estimada en un 
50 %. (7)

Existe también el tipo III (síndrome de Klein 
Waardenburg), que presenta hipoplasia muscular, 
defectos de miembros superiores, contracturas en 
flexión, sindactilia y el tipo IV (Waardenburg Shah), 
que se asocia con agangliosis colónica. (1,2,8)
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Waardenburg tipo III  
(Klein Waardenburg),  
asociado a alteraciones de  
los miembros superiores.
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Sme. de Waardenburg tipo I, con 
heterocromía de iris.

Waardenburg Tipo I, que presenta 
hipocromía iridiana bilateral. Ob-
sérvese la dystopia canthorum y el 
mechón frontal con canas. 

Sme. de Waardenburg Tipo I, que presenta heterocromía iri-
diana y aumento de la distancia intercantal interna, hipoacu-
sia neurosensorial bilateral profunda.

Sme. de Waardenburg Tipo I, con dystopia canthorum, hipo-
cromía iridiana bilateral, cejas pobladas, punta nasal cuadra-
da, hipoacusia neurosensorial bilateral profunda.




