Contribucion al sindrome de szfdméurg

Por ¢l Dr. EamiLio ALEmAn)

En el aio 1960 publican los Dres.
Valledor, Liane Borholla y ecolabora.
dores' los dos primeros casos de este
curioso sindrome gue se observan en
Cuba, siendo complementado este estu.
dio por una observacidn de la Dra.
Liane Borbolla® en 1961, tocindonos
ahora a nosotros la presentacién de un
cnarto easo del sindrome deserito pri-
mero por Waardenburg®, siendo este
caso nuestro incompleto por faliarle
uno de los elementos principales como
es el mechdén de cabellos blancos cn la
frente, aungue s presenta los caracte-
res mis lipicos que estin constitunidos
por las anomalias de los parpados. Asi-
mismo informamos en cste articulo la
abservacidn de un niile que presenta
como tinica anomalia un mechén de
cabellos blancos, v aungue la aparien-
cia de la raiz nasal nos hizo de primer
momento pensar que se trataba del sin-
drome en cuestidn, las mediciones de las
distancias intercantales e interpupilares
eran normales en este caso.

Caso 1

Nino Juan J. K. F., Historia Clinica
No. 50718 del Hospital “Angel A. Aba-
i, de 2 anos de edad, blanco,

Es traido incidentalmenie a la con
sulta externa del Hospital, llamdandole
la atencidn al médico consullante las ex-
traias caracteristicas de su fascie, por

(*y Jefe del Servicia de 2o, Infancia (va-
rones) del Hospital “Angel. A, Aballi*,
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lo que nos lo remite al Servicio de 2?
Infancia,

Al examen [isico presenta: 1) hetero-
cromia iridum (el iris derecho es de
color pardo, el ixquicrdo es azul); 2)
malformacién de los dngules internos
de los ojos (distopia cantorum, 3) ccjas
muy pobladas, 4) ensanchamicnto de
la raiz de la nariz). Ante la sugestion
de hipertelorismo efectnamos la me-
dicién de la distancia interpupilar gque
en este caso fue de 55 mm., por lo que
quedaba climinada la posibilidad de
hipertelorismo en cuyo caso serin ma-
yor de 70 mm. La distancia de los
angulos inlernos era en nuestro  caso
de 40 mm., v la de los dngulos externos
de 80 mm. Presenta ¢l nino ademas
sordera que no se puede mediv por ra-
zones obvias,

El nifio presenta ademiis lagrimceo
continue, debido esto a que los puntos
lagrimales se hallan desplazados late-
ralmente y no quedan frente al con.
ducto lagrimal como debe ser normal-
mente,

El examen cardiovascular es negati-
vo de anomalias,

A nivel del coxis existe una depresion,
no constatindose trayecto fistuloso al.
guno, considerando que se trata de un
quiste pilonidal.

Los demas examenes tanto el fizico
como loz de laboratorio no ofrecen na-
da desde el punto de vista patolégico.
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Frente a estos caracteres se plantea
el sindrome de Waardenburg, hasado
en los siguientes criterios:

1) Malformacién de los dngulos in-
ternos  de los ojos  (distopia
cantorum) .

2} Desplazamiento lateral de los pun-
tos lagrimales con lagrimeo.

3) Raiz de la nariz ancha y promi-
nente.

4} La parte interna de las cejas muy
pobladas,

5) Heterocromia iridum.

&) Sordera.

Diagnastico diferencial

Es muy importante no confundir
este sindrome con dos procesos que si
se ven de modo superficial pueden
asemejirsele, dos procesos que conlle.
van alteraciones de la mentalidad: hi.
pertelorismo ¥ sindrome de Down
{mongolismo) .

Fisch® refiere que 3 de sus casos fue.
ron diagnosticados inicialmente como
afectos del sindrome de Down v 3 como
portadores de hipertelorismo. Es sabi-
do que frecuentemente se diagnostican
casos de sordera intensa con ausencia
de lenguaje o desarrollo tardio del mis-
mo como portadores de déficit mental,
¥ si un nifio sordo en estas condiciones
presenta ademis un aspecto facial que
superficialmente se parece al mongalis-
mo (aspecto debido a la anomalia del
parpado) o al hipertelorismo (debido
al aspecto superficialmente aparente de
un espacio inter-ocular muy ancho),
se pueden derivar conclusiones erréneas
y perderse un tiempo valioso antes de
llegar a establecer el diagndstico co-
rrecto. El déficit mental no forma par-
te del sindrome que exponemos.

Ya se ha mencionado que la defor.
midad del parpade no constituye un
pliegue del epicanto. El nifio mongo-
liano puede tener un pliegue del epi-
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canto y un puente nasal bastante depri-
mido, pero no existe deformidad pal-

pebral.

En ¢l hipertelorismo hay un aumen-
to considerable del espacio inter-ocular
debido al desplazamiento lateral de los
globos oculares como lo indica el es-
quema gque ofrecemos. El espacio inter-
ocular en el sindrome que estudiamos
es normal y no existen evidenmcias de
anormalidades dseas tipicas del hiper-
telorismo.

Consideraciones con respecto
a sintomas y signos

La sordera constituye numéricamente
el sintoma invalidante mas significativo
de este gindrome, y cuando se consulta
al médico diches sujetos vienen fre-
cuentemente a la consideracion de un
especialista de GNO, siendo importante
que éste deba poseer un conocimiento
preciso de los signos ya que se hallan
en juege importantes aspectos de diag-
nostico diferencial,

Waardenburg® (1951) describié en
detalle todas las caracteristicas del sin.
drome por lo cual solo ofreceremos aqui
una breve sintesis del mismo.

1) Deformidad del parpado

Ambos pirpados confluyen en el can-
to inlerno de cada ojo casi a nivel de
la porcién mesial o interna de la cér-
nea. La cantidad de esclerdtica normal-
mente visible en el lado mesial y la
correspondiente del lateral son iguales,
mientras en ¢l caso de la anomalia que
consideramos no hay esclera visible al-
gung en ¢l lado mesial, descendiendo ¢l
parpado superior en una curva casi
vertical a mivel del limite mesial de la
cornea para fusionarse con ¢l parpado
inferior, formando asi un tipo inusual
de comisura palpebral mesial.

La condicion puede crear la ilusién
de un puente nasal ancho y de estrabis.
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mo, demostrando, sin embargo,
Ia inspeccidn cuidadosa que los
ojos estin derechos ¥y que no
hay desplazamiento de los glo-
hos oculares. El puente nasal
que se halla frecuentemente de-
primido en estos casos no es
necesariamente  anormalmente
ancho: la distancia entre los
centros  de ambas pupilas es
idéntico tanto en los pares de
ojos normales como en los que
presentan el sindrome,

La deformacion ez, desde el
punto de vista gendtico, el signo
de mayor penetracion de los que
componen el sindrome y se halla
easi siempre presenie, habiendo,
sin embargo, casos en que varios
de los otros signos pueden ob-
servarse sin que exista deforma-
cion de los parvpados,

Esta anomalia no debera ser
confundida con un plicgue epi-
cantal. Un epicantns (vlica or-
bitalis) es wn pliceue vertical
verdadero, va interno por la na-
riz, ya mediano, extendiéndose
desde el plicgue nasal hasta el
parpado superior. Tsos pliegues son
normales durante la época fetal desde
¢l tercer al sexto mes. desapareciendo
usualmente al nacer el nife, aunqgue
ocasionalmente pueden persistir por al.
giin tiempo. En las razas mongdlicas
persiste hasta la vida adulta, dando
lugar al ojo mongilico tipica,

2} El color de los ojos

El eolor original del iris es azul os-
curo, ¥y &l existe una falla inherente al
desarvollo del pigmento, los ojos retie-
nen su original color azul oscuro,

La pigmentacion defectuosa del iris
ocurre en esle sindrome ya como resul-
tado de falta total de desarrolle de
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Fic. 1, El mifie J. R. F, ofrecienda los aspectos ca-
racteristicos del sindrome de Wasrdenburg,

pigmento en amboz ojos (el iris ez en-
tonees de un azul oscuro) o solo de un
ojo (un iriz es azul ¥ el otre parde
—heteroeromia iriduom-—), La heters.
eromia pucde ser también parcial coan-
do wn ojo es pardo ¥ en el otro una
parte del iris es parda v la olra parte es
azul. Ocasionalmente una heteroeromia
parcial ocurre en ambos ojos, En otros
cazas s desarrolla alguna melanina en
amhbos ojos v ¢l iriz azul oscuro se ha-
lla en este caso salpicade de manchilas
O puntos 0scuros,

Numerosas variaciones' han sido oh-
servadas  indicando varios grados de
pigmentacion, siendo, en electo, esta
graduacién de grados minimos a mas
pronunciados de los distintos signos, una
de las caracteristicas de este sindrome,
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3)  Mechon blanco

Este se manifiesta como una
lista o banda de pelo blanco
que parte del eentro de la frente
o un poco por fuera del mismo
y se exticnde desde ¢l nacimien-
to de loz cabellos afectados o
un poco por encima del mizmo,
pudiendo ocurrir ya en forma
de unas cuantas hebras de pelo
blanco ya como una amplia
zucdeja.

Hay que tener presente que
un mechon de cabellos blancos
en ¢l medio de la porcion fron-
tal no es ciertamente un fend-
meno raro. Puede ocurrir como
un sizne hereditario a través de
varigs  generacioncs, y es g
néticamente  diferente de  este
sindrome  de  Waardenburg,
existiendo un easo bien docu-
mentado, el de la familia Percy,
Dugues de Northumberland, en

s cuya familia se presentd un me-
Fic. 2. Close up del mismo caso, demostrative del Y fayroam
dndrome do Woardenburg. chin de cabellos blaneos en lo.

Fic. 3, En la purte superior: ojos normales, pudiéndose abscrvar o porcion

de esclerdtice en la purte interna, igusl o la porcién externo. En la parte

inferior: ojes correspendientes al sindrome de Weanrdenburg, en los que so

aprecia el desplazamiento del dngulo interno hacia afwera, raduciendo o cosi

cera ln porcion de esclerdtica wisible, Lo distoncia imterpupilar es igeal a la
de los ojoz normales, (Segin Fisch.)
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calizacién frontal durante mds
de 500 afios, notindose la pri-
mera vex en un Percy del si-
glo xv.

El segundo de los casos obser-
vados (fig. 4} parcee correspon-
der a este aspecto de la cuestién,
ya que el nifio no presentaba
ninguna de las olras caracteris-
ticas del sindrome, especialmen.
te la de la deformidad del
pirpado.

4) Configuracién del craneo

Como bien sefiala Fisch* exis-
te indudablemente una configu-
racién craneal tipica formando
parte del sindrome y cuando se
agrupan las fotografias de todos
los casos estudiados se nota que
la semejanza es muy notable
dando la imprezion de que todos
estos nifios son hermanos, algo
parecido a lo que ocurre con
loz nifios afectos del sindrome
de Down.

El perfil es tipico ¥ a menudo
¢l puente nasal se halla depri-
mido, siendo frecuentes las sinusitis era-
nicas y la obstruecién nasal en estos
nifios,

Los eximenes radiolégicos del erdneo
efectuados en algunos de los nifios afec-
tos del sindrome a fin de investigar
sinusitis y otrog procesos revelaron in-
cidentalmente que existia en muchos
casos una sutura metopica, siendo inte-
resante motar a esle réspecto gque uno
de los signos ohservados en algunos ca-
sos y descrite por Waardenburg en la
presencia de una ligera depresion li-
neal en la frente que se extendia hasta
la punta de la nariz,

La mandibula es masiva, lo cual con-
tribuye en gran parte a ofrecer el as-
pecto caracteristico que hace que los
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Fic.

pere ningiin ofro sgrm
4T

4.

Cage 2: Sélo presenta ol mechin blanco,

atribuible al sindrome de
redenburg.

contornos de las fotos de todos los casos,
superpuestas, fueran casi idénticos,

5) Sordera

Mediante audiografia se han obser-
vado los signientes tipos de defecto
auditivo:

Tipo 1: una sordera casi total -con
audicién residual escasa para las bajas
frecuencias.

Tipo 1I: grade moderado de sordera
con pérdida uniforme de audicién para
las bajas y medianas frecuencias con
conservacion de las mas altas, a menu-
do con audicién normal para loz 6,000
y los 8,000 c.s.

Una combinacién de amhos tipos es
posible en el mismo individuo, pre-

R.C. P .
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sentando ¢l tipe I en un oido y el tipo
I en el otro. La variedad tipo I ocu-
rre més frecuentemente como sordera
unilateral, aunque en los casos exclu-
sivamente wunilaterales la sordera de
tipo I ocurre raras veces, observindose
méas corrientemente la variedad mode-
rada o leve.

6} Piel manchoda

Zonasz de piel despigmentada y otras
pardas dando un aspecto moteado es
otro de los signos que forman parte de
este sindrome,

Fizch* ha observado una familia con
este signo en grado pronunciade. El su-
jeto tenia cejas y pestafias blancas en
ambos lades. Loz ojos eran de color
azul claro. Ademis era easi totalmente
sordo. Se observaban numerosos motea-
dos de intensidad variable en piernas,
cara y cuerpo. Todos los miembros de
la familia presentaban también cstos
moteados eirenlares de la piel. Varios
eran sordos y algunos ofrecian un me-
chén de cabellos blancos.

La piel moteada es uno de los signos
bastante frecuentes del sindrome, aun-
que no en grado tan pronunciado. Ello
fue constatade al examinar material fo-
togrifico* y observar cudn frecuentemen-
te estaba afectada la piel de la cara.
lo cual se debia a que el “flash” usade
para las fotos contenia rayos ultraviole-
tas, los que destacaban el signo, que era
dificilmente visible al examen directo
de cada paciente, por lo cual se acon-
seja un estudio detallado con rayos ul-
travioletas planos en cada caso sospe-
choso.

Hay gran interés genético en este
signo porque s¢ sabe que ocurre en al-
gunos animales y es probable que el
sindrome compuesto por sordera, me-
chén blanco, ete., del hombre se halle
en estrecha relacién con el “dapple ca-
rrier state” de los perros, apareciendo
en perros el “dappling” (salpicado) co-

R. C. P.
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mo ¢l “harlequin marking” del Gran
Danés, que se observa ocasionalmente
en asociacion con heterocromia iridum,

Y aunque estas son anomalias meno-
ree, cs importante nolar, como senalé
Sorshy®, que el gene ¢n estado de ho-
mocigote conduce a anomalias mas se-
rias, incluyendo discolocacién del pelo,
sordera v ceguera por malformaciones
oculares, y, lo que es mas importante,
pueden aparecer malformaciones gro-
seras que llegan hasta mortinatalidad
o muerte precoz, de lo cual eita Fisch*
varios ejemplos, ¥ estudiando cudl mal
formacién era la causa posible de la
muerte temprana, encontré en una fa.
milia una causa a considerar: atresia
de 1a parte inferior del eséfago que con-
dujo a muerte precoz, y que presentaba
anomalia tipica del parpado, el ojo de-
recho era azul y el izguierde ofrecia
heterocromia parcial (los dos tercios
externos del iris eran pardos, mientras
el tercio interno era azul) ; era una ni-
fia sorda ¥ pasé la mayor parte de su
vida en hospitales por la atresia del esé-
fago.

Tenia ademds un gran diverticulo de
Meckel en la parte inferior del ileon
ide 8 x 3 em.) En la radiografia del
crinco s¢ observé sutura metépica. Mu-
rié a la edad de 3 afios ¥ medio victima
de bronconeumonia, complicacién de
una intervencién transtoricica para tra-
tamiento quirirgico de la anomalia del
esdfago.

El Dr. P. L. de la Harpe® reporté re-
cientemente (1962) un caso de este sin-
drome en una niia sud-africana nativa,
que presentaha 5 de las 6 caracteristicas
del mismo: distopia cantorum con des-
plazamiento lateral de los puntos lagri-
males, hipertricosis de las porciones me-
siales de las cejas con confluencia, raiz
nasal ancha, ojos azul violade (mucho
mis oscuro que el color azul corriente)
v un mechén de cabellos blancos, fal-
tando la sordera, ofreciendo el pedigree
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de la familia que, es bastante demostra-
tivo,

RESUMEN

Reportamos un nifo blanco de 2 aios
de edad que presentaba 5 de las 6 ca-
racteristicas del Sindrome de Waarden-
burg: 1) heterocromia iridum, 2) mal-
formacién de los dngulos internos de
los ojos (distopia canthorum, 3) hi-
perplasia y confluencia de las eejas en
su parte interna, 4) ensanchamiento de
la raiz de la nariz y 5) sordera, faltando
solamente el mechdén de cabellos
blancos.

El niiio presentaba ademdés lagrimeo
continug debido al desplazamiento la-
teral de los puntos lagrimales.

No se encontrd en ninguno de los an-
cestrales del paciente evidencia alguna
del sindrome.

SUMMARY

A case of Waardenburg’s syndrome
is recorded in a Cuban white boy, aged
two years, in which there were five of
the characteristics of the syndrome:
dystopia catherum, broad, high nasal
root, hyperplasia and confluence of the
medial portions of the eyerhrows, total
heterocromia irides, congenital deafness,
lacking the white forelock.

No other member of the family had
any of the characteristics of this syn-
drome,
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