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RELATO DE CASO

CASE REPORT

Sindrome de Waardenburg:
achados audiologicos em 2
irmaos

Carlos Henrique F. Martins', Fabiana R.
Yoshimoto?, Priscila Z. Freitas®

Resumo

A sindrome de Waardenburg foi inicialmente descrita em
1951 por P.J. Waardenburg, como uma condi¢io autossdmica
dominante que apresenta penetrancia e expressividade vari-
aveis de seus caracteres. Os sinais clinicos mais frequentes
sao: deslocamento lateral dos cantos internos dos olhos
(telecanto), hiperplasia da porcao medial dos supercilios
(sinoftis), base nasal proeminente e alargada, alteracdes na
pigmentacao da iris e da pele, surdez congénita, mecha bran-
ca frontal ou encanecimento precoce. Este estudo foi realiza-
do em dois irmaos de uma familia, que apresentavam carac-
teristicas clinicas da sindrome de Waardenburg, entre elas a
deficiéncia auditiva. Os pacientes foram submetidos 2 uma
avaliacdo otorrinolaringolégica, audiologica e genética.

Waardenburg’s syndrome:
audiological findings in 2
brothers
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/ Summary

C‘ aardenburg’s Syndrome, first described in 1951 by
PJ. Waardenburg, is an autossomal dominant condition with
variable penetrance and expressivity of its features. The
clinical signs are lateral displacement of the inner canthi of
the eyes, confluent eyebrows, broad and prominent nasal
root, pigmentation changes of the irises and skin,
sensorineural deafness, white forelock or early graying of
the hair. This study was based on two brothers who presented
a typical clinical picture of Waardenburg’s Syndrome,
including hearing loss. Otolaryngological, audiological and
genetical evaluations were conducted.
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INTRODUCAO

A sindrome de Waardenburg, inicialmente descrita em
1951 pelo oftalmologista e geneticista holandés P.J.
Waardenburg, € uma condi¢io autossomica dominante, com
penetrincia e expressividade variaveis.

Os sinais clinicos sdo representados por:

deslocamento lateral do canto medial e do ponto lacrimal
inferior (dystopia canthorum);

raiz nasal proeminente e alargada;

hiperplasia da por¢ao medial dos supercilios;

mecha branca frontal;

heterocromia total ou parcial da iris;

surdez congénita.

Outras caracteristicas tém sido observadas e acrescidas
ao quadro clinico por outros autores, como hipopigmentacao
cutinea, encanecimento precoce, aspecto facial peculiar,
hipoisocromia da iris e alteracdes pigmentares retinianas,
além de associacoes com fendas palatinas e labiais. Os novos
critérios aceitam a inexisténcia da dystopia canthorum, o
que divide a sindrome em dois tipos, dependendo da sua
presenca (tipo 1) ou sua auséncia (tipo ID.

Waardenburg calculou que a incidéncia da sindrome
entre os portadores de surdez congénita € de aproximada-
mente 1,43% e de 1:42.000 entre a populacio geral. No-
vos estudos estabeleceram uma variacio de incidéncia da
sindrome de Waardenburg entre os surdos congénitos de
0,9% no estudo de Partington, 2,07% no estudo de Reed,
2,33% no estudo de Di George, e 2,8% no de Ahrendts.

A patologia auditiva especifica da sindrome de
Waardenburg nem sempre estd bem definida. Alguns estudos
relatam uma hipoplasia de coclea, aplasia ou hipoplasia do canal
semicircular posterior, vestibulo anormal e auséncia de janela
oval revelada pela tomografia computadorizada de mastéides.

APRESENTACAO DE CASOS CLINICOS

Dois irmaos com sindrome de Waardenburg foram
atendidos no servigco de otorrinolaringologia do CEDALVI —
Hospital de Reabilitacio de Anomalias Craniofaciais, USP,
Bauru, em 2001. Ambos os irmidos (A e B), sio do sexo
masculino com idades de 19 e 9 anos respectivamente. Os
irmaos foram classificados com sindrome de Waardenburg
tipo I pela genética de acordo com os critérios de diagnéstico
propostos por Farrer et al.

Foram realizados anamnese, exame otoscopico,
audiometria tonal, e impedanciometria. O grau da perda
auditiva foi determinado através de uma avaliacao dos valores
médios de acordo com a frequéncia, e os resultados foram
classificados de acordo com Russo e Santos (1993) e com o
International Bureau for Audiophonology, que classifica a

perda auditiva quanto ao grau em: 0 — 20 dB: normal; 20 —
40 dB: perda auditiva leve; 40 =70 dB: moderada; 70 — 90
dB: severa; e acima de 90 dB: profunda.

Os pacientes vieram encaminhados ao nosso
servico com queixas de defici€éncia auditiva. O paciente
A, de 19 anos referia surdez percebida pelos pais e
diagnosticada com aproximadamente 1 ano de idade,
como deficiéncia auditiva neurossensorial profunda
bilateral. O paciente B referia dificuldade auditiva no
ouvido direito percebido pelos pais aos 8 anos de idade
e diagnosticada como deficiéncia auditiva neurossensorial
profunda 2 direita, sendo o ouvido esquerdo com audi¢ao
normal. Nos exames realizados em nosso servico, a
otoscopia apresentou-se normal com membranas
timpanicas integras bilateral e a timpanometria com curva
tipo A em ambos o0s irmios. A audiometria mostrou uma
perda auditiva neurossensorial profunda bilateral no
paciente A, e no paciente B uma perda auditiva
neurossensorial profunda a direita e moderada-severa a
esquerda. O reflexo estapediano estava ausente no
paciente A, e no paciente B ausente 2 direita e presente
a esquerda, com sinais de recrutamento. Nao havia indicios
de outras doencas que pudessem levar a deficiéncia
auditiva no pré, peri ou pos-natal.

DISCUSSAO

A deficiéncia auditiva € o sintoma mais preocupan-
te da sindrome de Waardenburg. Originalmente,
Waardenburg estima que a penetrancia da surdez nesta
sindrome é de 20%, entretanto, estimativas recentes sao
de 36% a 58% no tipo 1 e 57% a 74% para o tipo IL. Silva et
al. relata que a surdez € unilateral em 21% dos pacientes e
bilateral em 46%. Hageman e Delleman observaram que
na sindrome de Waardenburg tipo I, 28% dos pacientes
apresentavam surdez bilateral e apenas 8% apresentavam
surdez unilateral, ja na sindrome de Waardenburg tipo II,
53% dos pacientes apresentavam surdez bilateral e 4%
apresentavam surdez unilateral. Esta diferenca esta prova-
velmente relacionada a grande variacio na expressividade
desta sindrome principalmente quando caracteristicas iso-
ladas sao comparadas.

A etiologia na maioria dos casos da sindrome de
Waardenburg parece ser uma anomalia genética de
transmissao autossdmica e dominante, cuja penetrancia e
expressividade variam consideravelmente, ocorrendo
igualmente em ambos 0s sexos.

Estima-se que 25% dos casos representem uma mutacio
nova, como ocorre nos casos isolados. Waardenburg demonstrou
que nem todas as caracteristicas precisam necessariamente estar
presentes em cada paciente, mas que o individuo com a
sindrome parcial pode transmitir o quadro completo a seus filhos.
Isso mostra a importancia do aconselhamento genético, reforcado
pelo problema da surdez que gera graves transtornos.
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A patogénese desta sindrome ainda € especulativa.
Fish sugeriu tratar-se de um defeito de migracio das células
da crista neural durante o terceiro més de gestacao. A crista
neural da origem aos melandcitos, aos ganglios simpaticos e
componentes sensoriais dos nervos cranianos e espinhais,
aos ossos membranosos da face e palato, a dentina e aos
ganglios viscerais, o que parece explicar todos os sinais
clinicos descritos na literatura.

Como principal diagnostico diferencial deve ser ressaltado
o piebaldismo associado a surdez (sindrome de Woolf).
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