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Sindrome em questao

Vocé conhece esta sindrome?
Do you know this syndrome?

Erick Dancuart Omar’
Maria Cecilia Machado-Rivitti *

RELATO DO CASO

Paciente do sexo feminino, de 10 anos de idade,
filha de pais nio consangiiineos, apresenta desde o
nascimento alteracoes de pele e cabelos. Seu desen-
volvimento e seu crescimento eram normais, € nao
havia antecedentes relevantes na familia.

Ao exame dermatolégico observavam-se maculas
acromicas com ilhotas de pele hiperpigmentada dis-
tribuidas na face (figuras 1 e 2), tronco (Figura 3) e
membros, bem como algumas maculas hipercromicas
localizadas no dorso e hipocondrio esquerdo (Figura 3).
Notavam-se poliose e heterocromia da iris (Figura 1).
Havia surdez bilateral congénita.

FIGURA 1: Miculas hipocroémicas, heterocromia da iris
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QUE SINDROME E ESTA?
Sindrome de Waardenburg (SW) tipo 2B

Em 1951 o oftalmologista holandés Petrus
Johannes Waardenburg descreveu um novo quadro,
hoje conhecido com sindrome de Waardenburg tipo1l
(SW1), caracterizado por surdez congénita, dystopia
canthorum (deslocamento lateral do canto interno do
olho), alteracoes pigmentares da iris e dos cabelos.'

Trata-se de genodermatose incomum, de apre-
sentacao clinica heterogénea, em que ha defeito de
estruturas derivadas da crista neural. Afeta aproxi-
madamente um em cada 42.000 nascidos vivos,”’ sem
predilecio por raca ou sexo. E responsavel por aprox-

FIGURA 2: Poliose de supercilos e cilios associada
a canicie precoce

" Trabalho realizado no Ambulatério de Dermatologia do Hospital das Clinicas da Faculdade de Medicina da Universidade de Sao Paulo — (FMUSP), Sdo Paulo,

(SP), Brasil.
Conflito de interesse declarado: Nenhum.

’ Residente do 3°ano de Dermatologia do Hospital das Clinicas da Universidade de Sao Paulo — (USP), Sio Paulo, (SP), Brasil.
> Médica-assistente do Departamento de Dermatologia do Hospital das Clinicas da Universidade de Sao Paulo — (USP), Siao Paulo, (SP), Brasil.
7 Médica-assistente do Departamento de Dermatologia do Hospital das Clinicas da Universidade de Sio Paulo — (USP), Sao Paulo, (SP), Brasil.
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FIGURA 3: Maculas acromicas com ilhotas de pele hiperpigmen-
tadas (aspecto moteado) no tronco e miculas hipercromicas
localizadas no dorso

imadamente 3% das causas de surdez congénita.” O
modo de heranca é autossémico dominante, com
baixa penetrancia, expressividade variavel e acentua-
da heterogeneidade genética.’ As alteragdes pig-
mentares originam-se da migracao defeituosa dos
melanoblastos da crista neural até a pele do embriio.’
Sao reconhecidas, até o presente, mutacoes em seis
genes diferentes, todos necessiarios ao desenvolvi-
mento normal dos melandcitos.’

As manifestacoes dermatolégicas da SW consis-
tem em alteracoes da pigmentagio de pele e pélos
(figuras 1, 2 e 3). As lesdes cutaneas (presentes em
percentual que varia de oito a 50% dos casos) sao
maculas acromicas, de bordas bem delimitadas e
tamanho variavel, que podem conter “ilhotas” hiper-
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cromicas. Histologicamente apresentam auséncia ou
marcada diminui¢cio do namero de melandcitos. Ha
descri¢cao da presenca de maculas hiperpigmentadas
sobre pele normal que, em conjunto com as lesoes
hipopigmentadas, dao aparéncia moteada ao tegu-
mento (Figura 3).*’

A poliose ocorre em proporcao que varia de 17
a 58% dos pacientes com SW, acometendo a mecha
frontal ou, mais raramente, canicie precoce de cabe-
los, cilios, sobrancelhas e outros pélos do corpo (fig-
uras 1 e 2).*"

As manifestagoes clinicas mais conhecidas sio
as alteragoes pigmentares oculares. A heterocromia
da iris pode ser total (olhos de cores diferentes)
(Figura 1) ou parcial (um mesmo olho com duas
cores diferentes), e é observada entre 21 e 28% dos
casos. A iso-hipocromia da iris (ambos os olhos azuis,
palidos e pouco brilhantes) é menos reconhecida,
ocorrendo entre 15 e 42% dos pacientes.

A SW é classificada em cinco subtipos, de acor-
do com as manifestagoes clinicas apresentadas.

A SW tipo 1 ¢ a forma classica. Os pacientes
apresentam face caracteristica determinada pela
dystopia canthorum (deslocamento lateral do canto
interno do olho), base nasal proeminente e alargada,
marcada hipoplasia dos ossos nasais e maxila encur-
tada. Observam-se 0s transtornos pigmentares da
pele e dos pélos descritos acima. Surdez uni ou bilat-
eral é mencionada em propor¢io que varia de 17 a
40% dos casos.”®” A hetero ou isocromia da iris afeta
aproximadamente 20% dos casos.’,"” Na SW tipo 2 a
auséncia da dystopia canthorum constitui a principal
diferenca. Hi maior freqiiéncia de surdez neurossen-
sorial (77%) e presenca de heterocromia da iris em
aproximadamente metade dos pacientes.” H4 dois

QUADRO 1: Critérios diagnosticos

CRITERIOS MAIORES

SURDEZ NEUROSSENSORIAL CONGENITA
ALTERAGOES PIGMENTARES DA IRIS
HIPOPIGMENTAGAO DOS CABELOS
PARENTES DE PRIMEIRO GRAU AFETADOS
DYSTOPIA CANTHORUM

CRITERIOS MENORES

BASE NASAL PROEMINENTE
HIPOPLASIA DA ASA DO NARIZ

LEUCODERMIA CONGENITA (miltiplas dreas de pele hipopigmentada)
SINOEFRIS (hiperplasia da por¢ao medial dos supercilios)

CANICIE PRECOCE (predominante em individuos brancos com mais de 30 anos)
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subtipos (2A e 2B), sendo o primeiro associado a
manifestagoes sistémicas (agenesia de vagina, Gtero e
anexos, espinha bifida, mielomeningocele e rab-
domiossarcoma, entre outros) o que niao ocorre no
tipo 2B, que ¢é o apresentado acima. O tipo III (Klein-
Waardenburg) € a associagio do fenétipo do tipo 1 a
comprometimento neurolégico e malformacoes mus-
culoesqueléticas, principalmente das extremidades.’
No tipo IV (Shah-Waardenburg ou Waardeenburg-
Hirshsprung) encontra-se a associacio da SW tipo 2
com o megacllon aganglidnico congénito.”’

Em 1992, a Sociedade da Sindrome de
Waardenburg propos critérios diagnosticos para SW1.
Individuos devem ser considerados afetados com a

SW 1 se apresentarem dois critérios maiores ou um
maior e dois menores (Quadro 1)." Para serem classi-
ficados como portadores de SW 2 deverao apresentar
dois critérios maiores (exceto a dystopia canthorum,
principal diferenca entre os subtipos 1 e 2)."

Os principais diagnosticos diferenciais da SW
sao: piebaldismo, albinismo, vitiligo, sindrome de
Teitz (hipopigmentacao generalizada associada a sur-
dez congénita) e albinismo ocular associado a surdez
neurossensorial.

E importante o conhecimento dessa sindrome
para o posterior aconselhamento genético e diagnos-
tico precoce, nos casos de surdez, para abordagem
terapéutica apropriada. a

Resumo: Na sindrome de Waardenburg, genodermatose autossdmica dominante, distirbios
da pigmentacao (hipo ou acromia de pele e cabelos, heterocromia da iris) podem se associar
a surdez, distopia do canto interno do olho e, eventualmente, outras malformacoes de intes-
tino e dsseas. Os autores relatam um caso clinico da sindrome de Waardenburg tipo 2B, apre-
sentam a classificacio da doenga com os critérios diagndsticos e discutem o diagndstico
diferencial, que deve ser feito com vitiligo, piebaldismo e diferentes formas de albinismo.
Palavras-chave: Albinismo; Piebaldismo; Sindrome de Waardenburg; Vitiligo

Abstract: Waardenburg syndrome is a dominant autosomal condition in which alterations
of pigmentation (hypochromia or achromia of the skin and bair, heterochromia of the iris)
can be associated with deafness, lateral displacement of the inner canthi of the eyes and
occasionally bowel or skeletal malformations. We report a case of Waardenburg syndrome
type 2B, present the classification of the disease with diagnostic criteria and discuss
differential diagnosis, which should include vitiligo, piebaldism and different forms of albi-

nism.

Keywords: Albinism; Piebaldism; Vitiligo;, Waardenburg syndrome
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