‘Grabajos Originales

Sindrome de “Waardenburg

{Presentacion de dos casos,
For los Doctores:

TEODOSIO VALLEDOR, LIANE BORBOLLA, PEDRO HERNANDEZ
LILIA URQUIZA ¥y ORESTES VALDES®*

En los afios 1950 y 1951, Waardenburg!: ® deseribe por primera
vez una entidad earacterizada por:

1.—Sordera de pereepeidn uni o bilateral,
2 —Heterocromia del iris,

3—Malformaeitn de los dngules internos de los piarpados (dys.
topia canihorum).

4. —Meehdn de pelo pianeo en la frente,

5.—C'ejus eonfluentes ¥ muy pobladas,

fi.—Raiz de la nariz ancha ¥ alta.

En 161 easos pertenccientes a 14 familias holandesas, estable-
ciendo ¢l origen hereditario del sindrome. Posteriormente, Part-
inzton? cree gue el albinismo pareial de la piel ¥ pelo en uno de sus
pacientes sea posiblemente otro signo de la enfermedad al presentar
una familia inglesa de Norfolk portadora del sindrome que ha reci-
hido desde entonces el nombre de Waardenburg.

Mae Kenziet en 1958, publica el caso de un nifo de 4 alies cuye
drbol genealdpico muestra 5 personas afectadas en 3 generaciones.

Fisch® tiene el mérito de estudiar detalladamente uno de los
componentes del sindrome, la sordern en 35 casos, destucando nuevos
aspectos de los tipes ¥ grados de esta dolencia siendo el primero en
encontrar las alteraciones histolégicas del mismo.

*  Médtens del Hoszpltal Universitario.
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VALLEDOR, BORBOLLA, HERX AXDEZ, UEQUILLA ¥ VALDES

El sindvome afeeta tambidn a las personas de la raza negra. En
los Estados Unidos, en 1960, Di Georoe® enceuentra 6 ninos de ecolor
en un total de 11 pacientes.

Aumngue luee una enfermedad poco frecuente, se descubre mis a
menudo enando se trata de preeisar la etiologia de la sorvdera congé-
nita, si se hacen estudios genéticox. Los pacientes concurren especial-
mente a las consultas de los otorvinolavingélogos. En pediatria, no
son numerosos los trabajos senalados en la literatura.

Waardenbure? cita que ¢l 1.43% de todos los sordomudos en
Holanda tienen la enfermedad ¥ estima gque debe haber una frecuencia
aproximada de 1x42,000 en la poblacién general.

Di George v colaboradores® examinando 471 estudiantes de una
esenela de sordomudos de Pennsylvania hallan que 257, o sea el
34.6% son sordos congénitos ¥ 6 de ellos o ¢l 2339 tienen el sindrome.
Al hacer cdleulos aproximados en la poblacién general, la cifra que
da Waardenburg® es menor posiblemente, segiin ellos, de lo que
corresponde a la realidad,

En Cuba, no tenemos noticias de que se haya publicado la afee-
eifn ¥ por ese motivo, al encontrarla en una familia de nuestro pais
hemos erefdo de interéds relatar dos easos tipicos, dos nifias de 4 ¥
5 anos de edad.

NUESTRAS OBSERVACIONES

Caso No 1.—Araceli N, B. de 4 afios de edad, blanca femenina, ingresa
en el Servicio, por sordomudez.

Historia de ta enfermedad actuel: Reflove la madree gue la nifia a los
& meses de edad, comenzd a emitir sonidos pero nunca palabras. Unos
cuantos meses mas tarde encontrd que su hija no percibia ruldes ni voces.

Antecedentes Obstétricos: Naeld del cuarto embarazo de duracidn de
9 meses, no patologia durante ¢l mizsmo. El parto fue fizsioldgico ¥ la niba
pesd 7 1bs, 8 onzas al nacer.

Desarrolle psicomotor: Sostuvo la cabeza a lozx 3 meses, se sentd a los
& ¥ camind al afio.

Denticidn: normal,

Antecedentes Paloldgicos Personales: Brougquitis, parotiditis, varicelas,

rubeola, otitis supurada bilateral en variaz ocasiones desde la edad de afio
y medio, neumonia.

dntecedentes Patolégicos Fapdliares: Se trata de una familia proce-
dente de la provineia de Camagiliey. Son 6 hermanes. 3 varones v 3 hembiras,

——GEE—



.‘ifNDItU ME DE WAARDENBURC(G

dos de ellas nuestros cazos, Loz demds son sanos asi como los padres. La
madre tiene 2 hermanns ¥ § hermanos ¥ el padre 1 hermano ¥ 1 hermana.
®i el padre ni la madre muestran signos de la enfermedad. Los demdis
familinres no tienen heterocromia del iris, mechdn de pelo color blancoe en la
frente, zordemudez nl lesiones acrdémicas de la piel. No se vid tampoco de-
formidad palpebral en las fotografias de cada uno de ellos. El drbol genen-
lozico estd representado en el ezquema No, 1.
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® SORDOMUDEZ

sguema Noo L—Arbol genealdgico. en cirenlos negros los dos casos
con el Sindrome de Waardenburg.

Vacunaciones: B, C. G. al nacer

Atimentacion: Materna hasta los b meses, despuds leche de vaca, actual-
mente leche de vaeca una vez al dia, earne 2 a 4 veces por semana, huevo
Peas Wy,

Eramen Fisico General: Nifin que pesa 32 Ibs. ¥ mide 92 cmsz. Plel: le-
stones acrdmicas puntiformes distribuidas por todo & cuerpe. A nivel
del tercio medio de la eara posterior de la pierna dervecha se encuentra una
lesién de mayor tamafio de contorno regular cublerta de vellos blancos.

Eramen Fisico Regional v por Aparates: Cabeza: crianeo de configu-
racion normal, cabello negro, presenta en la linea media pero mas hacia el
inde fzquierdo, a nivel de la region frontal una madejan de pelo blanco (fi-
guras 1 ¥ 2).

Ojos: el pdrpado superior aparece en su porcidn interna desvindo hocia

zbajo ¥ afuera, dejando vieible solo una pequefia zona de esclerdtica por
debajo ¥ adentre del iris, dando la impresidn de estrabismo que no existe

(fig. 3).
Conjuntiva: normal.
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Fio. 1.—Las dos hermanas de 4 ¥ & afios de edad con ¢l Sindrome de
Waardenburg., En la nifia de la izquierda se observa ¢l mechdn de pele
blanco, la heterocromia del fris, asf como la dystopia canthorum.

F1e. 2—0tra vista de los dos cazos, s¢ ve la localizacion ¥ la extensién
del mechdn de pelo hlanco, una de las caracteristicas del sindrome.
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SINDROME DE WAARDENBURG

Aparato lagrimal: desplazamiento lateral hacia afuera del punto la-
rimal inferior.

Esclerdtica cérnea ¥ comara anterior: normales,

Iris: Heterocromia, ausencia total del pigmento del estroma iridiano en
¢l ofo izquierdo adoptando coloracidn azulosa, en el derecho la pigmontacidn
o= normal de color pardo (figs. 1, 2 ¥ 3).

Fig. 3.—~—En csia vista tomada de cerca del caso Neo. 1, e precisa <on

mayor detalle ia hetevocromia del iris, el desplazamiento lateral del dnsulo

interno de los ojos, con poca esclerdtica del lade nasal de la cdrnea, In

hipertrieosiz de Jag cefas unidaz en la linea media I vafx de la naviz
ancha ¥ la punia de la narlz redondeada.

Pupilas: en midrizsis terapéutica.
Cristaline, vitveo, funcién motora, normales,

Fondo de ojos: Disco dptico de coloracidén normal ¥ bordes bien deli-
mitados, Vasos: relacidn arterie-venosa: 2:3 normal, no hay atenuncidn ni
eeirechamients vascular, resto del fondo de ojos: en ojo izquierdo auwsencin
total del pigmerto del epitelio pigmentario de la rvetino ¥ del estromi co-
roideo dejando ver @l dibujo de los vasos coroldeos, recordando el fondo de
cjosx del albino.

Mediciones: Distancia interpupiflar: 50 mms., distancia entre los dn-
gulos internos: 32 mms., distancla entre los dngulos externos 77 mms.

Cejas: pobladas, hipertricosis entre laz mismas o sea estdn unidas en
In limea media (fig. 3).
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VALLEDOR, RORBOLLA, III-ZItNiNIIH?., UHOQUILA Y VALDES

Nariz: raiz ancha y deprimida, con lébule de punta redondeada, nariz
arremangada (figs. 3 ¥ 4).

Fia. 4—0De perfil, se ve perfectamente la foyma especial de la nariz an
el caso Neo. 1 con Sindrome de Waardenburg.

Oidoz: sordera bilateral.

Cuello: nada a sefialar.

Térax: Aparato respiratoric ¥ cirvculaterio: normales,
Abdomen: nada a sefalar,

Organos Hematolinfopoydticos: normales.
Extremidades: ya referido.

Sistema nervioso: lenguaje: sélo emite sonidos inarticulados, resto del
examen negativo.

EXAMENES COMPLEMENTARIOS

Hemograma: Hb: 78%, 11.5 grs., hematies: 4.160,000 x mme., V. G.: 0.9,

Leucocitos: 11,600, conteo diferencial: eosindfilos: 249%, sczmentados:
27, linfocitos: 4647, monocitos: 39%.
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#INDROME DE WAARDENBURG

Hematoerito: 349 : BEritresedimentacién (Método de Westergreen ) :
5 mm. en la lra, hora.

Glicemin: 90 mgs. 55, wrea: 27 mgs. %, Serologin (Meinicke): negativa.

Coagulacién {Lee White): 3 minutes, tiempo de sangramiente: 3 mi-
nuto.

Oring: ecler amarille, transparente, densidad: 1024, reaccidn alealina
sedimento normal.

Heces feenles: dirvecto: huevos de Ascaris Lumbricoides muy abun-
dantes, huevos de Tricocéfalo: numerosos; Willis: hueves de Ascaris Lum-
bricoides muy abundantes, hueves de tricocéfalos numerosos.

Pruchas especiales: Electroforesis de hemoglobina: dleali vesistencia
positiva 79, no se observan sickleccll, hemoglobina A,

Prucha de Huck: negativa.

Proteinas sanguineas: por electroforesis: totales: 600 gms, serinac
2.2 gms. 37.239. alfa 1 globulina: 0.36 gms.,. 5.92%. alia 2 globulina: 1.17
rms., 19.239%, beta globulina: 0.95 gms., 15.75%, gamma globulina 1.33 gms..
21.86¢%.

Glicoproteinas por electroforesiz: albfmina 1.37%, alfa 1: 35.04% alfa 2:
223545, beta: 19.86%:, gamma: 7.38%.

Lipidos totales: 632 mgs. 5%, Colesterol: 160 mgs. %%.

Lipoproteinas por electroforesis: alfa 1: 25969, fraccidén intermedia:
5.729%. beta globulina: 52094, fraccidn 0: 16.304%.

Cromatina sexual en lencocitos: normal

Estudio radieldgico: hucsos largos; columna vortebral: costillas, mor-
males.

Pielografia descendente: placa zimple: no se comprucban sombras caleu-
losas, ni otres alteraclones, wrografia: los rifiomes apavecen rotados prined-
palmente el izquierdo con ligera plelocaliectasia.

Mastoides: signos discretos de mastoiditis izquierds, no se realizé exa-
men del lado derecho.

Informe del otorrinolaringdlogo: parece corresponder a una sordera
de percepeidn o de ofdo interno, bilateral ¥ definitiva.

Informe fonidtrico: sordomudez que no se puede precisar si es congé
nita o no.

Caso No. 2-—Arcelia N, B. de 5 afios de cded, blanca femenina, her-
mana de la anterior, ingresa por ol mismo motive: sordomudes.

Migtorine de fa enfermedad acteal: Notd la madre que, hace aproxima-
damente dos afios, la nifia noe respondia cuando la llamaban ¥y sdlo contes-
tabe cuando se encontraba mirando a la personma que le hablaba. También
desde entonees comenzd o apreciar que la nifin no propunciaba bien, emi-
tiendo solamente sonidos.
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VALLEDOR, DORBOLLA, HERNANDEZ, URQUIZA Y VALDES

Aitecedentes Obstétricos: embarago ¥ parto normales, pesdé al nacer
% lbe. 3 onzas, no hay antecedentes de anoxia.

Desarrolle Psicomotor: Se sentd a los £ meses ¥y camind al afio.
Denticion: normal.

Antecedentes Patoldgicos FPersonales: Savampidn, parotiditis hace
% meses, neumonfa, varicelas. Ha padecide de catarros con otitis bilateral
supurada en tres ocaslones, desde el afie de edad, la dltima vez unos & meRes
antes de que notaran la sordomudes.

Inmunizaciones: B.C.G.: al nacer.

AMmentacidn: Leche de vaca una vez al dia, carne 2 a 4 veces por
semana, huevo: POCAS VeCces.

Examen Fisico General: Nifa gque pesa 36 1bs. ¥ mide 99 cms.
Piel ¥ mucosas: zonas acrdmicas puntiformes localizadas principalmente
en la cara posterior del antebrazo derechoe ¥y ambos brazos.

Eramen Fisicoe General y por Aparatoz: Cabeza: craneo de configu-
racién normal, cabello rubio (figs. 1 ¥ 2).

Qjos: parpados: normales, puntos lagrimales: nada a sefialar,
Conjuntiva: normal.

Eaclerdticas, cdérnea ¥ camara anterior: normales.

Iris: estructura normal, color verde con puntos carmelitas,

Pupilas: en midriasis terapéutica.

Cristalino, vitveo, funcién motora: normal.

Fondo de ojo: Disco d6ptico de eolor normal ¥ bordes bien delimitados.

Vasos: relacidn arteriovenosa: 2:3 normal. No hay atenuaecidén ni estre-
chamiente vascular. En la periferfa, disereto aspecto de sal ¥ pimienta.

Mediciones: Distanecia interpupilar: 50 mms., distancia dAngulos internos:
28 mmes., dizstancia dngulos externos: 77 mms.

Cejas: nada a sefinlar.

Nariz: nada a sefialar.

Oidos: eordera bilateral.

Cuello: nada a sefialar.

Tdrax: Aparate reapiratorio y circulatorio: normales.
Abdomen: normal.

Sistema hemolinfopoyético: nada a sefialar.

Aparato genitourinarico: no alteraciones.
Extremidades: ya referido.

Sistema Nervioso: Lenguaje: no habla, vesto negativo,

EXAMENES COMPLEMENTARIOS

Hemograma: Hb.: 709%, 10 gms., hematies: 4.270,000 x mme., V.G 0.83,
leueocitos: 11,600, conteo diferencial: eosindfilos: 4%, segmentados: 4569,
linfocitos: 4589, monocitos: b,
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SINDROME DE WAARDENBURG

Hematoerito: 30¢:, Eritrosedimentacion: (Método de Westergreon):
13 mm. en la lra. hora.
Glicemin: 87 mgs. %, urea: 28 mgs. . Serologia (Meinicke) negativa.

Orina: color amarillo, aspecto transparente, densidad 1026, veaccidn
fcida, sedimento: normal.

Haeees fecales: directo: negativo; Willis: hueves de tricocéfalos escasos.

Medulograma: médula normal.

Pruchas especiales: Hemoglobina por electroforesis: Aleali resistencia
positiva 59¢. Hemoglobina A normal.

Prueba de Huck: negativa.

Protefnaz por clectroforesis., Protefnas totales: 6.05 gms. 9, Serina
242 gms. 6, 40,169, zlobulina alfa 1: 0.29 gms., 4.86%, globulina alfa 2:
0,55, 14.03%, globulina beta; 0.83, 13.53<%:, globulina gamma: 1.66 gms.
12,8865,

Lipidos totales: 612 mgs, 9. colesterol: 160 mgs. 5%,

Lipoproteinas por electroforesis: Lipoprotefna alfa 1: 34.76%¢, fraccidn
intermedia: 2595, globulina beta: 47.469%, fraccidn 0: 1619

Cromatina scxual en leucocitos: normal,

Estudin radioldgice: Huesos largos: no se comprueban alteraciones.

Columna vertebral: ligera escoliosis dorso-lumbar. Plelografia descen-
dente: no alteraciones, hendidura del arce posterior de L4 ¥y L5

Mastoides: normal.
Informe del otorrinolavingdlogo: ne oye la  voz gritada, No parece

haber reflejo aundio-palpebral. La oreja ¥ el timpano son normales en su
morfologia. Parece ger una zordera de percepcidén bilateral y definitiva.

Informe fonidtrico: sordoemudez que no se puede precizar =i ez congd
nita o no.

COMENTARIOS

No todas las anomalias del sindrome de Waardenbure estin pre-
sentes simultineamente en muchos pacientes. La sordera es el mao-
tivoe de consulta como en nuestros easos, porque los demds signos no
producen molestias o ineapacidad fisica., Analizaremos brevemente
los distintos componentes de la entidad:

l.-=La ““dystopia canthorum ', no es més gque un desplazamicnto
lateral del dngulo interno de los ojos ¥y del punto lagrimal inferior.
Seeiin Waardenburg® es uno de los signos de mayvor penetracion,
observindose en un 999 de sus 161 ecasos. También es evidente un
aumento de la distancia entre los fimgulos internos palpebrales pero
In distaneia interpupilar v entre los fngulos exteriios es normal,
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(Blefavofimosis) M George” da los valores normales de estas me-
diciones, tomando datos del trabajo de Waardenbure (enadro No. 2)

CUADRO No. 2
Fanld 10als
afios afios  Hembra Vardn

Distancia angulos internos de los ojos.  22-30 25-34 24-37 25-30
Distancia intevpupilar . . . . . . . . 46-58 564 H4-T2 6875
Distancia dngulos externos de los ojos. T0-80 21-90 74-02 77-96

Valores axpresadoz en mms,

En la menor de las hermanas observadas por nosolros, existe un
aumento de la distaneia entre los dngulos internos de los ojos si
comparamos la cifra con los valores normales para su edad. En la
otra nifia, por el contrario, no se encuentra csta alteraecidn (figuras
1, 2 y 4). Al mirar una persona con dystopia canthorum pareee eomo
si existiera un hipertelorismo comprobindose por las mediciones que
no lo hay. También llama la atencién la poca eseclerGtiea visible del
lado nasal o interno de los ojos por la unién de los parpados muy
eerea de la parte interna de la efrnea. Bl piarpado superior dibuja
una eurva casi vertical en su dngulo inferno. Este desplazamiento
lateral del dngulo interno del ojo ¥ olras caracteristicas que sefiala-
remos después son los responsables del aspecto peenliar de la facies
del sindvome de Waardenburg,

2.—El puente nasal es ancho ¥ prominente, situado alto pero la
nariz también muestra caracteres especiales, es de punta redondeada,
arremangada como lo seflala otro antor®, La forma de la mariz de
la nifia N* 1 nos ha Nlamado la ateneién precisamente porque pareec
caleada de la descripeidn sefialada por 1H George® (figs. 3 v 4).

3.—La eabeza de las eejas es muy poblada, uniéndose a veees
en la linea media. En las mujercs que se depilan las cejas no se
puede apreciar este signo como en uno de los casos de Partington?®.

4.—Lat heterocromia del iris en occasiones cs total, es deeir un
ojo es azul ¥ el otro carmelita y otras parcial. Fiseh® presenta una
grifica de las distintas variedades de heteroeromia pareial gque él ha
cneontrado, Segin otro autor® la isoeromia del iris es parte del sin-
drome eunando ambos ojos son azules. Se ha referido también en el
fondo de ojos un moteado especial producido por depidsitos de pig-
mento (easos 1 v 23,
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=INDROME DE WAARDENBURC

5.—I1 meechén de pelo blanco o gris puede ser poco visible o
muy marcado ¥ estd situado en la frente en la linea media gene-
ralmente.

G.—DLu sordera al ser congénita v si es total lleva a la sordo-
mudez. A veces es unilateral. Bs una sordera de pereepeidén. Fisch®
ha hecho un estudio audioméirico euidadoso de sus casos, encon-
trando dos tipos de sordera: el tipo I, easi total, con audieién residual
para tonos de frecuencias mis bajas (60, 80, 50 decibeles) y el
tipo 1I eon pérdida uniforme para tonos mis bajos ¥ notas medias.
Los del fltimo grupo a menudo oyen normalmente 6000 es. a 3000 es.
Diebido a los pocos afios de nuestras pacientes, no fué posible realizar
el audiogrami.

(tros signos que se sefialan como parte integrante del sindrvome
son zonas de acromia anormal de la piel que recuerda el vitiligo,
recubiertas de pelo blaneo® 3. El encanecimicnto precoz del pelo (sin-
drome de eanieie precoz) en los adultos que naturalmente enmaseari
¢l mechén de pelo blaneo inicial, ha sido mencionado también. La
facies en los easos més tipicos es llamativa. existe una gran semejanza
entre los rasgos fisiondmicos de tal manera gue parecen de la misma
familin. La mandibula maeiza, la narviz arremangada, las cejas abun-
dantes especialmente en su mitad interna, el puente nasal alto, el
seudo hipertelorismo, los labios en ‘‘areo de cupido”™ (Di George®)
son inconfundibles ¥ cuando se ha visto un enfermo es fieil diagnos.
tiear otro.

También se ha sefialado sutura metdpica persistente; atresia del
terein inferior del eséfaso v persistencia del divertienlo de Meckel
en ¢l paciente de Fiseh® que fallecid de bronconenmonia a los dos
afios v nueve meses de edad.

Las alteraciones histolégicas son ausencia del érgano de Corti,
disminueién del ntimero de eélulas y de fibras nerviosas en el ganglio
espiral ; presencia de poeas fibras nerviosas pobremente mielinizadas
¢n el niieleo de origen de la rama coelear del VIII par. Los canales
semicireulares, ¢l ligamento espiral, la mieula del utrieulo ¥ el sfieulo
son normales.

La patogenia es desconocida. Se ha invoeado una teoria muy
original al tratar de expliear por qué un trastorno de la pigmentacidn
del iris, de la piel v pelo se asocia a sordera., SegGn Fisch® seria por
un defesto embrionario de desarrollo de la eresta neural. La vesicula
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auditiva deriva de dicha estructura y existen pruebas de que la
eresta neural es también la fuente de las células de pigmento’, Ademés
los elementos del simpdtico cervieal gque parecen guardar cierta re-
lacidn eon la pigmentacidn iridiana se originan de dicha formaeidn .
embrioldgica. Esta teorvia no ha side confirmada.

La herenecia cs dominante autosémica pero los distintos signos
del sindrome tienen wn grado de penetracién diferente lo que haec
que poeas veces se compruchen todos en el mismo paciente como en
nuestro easo N° 1. Se investigd el drbol genealdgico de las dos
nifias (Esquema N* 1) pero ni la madre ni el padre mostraban una
sola caracteristica del sindrome. Se estudiaron los demds familiarves
por fotografias pero en ninguno de ellos habia ojos azules o hetero-
eromia del irvis, desplazamiento lateral del dngulo interno del ojo,
mechdn de pelo blanco ni tampoeo sordera dato que nos tué referido
por los padres de las pacientes por lo gue ereemos se trate de una
mutacién espontdnea, hecho gue también ha sido sefialado en varias
ocasiones. Algunas pruchas especiales gue realizamos en las des nifias
fueron todas normales.

La frecueneia luce mayor en las hembras, 6 de los casos de
1) George® y los 6 de Partington® eran del sexo femenino v nuestyas
dos enfermas, pero como la herencin no esti ligada al sexo, este
hecho probablemente no tiene importaneia.

RESUMERN

Se deseribe por primera vez en Cuba el sindrome de Waardenburg
constituido por trastornos pigmentavios v auditives congénitos que
som : desplazamiento lateral del dngule interno del ojo ¥ del punto
lagrimal inferior, heteroeromia del iris, hipertricosis de las cejas
¥ confluencia de las mismas, raiz de la nariz ancha ¥ alta, meehén de
pelo blanco en la frente v sordera de percepeién en dos hermanas
de 4 ¥ 5 aftos de edad gque consultaron por sordomudez. La primera
muesira el sindrome eon todas sus caracteristicas v la serunda sola-
mente sordomudez congénita.

No se pudieron hacer estudios audiométricos en cllas por su poca
edad, pero la sordomudez parece de pereepeidn,

No existen antecedentes familiares por lo que creemos se trata
de un fendmeno de mutaeibn espontinea. La enfermedad es heve-
ditaria, dominante no ligada al sexo eon distintos grades de pene.
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SINDROME DE WAARDENBURG

racién de sus diferentes manifestaciones y de etiopatogenia des:
conocida.

RESUME

Nous déerivons pour la premitére fois & Cuba, le syndrome de
Waardenburz qui assoeie des altérations pigmentaires et auditives
congénitales qui sont: surdité de perception, héterochromie de 1'iris,
déplacement latéral de 'angle interne de 'oeil et de Vorifice lacrymal
inférieur, méche de cheveux blanes sur le front, hyperthrycose des
sonreils et union de ceux-ei, racine du nez large ¢t haute chez deux
fillettes de 4 et 5 ans sourdes et muettes. Ces enfants sont soeurs
¢t la premiére montre le syndrome avee toutes ses caractéristiques
tandis que la deuxidéme seulement est sourde et muette de naissanee.
in raison de leur age, il me fit pas possible de faire des études
andiométriques mais ecependant la surdité parait pereeptive.

Il n'existe pas d’antécédents familiaux et nous eroyons pour
cela qu’il s’agit d'un phénoméne de mutation spontanée. La maladie
est héréditaire, dominante, non lite au sexe avee différents degrés
de pénétration des diverses manifestations et d’&tiopathogénic in-
CONMe,

SUMMARY

The first two cases of Waardenburg Syndrome in Cuba are
reported. Both patients (sisters) 4 and 5 years’old had the same
complaint : deafmutencss,

The first ease presented the ecomplete syndrome: dystopia
comthorum (lateral displacement of the inner eanthi of the eye and
of inferior lacrimal punectac), high broad nasal root, confluence of
evebrows with hyperthricosis of medial parts, heterochromia of the
iris, white forelecok and bilateral congenital deafness. The second
one only had eongenital deafness. No audiometrie studies could
obviously be performed.

No other ecases had been found among their relatives, so an
spontancous mutation was considered.

The syndrome has a dominant autosomal inheritance with a
variable penetranee of the different signs, being the etiopathogenesis
unknown.
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