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Introducción  

 
Los síndromes de Waardenburg  son síndromes asociados a sordera y 

alteraciones pigmentarias con carácter autosómico dominante. Tienen un espectro 

variable de expresibilidad  que se caracteriza por anomalías faciales, oculares, 

sordera neurosensorial y  algunas manifestaciones sistémicas. 

Descrito por primera vez en 1951 por PJ Waardenburg  quien lo describió con 

distopia cantorum, albinismo parcial y sordera congénita.  

Se calcula una incidencia de 1/270,000 nacidos/año, afectando por igual a 

hombres que mujeres, se ha descrito en una tercera parte de los niños con 

sordera congénita. (1) 

Se describen 4 tipos, siendo el tipo I el más frecuente 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

Síndrome de Waardenburg Tipo I 

 

Para el diagnóstico son necesarios al menos dos criterios mayores o uno mayor y 

dos menores. 

Los criterios mayores son: Distopia cantorum ( desplazamiento lateral del canto 

medial de cada ojo) es el signo mas constante presente en el 98% de los 

pacientes, con un índice W mayor de 1.95.(2) Alteraciones pigmentarias que 

incluyen un mechón de pelo blanco en la parte frontal del cráneo, la cual puede 

estar presente al nacimiento o puede aparecer con los años. Esta descrito que 

este mechón de canas puede repigmentarse con el tiempo. Puede haber 

despigmentación del pelo corporal, pestañas y cejas. Heterocromía del iris o iris de 

color azul zafiro. Una historia familiar sugestiva de la enfermedad. Sordera coclear 

neurosensorial con perdida de 25 dB al menos en dos frecuencias entre 250 y 

4000 Hz y se observa en el 58% de los pacientes. Generalmente la perdida 

auditiva es no progresiva  y puede ser unilateral o bilateral, siendo esta ultima la 

mas frecuente con sordera profunda de <100dB. (3) 

Los criterios menores incluyen: áreas cutáneas de despigmentación (30-36%), 

sinofris (fusión de las cejas), raíz nasal prominente (52-100%), alas nasales 

hipoplásicas y aparición de canas prematuras (23 al 38%) (3) 

Los signos oftalmológicos más frecuentes son: Desplazamiento lateral del canto 

medial, Distopia del punto lagrimal, Blefarofimosis, Hipertricosis de la parte media 

de las cejas y Heterocromía del iris. (4) 

 



Algunos signos poco comunes reportados  son: anomalía de Sprengel (luxación 

ascendente del omóplato congénita), espina bífida, hendidura palatina uni o 

bilateral, malformación cardiaca congénita, anomalías de la función  vestibular. 

 

Para el manejo del síndrome de Waardenburg Tipo I se recomienda ayudas 

auditivas, y tratar las malformaciones asociadas de estar presentes. 

 

La etiología del Síndrome de Waardenburg Tipo I es secundaria a la ausencia de 

melanocitos en la piel , ojos y conducto estriado vascular de la cóclea. (5) Esta 

enfermedad es la consecuencia de una migración anormal de células derivadas de 

la cresta neural. En estudios histopatológicos del oído interno de personas con 

síndrome de Waardenburg muestran un órgano de corti ausente, atrofia del 

ganglio espinal y un numero reducido de fibras nerviosas.  Como se mencionara 

mas adelante el síndrome de Waardenburg tipo I es causado por mutaciones del 

gen PAX3. 

 

 

Síndrome de Waardenburg Tipo II 

 
Se caracteriza por tener un carácter autosómico dominante y despigmentación 

irregular.  Se subdivide en Tipo IIA cuando esta asociado al locus 3p13 y el Tipo 

IIB cuando no lo está. Se diferencia principalmente del Síndrome de Waardenburg 

Tipo I por la ausencia de distopia cantorum. (6) 



La presencia de historia familiar positiva para sordera congénita o anomalías de la 

pigmentación son importantes para el diagnostico  

La incidencia de Síndrome de Waardenburg tipo II no ha sido establecida pero se 

sabe es menor que el Tipo I. 

La presentación clínica se caracteriza por sordera neurosensorial (71%), 

alteraciones de la pigmentación ocular(47%),  alteración de la pigmentación en la 

piel cabelluda de la frente (27%), despigmentación irregular  de la piel (15%), 

ausencia de dismorfismo facial.  

El síndrome de Waardenburg Tipo II corresponde a una anormalidad primaria de 

los melanocitos que afectan a los ojos, oídos, pelo y piel.  

La enfermedad se debe a mutaciones en el gen del factor de trascripción asociado 

a microftalmia (MITF) localizado en el cromosoma 3p13, en 15% de los pacientes 

con el Tipo II A. Este gen codifica para un factor de trascripción que 

probablemente juega un papel importante en el desarrollo de los melanocitos. 

El diagnostico molecular es un poco mas complicado ya que el gen mutado de 

MITF solo se encuentra en un pequeño porcentaje de los casos. Para el consejo 

genético es importante informar el tipo de herencia autosómica dominante con 

expresión variable inter e intrafamiliar y si es posible identificar mutaciones en el 

gen MITF.  

De manera similar deleciones del gen SLUG (SNAI2) provocan alteraciones en el 

desarrollo de los linajes celulares derivados de la cresta neural que conllevan a los 

problemas pigmentario-auditivos de al menos algunos pacientes con síndrome de 

Waardenburg tipo II. (7) 

El diagnostico prenatal es factible aunque es éticamente cuestionable.  



Se recomiendan las ayudas auditivas y fotoprotección de piel y ojos 

 

Síndrome de Waardenburg Tipo III 

Es el tipo más raro y es una forma extrema en severidad y rareza de presentación 

del tipo I.  Los criterios diagnósticos incluyen anomalías en las extremidades, 

hipoplasias músculo-esqueléticas, contracturas en flexión, fusión de los huesos del 

carpo, sindactilia y comparten en común con el tipo I dismorfismo facial, distopia 

cantorum, alteraciones pigmentarias y sordera.  

Se recomiendan ayudas auditivas y fisioterapia de las extremidades y 

fotoprotección para piel y ojos. El síndrome resulta en una anormalidad primaria 

de los melanocitos de oídos, ojos, pelo y piel. Aproximadamente en un 50% de los 

casos se encuentra una mutación heterocigota en el gen PAX3 localizado en el 

cromosoma 2q37. Se han encontrado mutaciones homocigotas del gen PAX3 en 

algunos individuos con síndrome de Waardenburg tipo III. (2) 

 

 

Síndrome de Waardenburg tipo IV 

 
También conocido como síndrome  de Shah –Waardenburg o enfermedad de 

Waardenburg – Hirschsprung y se caracteriza por la presencia de megacolon 

agangliónico. El síndrome de Waardenburg Tipo IV puede resultar de una 

mutación en el gen para el receptor endotelina-B (EDNRB), y en el gen para su 

ligando, endotelina-3 (EDN3), o en el gen SOX10 que es un fuerte activador del 

promotor MITF. En el síndrome de Waardenburg tipo IV existen  mutaciones del 



SOX10 que inhiben la actividad transcripcional hacia el promotor MITF(8). Se han 

observado que mutaciones heterocigotas de EDNRB o de EDN3 pueden originar 

enfermedad de Hirschsprung y solo cuando la mutación se encuentra de manera 

homocigota en cualquiera de estos 2 genes se asocia a  síndrome de 

Waardenburg tipo IV por lo que se deduce que cuando es causada por estos 2 

genes se hereda de una manera autosómica recesiva. Cuando se asocia al gen 

SOX10 la forma de herencia es autosómica dominante. (9) La presencia de 

aganglionosis intestinal aparentemente se origina de mutaciones heterocigotas 

SOX10/sox10 sugiriendo que el fenotipo puede resultar de haploinsuficiencia  Las 

mutaciones truncantes  del gen SOX10 (por ejemplo Y313X y S351X)  en 

pacientes con síndrome de Waardenburg tipo IV se asocian a retardo del 

crecimiento y un fenotipo neurológico con daño del sistema nervioso central y 

sistema nervioso autónomo, ocasionalmente hipotonía neonatal y artrogriposis. (10) 

El Gen PAX3 forma parte de una familia de los genes PAX de mamíferos el cual 

estructuralmente esta definido por un dominio de unión al ADN altamente 

conservado, de 128 aminoácidos conocido como el dominio pareado, el cual se 

identifico inicialmente en la segmentación pareada del gen de Drosophila (11) 

En adición el gen PAX3 también codifica para un segundo dominio proteico 

conocido como caja homeótica.  

Esta localizado en el cromosoma 2q37 y es el responsable del fenotipo 

característico. Hasta la fecha han sido descritas 50 mutaciones en este gen(12). La 

mayoría de las mutaciones se localizan en el dominio pareado o en la hélice 3 de 

la caja homeótica. Estas mutaciones originan fenotipos que varían ampliamente 

entre familias e incluso entre una misma familia, por lo que no se ha podido hacer 



una relación genotipo-fenotipo. El fenotipo de sordera asociado al síndrome de 

Waardenburg puede resultar de la haploinsuficiencia de la isoforma  de PAX3 con 

los exones 8, 9 y 10 pero carente del los intrones 9 y 10.  WeiQin et al., describió 

una mutación sin sentido de T a C en la hélice 1 en la caja homeótica. (13) Existen 2 

mutaciones conocidas para síndrome de Waardenburg Tipo 1  en la caja 

homeótica localizadas en la hélice 3 en la posición 47 (V47F)  y 53 (R53G) las 

cuales tienen importancia para la unión al ADN. (14) Estas mutaciones no afectan a 

la estabilidad de la proteína ni a su cantidad, pero inhibe la interacción a las 

sondas de ADN. Deleciones que involucran a todo el gen dan lugar a un fenotipo 

similar al causado por una mutación de un sola par de bases, mas aun dos 

mutaciones simples de un mismo par de bases puede generar un fenotipo muy 

distinto. Esta ausencia de relación genotipo-fenotipo sugiere que también están 

involucrados los genes modificadores. (15) 

El factor de trascripción asociado a microftalmia (MITF)  controla la supervivencia  

y diferenciación de los melanocitos. Mutaciones que afectan la función o expresión 

del  MITF resultan en un desarrollo anormal de melanocitos que llevan a la 

aparición de síndrome de Waardenburg tipo II. El síndrome de Waardenburg tipo I 

y tipo III están causados por una mutación del gen que codifica la trascripción del 

factor PAX3, el cual regula la expresión de MITF 

El diagnostico molecular se basa en la búsqueda de mutaciones heterocigóticas 

en el gen PAX3  Mas del 90% de las mutaciones que causan la enfermedad se 

detectan por secuenciación directa. (16) 

Para poder dar un correcto consejo genético se debe hacer patente su carácter 

hereditario autosómico dominante  con una expresibilidad variable inter e 



intrafamiliar. También son posible las mutaciones de novo aunque son muy raras. 

Es factible realizar un diagnostico prenatal, aunque es controversial y no bien 

justificado pues no hay defectos en el intelecto ni condiciones que pongan en 

peligro la vida del producto. (17) 

Se recomienda suplemento de ácido fólico durante el embarazo en mujeres con 

riesgo incrementado de tener un niño con síndrome de Waardenburg dada la 

posibilidad de riesgo aumentado de defectos del tubo neural.  

 



Objetivo del estudio 

• Realizar un análisis clínico y genético de una familia mexicana de 2 

generaciones con síndrome de Waardenburg. 

• Describir las anomalías oftalmológicas presentes en cada individuo 

 

Justificación 

El síndrome de Waardenburg es una enfermedad rara en la cual hay una gran 
variabilidad en su expresión fenotípica y genotípica por lo que es necesario describir 
sus manifestaciones clínicas y descripción genética ya que no existen reportes en 
población mexicana 



Material y Método 

 

Serie de casos, descriptivo. 

 

Se realizó en el Instituto de Oftalmología “Fundación Conde de Valenciana” en 

conjunto entre el Departamento de Investigación y el Departamento de Cornea y 

Enfermedades Externas. en el periodo comprendido entre Noviembre del 2006 y 

Mayo del 2007.   

 

Al caso índice y a sus familiares directos se  les realizo una exploración 

oftalmológica completa, sesión fotográfica y toma de muestra de sangre periférica 

para obtención de DNA. a partir de la muestra de sangre periférica se obtuvo el 

DNA de leucocito siguiendo la técnica estándar y utilizando el kit Puregene 

(Gentra systems). El DNA genómico obtenido fue utilizado para amplificar el gen 

PAX3, utilizando la reacción en cadena de la polimerasa (PCR), mediante 

oligonucleótidos específicos. Se amplifico la totalidad de la región codificante del 

gen PAX3 ( 1340 bases) y se procedió a realizar la secuenciación nucleotídica 

automatizada de todo el gen en los afectados. se usaron DNA de familiares sanos 

como controles. La secuenciación se realizo con un kit de terminadores 

fluorescentes ( Bigdye Terminator, Applied Biosystems). Las secuencias se 

compararon con la base de datos de PAX3 en www.ensembl.org 

A todos los pacientes se les solicito consentimiento informado tanto para la sesión 

fotográfica, exploración física general como para la toma de muestra de sangre 

periférica. 



Para la evaluación de la Distopia Cantorum se utilizó el Índice W según 

estandarización de Waardenburg Consortium, con  la siguiente formula : el Índice 

W = X + Y +a/b,  X= (2a – 0.2119c-3.909)/c, Y= (2a – 0.2479b – 3.909)/b 

Un índice  W  mayor  o igual a  1.95 es diagnostico de síndrome de Waardenburg 

Tipo I. (8) (18) (19) 

 



Resultados 

 Presentación de la Familia Mexicana afectada 

Árbol genealógico 

 

 

 

Árbol genealógico de la familia con síndrome de Waardenburg. Se observa 

transmisión autosómica dominante en la tercera y cuarta generación 
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Hallazgos en el Caso Índice 

 

Femenino 44 años  Que acude a la consulta de oftalmología refiriendo que no ve 

bien de lejos ni de cerca. Niega antecedentes personales patológicos de 

importancia.  Nunca ha usado lentes En el examen oftalmológico completo. 

Agudeza visual de 20/60 en OD  y 20/200 en OI que  con refracción corrige a 

20/20 en ambos ojos. Presión intraocular de OD 15 y 17 en OI .  

En la biomicroscopía  del Ojo derecho ( OD) párpados y anexos sin alteraciones, 

se aprecia un desplazamiento lateral del punto lagrimal inferior, cornea 

transparente  iris de color café, reflejos pupilares normales, cámara anterior 

formada, ángulos camerulares abiertos en IV cristalino transparente En ojo 

izquierdo (OI) párpados y anexos sin alteraciones, desplazamiento lateral del 

punto lagrimal inferior  cornea transparente  iris de color azul, reflejos pupilares 

normales, cámara anterior formada, ángulos camerulares abiertos en IV cristalino 

transparente.  Se aprecia telecanto con un índice para distopia cantorum por el 

Waardenburg Consortium  de 2.08. 

 

En el fondo de ojo del OD se aprecia la retina aplicada de coloración normal 

anaranjado, con un nervio óptico de color naranja, bordes definidos con una 

excavación de 30%, emergencia central de vasos, con un trayecto vascular normal 

y una relación arteria vena conservada de 2/3, macula sin alteraciones con su 

brillo foveolar presente, retina periférica sin lesiones predisponentes.  En el fondo 

de ojo del OI se aprecia la retina aplicada de coloración anaranjado más intenso 

casi rojizo que permite visualizar la vasculatura coroidea, con un nervio óptico de 



color naranja, bordes definidos con una excavación de 30%, emergencia central 

de vasos, con un trayecto vascular normal y una relación arteria vena conservada 

de 2/3, macula sin pigmento con su brillo foveolar disminuido, retina periférica sin 

lesiones predisponentes 

En el examen físico destaca sordera neurosensorial del lado izquierdo, 

despigmentación en piel de ambas extremidades superiores en su cara anterior y 

canas.( la paciente refiere tener un mechón de canas en la frente, pero se lo tiñe 

pues no le gusta). 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

                          
                                  Telecanto, distopia cantorum 
 
 
 
 
  
 
 
                         Sin alteraciones OD        Heterocromía del OI 
 
 
 
 
   
 
 
 
                  Fondo de ojo normal OD      Hipopigmentación retiniana OI 
 
 
 
 
 
 
 

                      Manchas amelánicas         Canas prematuras 
Caso #1 demostrando anomalías oculares y extraoculares del síndrome de 
Waardenburg 
 
  
 
 



 
 
Hija mayor  

Femenino 17 años, sin antecedentes mórbidos de importancia   

Examen oftalmológico completo. Agudeza visual de 20/20 en ambos ojos sin 

corrección. Presión intraocular de 16 en ambos ojos. En la Biomicroscopía  del Ojo 

derecho (OD) párpados y anexos sin alteraciones, se aprecia un desplazamiento 

lateral del punto lagrimal inferior, cornea transparente  iris de color café, reflejos 

pupilares normales, cámara anterior formada, ángulos camerulares abiertos en IV 

cristalino transparente En ojo izquierdo (OI) párpados y anexos sin alteraciones, 

desplazamiento lateral del punto lagrimal inferior  cornea transparente  iris de 

heterocromía café-azul, reflejos pupilares normales, cámara anterior formada, 

ángulos camerulares abiertos en IV cristalino transparente.  Se aprecia telecanto 

con un índice para distopia cantorum por el Waardenburg Consortium  de 2.48. En 

el fondo de ojo del OD se aprecia la retina aplicada de coloración normal 

anaranjado, con un nervio óptico de color naranja, bordes definidos con una 

excavación de 30%, emergencia central de vasos, con un trayecto vascular normal 

y una relación arteria vena conservada de 2/3, macula sin alteraciones con su 

brillo foveolar presente, retina periférica sin lesiones predisponentes. En el fondo 

de ojo del OI se aprecia la retina aplicada de coloración normal anaranjado, con un 

nervio óptico de color naranja, bordes definidos con una excavación de 30%, 

emergencia central de vasos, con un trayecto vascular normal y una relación 

arteria vena conservada de 2/3, macula sin alteraciones con su brillo foveolar 

presente, retina periférica con una área de hipopigmentación en el meridiano I a 

III. 



En la exploración física no presenta hipopigmentación de la piel ni canas. No 

refiere disminución de la sensibilidad auditiva y a la exploración física de la misma 

no se encontró alteraciones. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

                                             
 
                                              Telecanto, distopia cantorum, 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
       Sin alteraciones OD                                   Heterocromía del iris OI 
 

                               
                                Polo posterior sin alteraciones en AO 
 

                                                                                
                                                               Retina periférica con hipopigmentación 



Caso #2 demostrando anomalías oculares y extraoculares del síndrome de 
Waardenburg. 
 
 

Hija menor 

Femenino de 11 años. Con antecedentes de Diabetes Mellitus Tipo 1 

diagnosticada hace un año en tratamiento con insulina con un control irregular  

Examen oftalmológico completo. Agudeza visual de 20/20 en ambos ojos sin 

corrección. Presión intraocular 14 en ambos ojos. En la biomicroscopía  del Ojo 

derecho ( OD) párpados y anexos sin alteraciones, se aprecia un desplazamiento 

lateral del punto lagrimal inferior, cornea transparente  iris de color café, reflejos 

pupilares normales, cámara anterior formada, ángulos camerulares abiertos en IV 

cristalino transparente. En la biomicroscopía  de( OI) párpados y anexos sin 

alteraciones, se aprecia un desplazamiento lateral del punto lagrimal inferior, 

cornea transparente  iris de color café, reflejos pupilares normales, cámara 

anterior formada, ángulos camerulares abiertos en IV cristalino transparente. Se 

aprecia telecanto con un índice para distopia cantorum por el Waardenburg 

Consortium  de 2.52. Las cejas se aprecian pobladas y comunicadas ( sinofris).  

Puente nasal ancho. 

En el fondo de ojo del OD se aprecia la retina aplicada de coloración normal 

anaranjado, con un nervio óptico de color naranja, bordes definidos con una 

excavación de 30%, emergencia central de vasos, con un trayecto vascular normal 

y una relación arteria vena conservada de 2/3, macula sin alteraciones con su 

brillo foveolar presente, sin datos de retinopatía diabética, retina periférica sin 

lesiones predisponentes. En el fondo de ojo del OI se aprecia la retina aplicada de 



coloración normal anaranjado, con un nervio óptico de color naranja, bordes 

definidos con una excavación de 30%, emergencia central de vasos, con un 

trayecto vascular normal y una relación arteria vena conservada de 2/3, macula sin 

alteraciones con su brillo foveolar presente, sin datos de retinopatía diabética,  

retina periférica sin lesiones predisponentes. 

. Como datos relevantes de la exploración se encontró: ambos iris de color café, 

telecanto, distopia de puntos lagrimales, hipertricosis de la parte media de la ceja, 

puente nasal ancho, En el examen físico destaca canas, despigmentación en piel 

de extremidades.   
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
                          Puente nasal ancho, sinofris, telecanto, distopia cantorum. 
 
 

                                                                    
 Manchas amelánicas en antebrazo             Canas prematuras 
 
 
 

                     
 
 
              Fondo de ojo normal, sin hipopimentación ni  datos de retinopatía  
              diabética. 



Caso #3 demostrando anomalías oculares y extraoculares del síndrome de 
Waardenburg 
 
 

 

 
Distopia Cantorum según estandarización  del Waardenburg Consortium 

 
 

 
 
 
Formula para calcular el Índice W = X + Y +a/b 
 
X= (2a – 0.2119c-3.909)/c 
 
Y= (2a – 0.2479b – 3.909)/b 
 
Es diagnostico de síndrome de Waardenburg tipo si el Índice W es mayor a 1.95   
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 Medida a 
Distancia 
Cantal interna 
en mm 

Medida b  
Distancia 
Interpupilar en 
mm 

Medida c  
Distancia 
Cantal externa 
en mm 

Índice W 

Madre 34 55 84 2.08 

Hija Mayor 37 53 76 2.48 

Hija Menor 40 57 80 2.52 



 
 
 
 
 
Análisis genético 
 
El análisis del gen PAX3 en esta familia permitió la identificación de una nueva 
mutación puntual heterocigota de Guanina a Adenina en el exón 3 de gen. Este 
cambio origina  una mutación de Valina ( GTG) a Metionina (ATG) en el residuo 
151 de la proteína PAX3.  
 

                                 

           
 

 
Secuenciación nucleotídica parcial del exón 3 del gen PAX3. 

Se observa una mutación de guanina (pico negro) a adenina (pico verde) señalado 

por la flecha. Este cambio origina una mutación nueva de valina (GTG) a 

metionina (ATG) en el residuo 151 de la proteína.  



 
 
 
 
 

Discusión  

 

El síndrome de Waardenburg es una enfermedad que no causa alteraciones 

oculares severas, pero si alteraciones oculares lo suficientemente notorias como 

para que el oftalmólogo pueda  realizar el diagnostico de síndrome de 

Waardenburg, refiriendo al paciente a estudios clínicos más específicos, y 

posiblemente un diagnostico genético. 

 

Las manifestaciones clínicas de la paciente caso índice  nos hicieron pensar de 

que se podía tratar de un caso de Waardenburg, por lo que se le pidió que trajera 

a sus hijos ( pensando en herencia autosómica dominante. Encontrando a 2 de 

sus hijas con el mismo fenotipo. La hija mayor estaba embarazada al momento de 

la exploración  y se le comento la posibilidad grande de que su hijo tuviera 

síndrome de Waardenburg.  El hijo fue hombre y tiene los mismos rasgos 

fenotípicos, pero aun no se le realiza las pruebas genéticas. 

 

El análisis genético revelo una mutación de guanina a adenina Este cambio origina 

una mutación no antes descrita de valina (GTG) a metionina (ATG) en el residuo 

151 de la proteína. 



 Esta es una mutación no descrita anteriormente del gen PAX3 y de manera 

interesante el cambio afecta al ultimo nucleótido del exón 3. Este es el primer 

análisis genético de PAX3 en sujetos mexicanos con síndrome de Waardenburg. 

 

La coexistencia de síndrome de Waardenburg con Diabetes Tipo I no ha sido 

descrita previamente y posiblemente este relacionada con el tipo de mutación 

encontrada. 

 

Es necesaria la descripción clínica de mas familias afectadas con síndrome de 

Waardenburg y correlacionarlo con el análisis genético para poder conocer las 

características moleculares de la enfermedad en México y analizar los tipo de 

síndrome de Waardenburg presentes en mexicanos y su frecuencia, al mismo 

tiempo hacer del conocimiento del medico general y pediatra que a pesar de que 

es una patología rara, una vez que se sospecha se tiene que descartar sordera 

neurosensorial para su pronta rehabilitación. 

 
 
 



 
Conclusiones  
 
Se trata de una familia mexicana de 2 generaciones (Madre y dos hijas)  en las 

cuales el fenotipo es similar aunque no igual. En las 3 pacientes coincide la misma 

mutación genética la cual no esta descrita previamente.  

La coexistencia de síndrome de Waardenburg con Diabetes Mellitus tipo  1 no ha 

sido descrita previamente y posiblemente este relacionado con el tipo de mutación 

encontrada.  

Este es el primer análisis  genético de PAX3 en sujetos mexicanos con síndrome 

de Waardenburg.  
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