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Resumo: Introducdo: A sindrome de Waardenburg foi inicialmente descrita em 1951, como uma condi¢éo
autossdomica dominante que apresenta penetrancia e expressividade variaveis de seus caracteres.
Os sinais clinicos mais frequentes sdo: deslocamento lateral dos cantos internos dos olhos,
hiperplasia da por¢do medial dos supercilios, base nasal proeminente e aargada, alteracfes na
pigmentacdo da iris e da pele, surdez congénita, mecha branca frontal ou encanecimento precoce.
Eventualmente, malformacdes de intestino e ésseas podem estar associadas, bem como: defeitos
no tubo neural, fendas labial a palatina, anormalidades nos membros e doenca de Hirschsprung.O
prognostico para pacientes com perda auditiva depende de intervencdo adequada como
amplificac8o precoce e apropriada intervencéo educacional. Ele também depende da gravidade
de anormalidades adicionais. Objetivo: Explanar mais sobre esta rara sindrome. Metodologia
detalhada: Andlise critica das publicagdes correntes sobre o tema Resultados: A incidéncia desta
sindrome varia entre 1:30000 e 1:42000, sendo responsavel por aproximadamente 3% dos casos
de deficiéncia auditiva em criangas. Existem quatro tipos distintos da sindrome de Waardenburg,
gue séo: Tipo I, relacionado com a mutagéo no gene PAXS; Tipo I, ligado a mutaces no gene
MITF, € bem semelhante ao tipo |, com excecdo de que neste tipo ha a auséncia da distopia
canthorum; Tipo Ill, tratase de uma forma rara da sindrome que, aém de apresentar as
manifestagbes oculoauditivas e de pigmentacdo, apresentam microcefalia, malformacbes de
membros superiores e deficiéncia mental, a mutagdo localize-se no brago longo do cromossomo
2; Tipo 1V, é semelhante ao tipo Il apresentando a doenca de Hirschsprung, de heranca
autossdmica recessiva, podendo receber o nome de megacdlon congénito e esta relacionado com
mutacOes no gene EDNRB. Conclusdo: Até o momento ndo existe tratamento e nem cura para a
sindrome de Waardenburg. O sintoma tipico, que € a surdez, € tratada como qualquer outra
surdez irreversivel. Outros problemas, sdo tratados sintomaticamente.
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