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Resumo: A sindrome de Waardenburg (SW) é uma doenca genética que afeta a pigmentaco da pele,
cabelo e olhos, além de poder causar surdez. Os subtipos mais comuns s80 o tipo 1 (WS1) e tipo
2 (WS2) 1,2. Outras maformacbes podem estar associadas, incluindo alteragdes no sistema
neural, intestina e 6sseo, bem como malformacfes graves como ciclopia e sinoftalmia, embora
estas sgjam raras 1,2. O diagnéstico € clinico, baseado em dois critérios maiores ou um maior e
dois menores. Mais de 90% dos individuos com SW tipo | possuem mutagGes no gene PAX3, o
anico gene atualmente associado a sindrome 3,4. O progndstico dos pacientes com perda auditiva
depende de intervengbes precoces e adequadas, como amplificagcdo auditiva e intervencédo
educaciona apropriada, além da gravidade das anormalidades adicionais 2,3. Lactente 11 m,
feminina, iniciou acompanhamento pediétrico aos 27 dias de vida devido a histérico de ictericia
prolongada, baixo ganho de peso e trés testes da orelhinha alterados, historia familiar de perda
auditiva unilateral. Aos 3 meses, realizou o teste de Potenciais Evocados de Tronco Encefdico
Frequéncia Especifica (PEATE), com estimulo CHIRP, sem alteracfes. Aos 5 meses, 0 exame
fisico era normal, exceto pela falta de resposta aos sons, embora emitisse sons, e pela coloracéo
clara incomum dos olhos. Com 6 meses consultou com otorrinolaringologista, que solicitou
audiometria com impedanciometria para elucidacdo do quadro de baixa resposta aos sons. Em
consulta aos 11 meses, a crianca persiste com hipoacusia e atraso de vocalizagao inicial. O exame
clinico mostrou desenvolvimento neuropsicomotor, peso e estatura adequados, olhos de tom azul
claro (sem histérico familiar), manchas hipocrémicas na face, tronco e perna, ponte nasal larga e
maior espacamento entre os olhos (W index >1,95), audiometria com perda auditiva
neurossensorial leve bilateral. O diagndstico confirmou-se para sindrome de Waardenburg
apresentando quatro critérios maiores (telecanto, iris azuis brilhantes, perda auditiva
neurossensoria e parente de 1° grau afetado) e dois menores (hipopigmentacéo da pele e ponte
nasal hipoplésica). A crianca segue em observacdo e foi encaminhada aos servicos de
oftalmologia e genética para avaliar a presenca de mais caracteristicas pertinentes a sindrome. A
importancia da puericultura e dos testes de triagem neonatal como guia para o diagndstico
precoce de doencas genéticas, despertando a continuidade da investigagdo baseada em achados
clinicos indiscutiveis, mesmo diante de um PEATE normal. O acesso a servigos especializados
de diagndstico e tratamento precoce da perda auditiva sdo o pilar para o bom progndstico da
crianca portadora de uma sindrome que impacta na sua comunicagdo e conexao com 0 mundo
2,4. Diante do relato a identificacdo das caracteristicas clinicas e fenotipicas da sindrome
permitem uma intervencéo, tanto com o tratamento precoce das patologias encontradas como
para 0 aconsel hamento genético dessa Familia.
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