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RESUMEN

Introduccion: el Sindrome de Waardenburg es definido como una entidad genética de gran
variacién en su expresividad, con un efecto pleiotrépico caracterizado por hipoacusia
neurosensorial congénita y rasgos dismorficos craneofaciales

Objetivo: caracterizar los resultados del examen fisico, la acumetria y el reflejo estapedial para
el diagnodstico topografico de la hipoacusia en las personas afectadas por sindrome de
Waardenburg.

Métodos: se realizé un estudio longitudinal, descriptivo, observacional, con un enfoque clinico,
epidemioldgico. Para el analisis de los resultados se utilizé la estadistica descriptiva.
Resultados: Como resultados mas relevantes se encontré la normalidad de la membrana
timpanica y la triada de Lucae, curvas tipo A en la timpanometria y ausencia del reflejo estapedial
en los oidos hipoacusicos.

Conclusiones: Se concluye que estos resultados permitieron descartar las hipoacusias
conductivas, aspecto vital en el estudio topografico de la hipoacusia en el Sindrome de
Waardenburg.

Palabras Clave: Sindrome de Waardenburg; Pérdida Auditiva; Examen Fisico.
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ABSTRACT

Introduction: waardenburg syndrome is defined as a genetic entity with highly variable
expression, with a pleiotropic effect characterized by congenital sensorineural hearing loss and
craniofacial dysmorphic features.

Objective: to characterize the results of physical examination, tympanometry, and the stapedial
reflex for the topographic diagnosis of hearing loss in individuals affected by Waardenburg
syndrome.

Methods: a longitudinal, descriptive, observational study was conducted with a clinical and
epidemiological approach. Descriptive statistics were used to analyze the results.

Results: the most relevant results were a normal tympanic membrane and Lucae triad, type A
curves in tympanometry, and an absence of the stapedial reflex in the hearing-impaired ears.
Conclusions: these results allowed us to rule out conductive hearing loss, a vital aspect in the
topographic study of hearing loss in Waardenburg syndrome.

Keywords: Waardenburg Syndrome; Hearing Loss; Physical Examination.

INTRODUCCION

Las hipoacusias hereditarias infantiles bilaterales impiden la adquisicion normal del lenguaje y
de la palabra. Estas enfermedades genéticas se corresponden con variaciones hereditarias del
desarrollo que precisan ayuda médica, educativa, social o combinaciones de estas. Son de gran
heterogeneidad en su expresién clinica por la complejidad y diversidad de drganos o sistemas
involucrados. (2

El Sindrome de Waardenburg (SW) se incluye en estas enfermedades genéticas. Este sindrome
presenta gran variacion en su expresividad y existen varios tipos relacionados con la mutacion
de determinados genes.(345 La pérdida auditiva es su expresibn mas severa y ocurre en
aproximadamente el 60 % de los nifios con Tipo I y en el 90 % con Tipo II y estd delineada
como de tipo neurosensorial profunda independiente del tipo de SW y puede ser unilateral o
bilateral.(®:7)

Plantean varios autores(®219 que el factor genético tiene gran importancia en la disminucion de
la agudeza auditiva, la cual se comprueba mediante la realizacion de la audiometria. Pero
también se considera muy importante el estudio de cada parte del sistema auditivo, al detallar
los resultados obtenidos en el examen fisico por neumotoscopia, las pruebas acumétricas, la
timpanometria y el reflejo estapedial, que son muy Utiles para determinar las caracteristicas del
oido medio, pues aportan informacion complementaria para establecer la localizacion topografica
de la hipoacusia en los casos con Sindrome de Waardenburg.(*?)
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METODOS

Mediante la aplicacion del método clinico epidemioldgico se realizé un estudio descriptivo,
longitudinal y prospectivo de enero de 2009 a diciembre de 2016 a personas con Sindrome de
Waardenburg tipo I en el municipio Sandino, fueron realizados el examen fisico, la otoscopia,
acumetria y timpanometria para comprobar la localizacidon topografica de la hipoacususia.
Fueron utilizados los métodos empiricos de la encuesta y el cuestionario en combinaciéon con
métodos tedricos como el andlisis y la sintesis, para analizar los resultados fue utilizada la
evidencia grafica de los estudios realizados y la estadistica descriptiva.

RESULTADOS

Fue necesario establecer las caracteristicas de la membrana timpanica, la permeabilidad de la
trompa de Eustaquio y los resultados de las pruebas acumétricas obtenidos durante el examen
fisico de los casos para comprobar la localizacion topografica de la hipoacusia como se observa
a continuacion.

Tabla 1. Relacion entre la hipoacusia con las caracteristicas de la membrana timpanica y los
resultados de la otoscopia y las pruebas audiométricas.

Datos del examen fisico. Audicion % Casos con %
(n = 26) normal hipoacusia
Caracteristicas morfoldgicas normales 10 38,5 16 61,5
de la membrana timpanica
Movilidad normal de la membrana 10 38,5 16 61,5
timpanica
Permeabilidad normal de la trompa de 10 38,5 16 61,5
Eustaquio
Prueba de Weber 10* 38,5 16** 61,5
Prueba de Rinne 10* 38,5 16** 61,5
Prueba de Schwabach 10* 38,5 16** 61,5

*Resultado normal ** Resultado en la hipoacusia sensorial

Al analizar los resultados de la tabla 1 obtenidos mediante la estadistica descriptiva se comprobd
que las caracteristicas de la membrana timpdanica obtenida mediante la otoscopia y la
neumotoscopica fue normal en el 100 % de los casos; al igual que la permeabilidad de la trompa
de Eustaquio, lo cual se corresponde con los resultados esperados en casos de hipoacusia
perceptiva o normoacusicos.

Los resultados la acumetria fueron importantes en el diagndstico topografico de la hipoacusia en
el 100 % de los casos y se corresponden con los esperados en la hipoacusia de percepcién y en
personas con audicion normal.

En el estudio de la impedancia en todos los casos se obtuvo un timpanograma normal con curvas
tipo A, como se muestran en la tabla dos.
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Tabla2. Resultados de la timpanometria y el reflejo estapedial.

Casos con SW No % Curvas % Reflejo %
n= 26 Normales estapedial
Tipo A
Casos sin hipoacusia 10 38,4 10 100 10 100
Total de casos con 16 61,5 16 100 5 31,2
hipoacusia
Total 26 100 26 100 15 57,6

En el andlisis descriptivo de la tabla 2; el reflejo estapedial estuvo presente en el 100 % de los
casos con audicidon normal y en casos con hipoacusia unilateral, en el 100 % de los afectados
por hipoacusia severa o profunda estuvo ausente lo que es caracteristico en las hipoacusias de
localizacidn coclear, resultados muy importantes para determinar topograficamente el sitio de la
lesion.

DISCUSION

Para comprobar el diagnostico topografico de la hipoacusia se analizaron las caracteristicas
morfoldgicas y funcionales del complejo integrado por la membrana timpanica, cadena de
huesecillos y trompa de Eustaquio, investigadas mediante el examen fisico, la otoscopia
neumatica, y las pruebas acumétricas. Los resultados mostrados en las tablas 1 y 2, se
corresponden con un oido medio normal en las personas normo acusicas.

En las personas con hipoacusia las pruebas acumétricas muestran la triada de Lucae, es decir el
Weber lateraliza al lado sano, el Rinne es positivo acortado y el Swabach es acortado lo cual se
corresponde con una afectacién genética de la region cocear del Oido interno, lo que afirma la
localizacidon coclear en este tipo de hipoacusia.(!V)

Se ha referido la importancia de la evaluacion de la membrana timpanica por medio de la
otoscopia y la neumotoscopia, para descartar causas de hipoacusia de transmisiéon como la otitis
media aguda purulenta o serosa, enfermedades muy frecuentes en nuestro medio.(%

Se considerd por los autores que las caracteristicas de la membrana timpanica fueron normales
en cuanto a estructura y movilidad al igual que la permeabilidad de la trompa de Eustaquio, se
corresponden con los resultados esperados en casos con audicion normal o presencia de
hipoacusia perceptiva, descartando asi enfermedades inflamatorias de oido medio.

La prueba de Weber fue indiferente en el 100 % de los casos normoacusicos y en el 100 % de
los afectados por hipoacusia bilateral profunda, en el caso de los hipoacusicos unilaterales
lateralizd al lado sano y en los de diferente intensidad de pérdida auditiva bilateral lo hizo al lado
menos afectado. La prueba de Rinne fue positiva en el 100 % de los normoacusicos y en los
oidos normoacusicos de las hipoacusias unilaterales y positiva acortada en el 100 % de los casos
hipoacusicos bilaterales y en el oido afectado de los unilaterales resultados idénticos a los
obtenidos en la prueba de Schwabach, siendo esta prueba acortada en todos los oidos
hipoacusicos.
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En la hipoacusia perceptiva se alteran los tonos agudos, con resultados tipicos de este tipo de
hipoacusia en el estudio con diapasones donde el Weber lateraliza al oido sano o al menos
afectado, el Rinne es positivo acortado y el Schwabach es acortado, es decir, aparece la triada
de Lucae, descartando de esta forma las hipoacusias de conduccidén donde ocurre lo contrario y
afirmando a la hipoacusia sensorial tipica del SW tipo I.(12)

La impedanciometria es una prueba complementaria de importancia ya que permite evaluar el
estado del oido medio, la funcionalidad de la trompa de Eustaquio y valora umbrales de reflejo
acustico.?

Los resultados de la timpanometria descartan enfermedades de oido medio y evidencian que se
trata de una hipoacusia neurosensorial caracteristica del SW tipo I en los casos investigados al
obtenerse en el 100 % curvas tipo A, tipica de los oidos medios sin patologia infamatoria y con
buena permeabilidad de la trompa de Eustaquio. Esto permitié descartar las enfermedades de
oido externo y medio. El reflejo estapedial, por su parte, estuvo presente en el 100 % de los
casos con audicién normal y en el oido normoacusico de las hipoacusias unilaterales, pero estuvo
ausente en el 100 % de los oidos afectados con hipoacusia severa o profunda, como es tipico de
las hipoacusias con esa elevacion tan grande del umbral auditivo. Todos los resultados discutidos
ayudan a evidenciar la localizacion coclear de la hipoacusia en el Sindrome de Waardenburg, al
descartar las alteraciones del oido medio.

Estos aspectos son muy importantes y nos ayudan a realizar la deteccién temprana de la
hipoacusia, teniendo en cuenta los factores de riesgo en las enfermedades genéticas, cumplir
las orientaciones de organizacion mundial de la salud para la prevencion de la pérdida auditiva
y a la prevencion la discapacidad por esta cusa realizando las atenciones médicas y de salud
necesarias en cada caso. El diagndstico topografico de la hipoacusia a cualquier edad nos orienta
a tomar la conducta terapéutica adecuada en dependencia del tipo e intensidad de la pérdida
auditiva. En el estudio de la hipoacusias generar conciencia del problema, fomentar la educacién,
desarrollar estrategias terapéuticas e implementar intervenciones tempranas son algunas de las
tareas que tenemos como profesionales de la salud.(3

Teniendo en cuenta las importantes repercusiones de la hipoacusia en la infancia y las
posibilidades terapéuticas que ofrece la intervencidon temprana, se ha establecido la evaluacion
audioldgica precoz de los nifios que tuvieran determinados factores de riesgo la cual también es
Gtil para el estudio de la hipoacusia a cualquier edad y de diferentes etiologias.(14:15:16)

CONCLUSIONES

Los autores consideran que los resultados permitieron descartar las hipoacusias conductivas,
aspecto vital en el estudio topografico de la hipoacusia en el Sindrome de Waardenburg, lo que
es de gran valor diagndstico y prondstico para el manejo de la hipoacusia en casos
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