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 RESUMEN  
Introducción: Los trastornos de la pigmentación y  la  hipoacusia  son dos  de los síntomas principales del síndrome de Waardenburg. Se ha 
detectado en el municipio Sandino en Pinar del Río una familia con 26 individuos vivos portadores de esta entidad genética   algunos  los 
cuales presentan trastornos de pigmentación e hipoacusia.  
Objetivo: caracterizar los trastornos de la pigmentación y  la hipoacusia en personas afectadas por síndrome de Waardenburg.  
Método: se  desarrolló una investigación longitudinal, prospectiva y descriptiva en el municipio Sandino de enero de 2009 a enero de 2017, mediante la 
utilización del método clínico epidemiólogo. La población objeto de estudio fueron las 221 personas de una familia del municipio Sandino, la muestra 
quedó definida por los  26 personas diagnosticados con Síndrome de Waardenburg.  Para el análisis de los resultados se utilizó la estadística 
descriptiva. 
Resultados: las 16 personas con hipoacusia presentaron trastornos de la pigmentación del cabello, y en menor proporción de la piel.  
 Conclusiones: la investigación incorpora aspectos importantes de la hipoacusia  asociados a trastornos de la pigmentación en la piel y el cabello  
en los casos afectados por síndrome de Waardenburg no descritos anteriormente, que ofrece la posibilidad de mostrarlos de manera 
novedosa para enriquecer y actualizar el conocimiento de esta entidad. DeCS: Síndrome de  Waardenburg/epidemiología;  Trastornos de 
pigmentación;  Pérdida auditiva    Comment by usuario: Se inician con mayúscula , quitar el punto final 

ABSTRAC 
 Introduction:  Pigmentation disorders and  hearing loss  are two  of the main symptoms of Waardenburg  syndrome.  A family with  26  living  
individuals  carrying this genetic entity has been detected in the Sandino municipality in Pinar del Río, some of whom present pigmentation disorders and  
hearing  loss.  
 Objective: to  characterize  pigmentation disorders and  hearing loss in people affected by Waardenburg  syndrome.  
Method:  a   longitudinal,   prospective   and  descriptive investigation was developed in the Sandino municipality from January 2009 to January 2017, 
using the clinical epidemiological method. The population under study was 221 people from a family in the Sandino municipality, the sample was defined 
by the 26 people diagnosed with Waardenburg Syndrome. Descriptive statistics were used to analyze the results. 
Results: the 16 people with hearing loss presented disorders of hair pigmentation, and to a lesser extent of the skin. 
 Conclusions:  the  research incorporates important aspects of hearing loss   associated with pigmentation disorders in the skin and hair  in cases 
affected by Waardenburg syndrome  not  previously  described,  which offers  the possibility  of showing  them in  a  novel  way to  enrich  and 
update  the  knowledge  of this entity. 
 DeCS: Waardenburg  syndrome/epidemiology;  Pigmentation disorders;  hearing loss INTRODUCCIÓN   Comment by usuario: No lleva punto, los 
títulos y subtítulos nunca llevan punto al final 

El Síndrome de Waardenburg  es una entidad genética caracterizada por rasgos dismórficos craneofaciales, como la distopia cantorum, 
sinofridia, puente y raíz nasal anchos con hipoplasia de las alas nasales, además presenta hipoacusia neurosensorial  congénita,  heterocromía  
del iris, tanto completa como segmentaria o un iris azul intenso y alteraciones en la pigmentación de la piel y el cabello.  1-3  Comment by 
usuario: No usar abreviatura, no está dicha antes 
Revise espacios entre párrafos, no están unánimes  

 El  color   de la  piel   es el   resultado   de una  sutil mezcla  de   pigmentos  melánicos producidos  por   células  especializadas,  y   otros  
pigmentos  no   melánicos.   El análisis  histológico  de las  estructuras  afectadas en   la piel,   iris,  cabello y  órgano de  Corti   en los  casos   con  
Síndrome de Waardenburg  muestra ausencia de  melanocitos. 4-6   

 Bondurand y colaboradores han mostrado una interacción entre PAX3, SOX10, y MITF en la regulación del desarrollo de melanocitos, que 
afecta a la vía molecular entre la octava y la décima semanas de gestación y conduce a las anomalías pigmentarias y auditivas vistas en el   
Síndrome de Waardenburg. 7 Comment by usuario: Debe ser et al.  

 La pérdida auditiva, expresión más severa, ocurre en aproximadamente el 60% de  los  nińos  con Tipo I y en el 90 % con Tipo  II.   Está 
delineada como de tipo neurosensorial profunda independiente del tipo de SW y puede ser  unilateral  e  bilateral  8-14 Comment by usuario: 
A qué refieren los tipo I y II, sugiero dejar más claro lo q quiere referir en ese párrafo  Comment by usuario: En la introducción se finaliza con el 
objetivo, revise  

La presente investigación se realiza con el objetivo de caracterizar los trastornos de la pigmentación y la hipoacusia en personas afectadas por 
síndrome de Waardenburg. 



 MATERIAL Y MÉTODO  Comment by usuario: Explicite universo o muestra como lo hizo en el resumen y forma de selección de los sujetos, por 
ejemplo si fue intencional  
Revise qué métodos usó, no se aprecia 

Se desarrolló una investigación longitudinal, prospectiva y descriptiva en el municipio Sandino de enero de 2009 a enero de 2017, mediante la utilización 
del método clínico epidemiólogo. La población objeto de estudio fueron las 221 personas de una familia del municipio Sandino, la muestra quedó 
definida por los  26 personas diagnosticados con Síndrome de Waardenburg.   Para el  análisis  de los resultados  se utilizó la estadística descriptiva.    
Todas estas variables se resumieron mediante frecuencias absolutas y relativas porcentuales, se  analizó en el tiempo la estabilidad de los 
trastornos de la pigmentación, se estableció una asociación entre los trastornos de pigmentación de los mismos con la presencia de hipoacusia.  
RESULTADOS. Comment by usuario: Quitar punto 
En cuanto a los resultados están muy breves, si el objetivo es caracterizar, considero buscar otras cuestiones que lo permitan, sólo con una tabla, revise 
para q pueda hacer otras valoraciones de los resultados 

 Se realizó el análisis de los trastornos de la pigmentación de la piel, el cabello, cejas y bigote con la hipoacusia.  En la tabla 1 se muestra el 
predominio del mechón blanco del cabello en los trastorno de la pigmentación. 
Tabla 1. Relación entre los trastornos de la pigmentación y la hipoacusia en personas con Síndrome de Waardenburg ́. 

SW n=26 No % Hipoacusia de intensidad variable entre los dos oídos % Severa o profunda % 
Hipoacúsicos 16 61,5 3 18,5 13 81,2 
Mechón blanco del cabello 19 73,0 3 15,7 13 68,4 
Hipo pigmentación cutánea 2 7,7 - - 2 100 
Cejas blancas  3 11,5 - - 3 100 
Bigote con mechón blanco 2 7,7 - - 2 100 

Fuente. Planilla de datos y encuestas 

Resalta que la totalidad de los casos con hipoacusia presentaron trastornos de la pigmentación los que evidenció una fuerte asociación entre estas 
variables, dentro de los trastornos predominó el mechón blanco del cabello y en menor proporción el resto de los trastornos hipo pigmentario. 

DISCUSIÓN. Comment by usuario: Quitar punto 

En  el análisis  de   los trastornos de la pigmentación    de   la piel y el cabello   (tabla 1), se puede observar que todos los casos con hipoacusia se 
presentó trastornos de la pigmentación predominando  el mechón blanco del cabello.   
 Todos los tipos  del  Síndrome de Waardenburg  comparten dos características dominantes: pérdida de la audición y cambios en la 
pigmentación (color) en la piel, el cabello y los ojos.   1,15,16 
 El color de la piel es controlado genéticamente por el sistema pigmentario, o sea, la melanina y los melanocitos. Los cambios anormales en 
la coloración de la piel son observados en un número diverso  de  desórdenes  con diferentes mecanismos de origen genético, que involucran 
el desarrollo en la migración de los melanoblastos.   5,6 
 El color de la piel es el resultado de una sutil mezcla de pigmentos melánicos producidos por células especializadas, y otros pigmentos no 
melánicos. El análisis histológico de las estructuras afectadas en la piel, iris, cabello y órgano de Corti en los casos con SW muestra ausencia 
de  melanocitos. 4-8   

 Bondurand y colaboradores han mostrado una interacción entre PAX3, SOX10, y MITF en la regulación del desarrollo de melanocitos, que 
afecta a la vía molecular entre la octava y la décima semanas de gestación y conduce a las anomalías pigmentarias y auditivas vistas en el 
SW. Dada la marcada variabilidad en la expresión de las características fenotípicas entre los miembros de la familia que tienen la misma 
mutación, el papel potencial de los genes modificadores puede ser significativo.  7 
El autor considera que las diferentes formas de presentación de los trastornos de la pigmentación encontrados en los casos investigados se han 
mantenido estables en el tiempo y  se   corresponden con la expresividad variable del SW,   como efecto pleiotrópico del gen mutado a nivel somático.  

 La pérdida auditiva, signo más común del SW, ocurre en aproximadamente el 60% de los casos con Tipo I y en el 90 % con Tipo II. La pérdida 
auditiva es neurosensorial congénita, unilateral o bilateral con diferentes grados de intensidad, 5-7 Comment by usuario: Sugiero revise están 
ya expresadas en la introducción, acà otros aspectos resaltando , sin embargo ,qué es lo quiere resaltar acá realmente 

 En los casos con hipoacusia profunda se han encontrado anormalidades en las medidas del oído interno del hueso temporal.   La ausencia 
de melanocitos en el oído interno contribuye en la fisiopatología de la hipoacusia en el SW.  Estudios  histopatológicos del hueso temporal en 
pacientes con SW muestran atrofia del órgano de Corti y de la estría vascular.  Se ha observado una disminución, de grado variable, del 
número de células ganglionares de la cóclea.  4,16-18 
Se consideró que la relación entre hipoacusia y trastornos de la pigmentación  de   la piel y el cabello,   encontrados en la investigación, se deben al 
mecanismo común alterado durante el desarrollo embrionario que involucra el desarrollo en la migración de los melanoblastos. 5,6,19,20 
Es muy importante el diagnóstico del Síndrome de Waardenburg basado en el reconocimiento de sus dismorfias pigmentarias y en la comprobación de 
la hipoacusia para tomar las medidas necesarias para lograr la rehabilitación auditiva verbal, lograr  la no exposición al efecto nocivo de ruido en estos 
casos  para evitar la presencia de discapacidad en estas personas al realizar las atenciones médicas y de salud necesarias. 12-15,21,,22 Comment 
by usuario: Pensar de q no es la única, aunque quizás no es interés de esta investigación  pero a lo mejor hay casos severos y profundos que no utilizan 
la comunicación verbal, sino extra verbal, en fin una lengua de seńas cubana 
Aunque esté referenciado Sugiero quitar verbal, por lo q explicaba   Comment by usuario: Respeto los criterios asumidos , pero ya hay una 
discapacidad  auditiva, ya que limita la realización de determinadas funciones comunicativas ya sea oral o gestual, y más cuando se ha expresado que  
el SG tiene asociado una hipoacusia  bilateral y congénita. 



Muy interesante el artículo, me ha gustado mucho 
Disculpe mi aseveración , no soy Doctora en Ciencias Médicas , soy Doctora en Ciencias  de la Educación con experiencia académica e investigativa en 
la Educación Especial, en términos de discapacidad auditiva, sensorial e inclusión   

 El gen PAX 3 se expresa en la cresta neural en desarrollo y sus mutaciones producen una disminución o deficiencia en los melanocitos del 
pelo, los ojos, el oído interno, con albinismo parcial, heterocromía del iris y sordera neurosensorial.   Es importante conocer que las 
anomalías de la pigmentación se deban a la ausencia funcional del gen MITF, que se expresa en las células pigmentarias, pero su expresión 
está controlada por PAX 3.  De esta manera al faltar PAX 3 también se produce una deficiencia de la acción del MITF. 23 

La investigación incorpora aspectos importantes de la hipoacusia asociados a trastornos de la pigmentación en la piel y el cabello en los casos 
afectados por síndrome de Waardenburg, no descritos anteriormente, que ofrece la posibilidad de mostrarlos de manera novedosa para enriquecer y 
actualizar el conocimiento de esta entidad.  
La presencia de los trastornos de la pigmentación en personas con Síndrome de Waardenburg puede ser considerada una fortaleza para sospechar la 
presencia de hipoacusia en casos con hipomelanosis diagnosticados en las primeras etapas de la vida, por tanto se deberá proceder al estudio de la 
misma y de ser detectada tomar las medidas correspondientes para evitar la aparición de personas en entorno de discapacidad auditiva. Comment 
by usuario:  De acuerdo con lo anterior,  enfocarlo a otro aspecto desde las posibilidades  de  la  inclusión social 
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