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RESUMO

Sao relatados 3 casos de sindrome de Waardenburg associada com alta
miopia na mesma familia. A associacdo pode ser casual ou os genes por
estarem proximos serem segregados conjuntamente.

Os autores enfatizam a importancia quanto a obrigatoriedade na realiza-
¢ao de exames oftalmolégico e clinico completos, pois a sindrome pode
associar-se com surdez e baixa de acuidade visual, dificultando o desenvol-
vimento normal do individuo afetado.
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INTRODUGAO

A sindrome de Waardenburg (SW)
¢ uma doenga rara de heranga autosso-
mica dominante e de penetrincia va-
ridvel. Acomete 1 em cada 4000 nasci-
dos vivos '. Foi descrita por P. J. Waar-
denburg em 1951 2. Combina anoma-
lias das palpebras, supercilios, base
nasal, defeitos de pigmentagéo da pele,
cabelo, iris e fundo de olho 3, geral-
mente acompanhados de surdez congé-
nita (20% dos casos) *. As alteragGes
mais freqlientes sdo: deslocamento la-
teral do canto medial e ponto lacrimal
das palpebras inferiores; hiperplasia
das porgdes médias dos supercilios;
heterocromia de iris; base do nariz lar-
ga; hipopigmentagio do cabelo e hipo-
cromia cutdnea®. A sindrome completa
é rara. A penetrancia dos diferentes
caracteres varia consideravelmente em
diferentes pedigrees.

RELATO DOS CASOS

Foram examinados 3 pacientes de
uma familia com a sindrome: a mie e
os filhos mais novos (figura 1).
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Fig.1 - Heredograma da familiacom Sindrome de
Waardenburg
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1 - II) IMM, 42 anos, sexo femini-
no, negra. Apresenta surdez desloca-
mento lateral do canto medial e ponto
lacrimal (dystopia canthorum) hiper-
plasia das porgdes médias dos super-
cilios, hipertelorismo, base do nariz
larga com auséncia de angulo naso-
frontal, hipopigmentagdo precoce dos
cabelos, iris azul e hipopigmentagdo
do fundo em ambos os olhos. Ao con-
trario do usual apresenta alta miopia:
OD -21,5 DE e OE -14,5 DE. Acuidade
visual de 20/60 AO com corregdo. (Fi-
gura 2)

2 -IV)RCM, 14 anos, sexo femini-
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Fig. 2 - IMM, 42 anos com SW.

no, negra. Apresenta todas as altera-
¢Oes presentes na mae, exceto a surdez
e a coloragdo da iris: o olho direito tem
cor marrom e o olho esquerdo cor azul.
Apresenta hipocromia cutinea, sinal
ndo encontrado na mae. Alto miope:
-18,5 DE em OD e -16,5 DE em OE.
Acuidade visual de 20/60 AO com cor-
recdo. (Figura 3)

COMENTARIOS

Duas variantes da Sindrome de
Waardenburg (SW) s3o descritas: tipo
I - apresenta mais freqiientemente des-
locamento lateral do canto medial e
ponto lacrimal das palpebras inferio-
res, e tipo II - predominéncia de surdez
neurosensorial e heterocromia de iris.
O defeito na SW tipo I esta na parte
distal do cromossomo 2q e o gene iden-
tificado denomina-se PAX3, para SW
tipo II diversos outros genes foram
identificados °. O diagndstico da SW,
nestes dois casos, foi confirmado pelo
Departamento de Genética da Faculda-
de de Medicina de Ribeirdo Preto -
USP, com base nos critérios de Liu et
al., 1995 ¢ como sendo SW tipo Il

Examinou-se o filho mais novo (2-
III), que apresentava alargamento da
base do nariz, fundo de olho hipopig-
mentado e miopia: OD -7,5 DE e OE
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Fig. 3 - RCM, 14 anos com SW

-11,5 DE, com acuidade visual de 20/
60 AO com corregdo. Este também foi
diagnosticado como SW, porém com
expressividade menor. O pai e os dois
filhos mais velhos ndo foram examina-
dos. Segundo informagao da mie, o pai
e a filha mais velha nunca usaram 6cu-
los e tém os olhos de coloragdo casta-
nha. O filho mais velho (2-I) tem os
olhos azuis, sendo indicio de que tam-
bém seja portador da Sindrome, devido
ao fato de que olhos de cor azul em
familias de etnia negra n3o € uma ma-
nifestagdo clinica normal, principal-
mente quando ha pelo menos mais 3
portadores da SW na mesma familia.

Nao harelatos na literatura de asso-
ciacdo da SW com vicios de refragdo. A
presencga de alta miopia nesses pacien-
tes pode ser uma associagdo casual ou
ocorrer genes da localizagdo préxima
segregados conjuntamente ou, talvez,
uma variagdo rara da SW.

E importante ressaltar a importin-
cia da sindrome pelo fato de estar asso-
ciada com alteragdes graves, como a
surdez, e por ser de heranga autosso-
mica dominante, pode acometer em
média 50% dos descendentes. Além do
mais, ¢ valioso o oftalmologista reco-
nhecer que a heterocromia de irisnio é
apenas um achado curioso, mas que

pode envolver outros comprometimen-
tos sistémicos de maior importancia.

SUMMARY

Three cases of Waardenburg'’s
Syndrome in a family

associated with high myopia are
reported. A association may be
casual or the gens may be
segregated together because of the
proximity of location.

The authors emphasize the
importance of a complete
ophthalmologic and clinical
examination in such cases for the
syndrome may be associated with
deafness and low visual acuity which
can complicate the normal
development of affected individuals.
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ERRATA

No Vol. 60(6), pgs. 653-654 foi publicado o artigo "SINDROME DE WAARDENBURG: relato de 3 casos associados com alta
miopia"de autoria dos Drs. Rodrigo Jorge; Ricardo Chaves de Carvalho; Maria de Lourdes V. Rodrigues e Erasmo Romao com as
fotos em preto e branco, que deveriam ser coloridas.

Figura 2

IMM, 42 anos, sexo feminino, negra. Apresenta
surdez, deslocamento lateral do canto medial e
ponto lacrimal (dystopia canthorum), hiperplasia
das porc¢des médias dos supercilios, hiperte-
lorismo, base do nariz larga com auséncia de angu-
lo naso-frontal, hipopigmentagao precoce dos ca-
belos, iris azul e hipopigmentagdo do fundo em
ambos os olhos. Ao contrdrio do usual, apresenta
alta miopia: OD -21,5 DE e OE -14,5 DE. Acuidade
visual de 20/60 AQ com corregéo.

Figura 3

RCM, 14 anos, sexo feminino, negra. Apresenta
todas as alteragbes presentes na mae, exceto a sur-
dez e a coloragdo da {ris: o olho direito tem cor
marrom e o olho esquerdo cor azul. Apresenta
hipocromia cuténea, sinal nio encontrado na mae.
Alto miope: -18,5 DE em OD e -16,5 DE em OE.
Acuidade visual de 20/60 AO com corregao.
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