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Recomendaciones para anestesia en pacientes que  

afectados por 

los síndromes de Waardenburg 

Nombre de la enfermedad: síndromes de Waardenburg 

CIE 10: Q87.8 

Sinónimos:  síndrome de Waardenburg tipo I, tipo II, tipo III y tipo IV. 

El síndrome de Waardenburg (SW) es una enfermedad infrecuente hereditaria autosómica y 
genéticamente heterogénea del desarollo de las células de las crestas neurales denominada 
así por el oftalmólogo holandés P. J. Waardenburg in 1951. Se describen cuatro subtipos 
basados en la presentación clínica. De acuerdo con los criterios diagnósticos propuestos por 
el consorcio Waardenburg, una persona debe tener dos criterios mayores o uno mayor y dos 
menores para ser diagnosticada de SW tipo I [Tabla 1]. Al SW tipo II le falta la distopia cantal 
de SW tipo I. El tipo III, también llamado síndrome de Klein–Waardenburg también tiene 
asociadas anomalías de los miembros. El tipo III es la forma más infrecuente de SW. El 
síndrome de Shah-Waardenburg, el tipo IV, es una variante inusual de SW asociada a 
enfermedad de Hirschsprung (de segmento largo, corto o incluso limitada a estreñimiento 
persistente). Es así denominada por Krishnakumar N. Shah que describió 12 neonatos con 
SW asociado a enfermedad de Hirschsprung de segmento largo en 1981. 

El SW corresponde a la neurocristopatías, enfermedades causadas por una alteración en la 
migración de las células de la cresta neural en la fase embrionaria. Estas céúlas son 
importantes para la formación de diversas partes del cuerpo, como los melanocitos, oído 
interno y el sistema nervioso intestinal. Otras caractaerñisticas menos frecuentes en el SW 
incluyen síntomas vestibulares, anomalías del sistema urinario, defectos del tubo neural, 
anomalía de Sprengel (malposición y displasia de escápula), paladar o labio hendido, 
parálisis facial y lengua plicada, laringomalacia, y cardiopatía cianótica severa. 

Medicina en elaboración  

Quizás haya nuevos  conocimientos  

Cada paciente es único  
 
            Quizá el diagnóstico sea erróneo 

 
 

Se puede hallar más información sobre la enfermedad, centros de referencia y 
organizaciones de pacientes en Orphanet: www.orpha.net 
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Resumen de la enfermedad 

En el SW I (rasgo dominante) se obeserva mutaciones heterocigóticas en el gen PAX3 del 
cromosoma 2. El SW tipo III es tambiéns adscrito a mutación en PAX3, bien por mutaciones 
heterocigóticas muy específicas o por mutantes bi-alélicos (la mayoría de casos, por tanto, 
recesivos). e SW tipo II usualmente es transmitido como rasgo dominante y se ha 
relacionado con MITF (mapeado en el cromosoma 3) o bien con mutaciones heterocigóticas 
en SOX10 (cromosoma 22). Dos casos de SW tipo II se han descrito como mutaciones 
homocigóticas de SNAI2 (cromosoma 8). E SW tipo IV es heterogéneo, y es  adscrito bien a 
SOX10 (rasgo dominante), EDN3 (rasgo recesivo) o a mutaciones en EDNRB (rasgo 
dominante o recesivo). 

Hay que notar que la expresividad es variable entre los miembros familiares afectos, es 
decir, algunos tienen solo parches de piel blanca y otros también sordera y enfermedad de 
Hirschprung. 

Unos pocos pacientes con SW tipo IV tienen además síntomas neurológicos (neuropatía, 
leucodistrofia central desmielinizante con ataxia, espasticidad, déficit intelectual y 
disregulación autonómica). Este trastorno dominante denominado PCWH es causado ppr 
mutaciones específicas en SOX10. 

El diagnóstico diferencial del mechón blanco y parches citáneos blancos se hace con el 
vitíligo, piebaldismo (raramente asociado con sordera), síndrome de Rozycki (leucoderma, 
sordera congénita, atrofia muscular, y acalasia), síndrome de Vogt–Koyanagi–Harada 
(uveitis, pelo grisáceo, meningitis, y vitíligo de origen autoinmune), síndrome de Tietz 
(sordomudez, ojos azules, e hipomelanosis, está relacionado con mutaciones 
heterocigóticas de MITF y, por tanto con alelos del SW tipo II), y con la esclerosis tuberosa 
(tratorno autosómico dominante con otras manifestaciones cutáneras, a menudo 
convulsiones y déficit intelectual, lesiones cerebrales, renales, cardiacas, oculares y 
pulmonares, pero sin sordera). 

 

Tabla 1: Criterios diagnósticos del síndrome de Waardenburg tipo I 

 
 

Criterios mayores Criterios menores 

Mechón de pelo blanco 
Trastornos pigmentarios del iris 
Pérdida de audición sensorineural 
congénita 
Un familiar de primer grado afectado 
Distopia cantal o desplazamiento 
lateral del canto medial 

Raíz nasal amplia/alta 
Hipoplasia de alas nasales 
Ceja única (ambas cejas unidas) o 
ensanchamiento medial de las cejas 
Hipopigmentación cutánea 
Encaneciiento prematuro del pelo 

 
 

Cirugía habitual 

Cirugía neonatal, pediátrica, oftalmológica, ortopédica, implantes cocleares. 

 

http://www.orphananesthesia.eu/


www.orphananesthesia.eu 3 

 Tipo de anestesia 

No hay recomendación definitiva para anestesia general o regional. La bibliografía sobre 
tratamiento anestésico de estos casos es limitada. El anestesiólogo que se enfrente a un 
niño con mechón blanco debe pensar en el diagnóstico diferencial y variantes de SW. 
Recomendamos un abordaje anestésico individualizado. Tanto los anestésicos intravenosos 
como volátiles deben ser seguros. 

Bloqueos de nervios periféricos solo se han descrito en un caso. 

Se requiere atención meticulosa en la evaluación preoperatoria, la coexistencia con otras 
anomalías sistémicas, tratamiento d ela vía aérea, y estrategias nutricionales perioperatorias 
(el riesgo de malnutrición aumenta con la extensión del segmento agangliónico del 
intestino). 

 

 Procedimientos diagnósticos adicionales necesarios (preoperatorios) 

En el preoperatorio, además de investigaciones de rutina, se recomienda investigaciones 
específicas solo para evaluar condiciones asociadas aunque no para diagnosticar la propia 
enfermedad. 

Una ecocardiografía preoperatoria descartará anomalías cardiacas, aunque no se debe 
hacer de rutina. 

Se ha descrito alteración del control autonómico del corazón en el SW tipo IV con mutación 
SOX10, aunque sin consecuencias clínicas y ECG normal. El examen del fondo de ojo de 
estos niños puede mostrar retinopatía de prematuridad debida a toxicidad del oxígeno, etc. 

 

 Preparación especial para el tratamiento de la vía aérea 

Debe considerarse la posibilidad d evía aérea difícil y tener los preparativos adecuados. 

Se ha descrito en la bibliografía el manejo de vía aérea difícil con mascarilla laríngea I-gel. 

 

 Preparación especial para transfusión o administración de productos hemáticos 

Puede haber requerimientos aumentados de sangre o productos hemáticos en diversas 
cirugías. 

 Preparación especial para anticoagulación 

No hay comunicaciones que sugieran necesidad de anticoagulación perioperatoria. Sin 
embargo, estos pacientes pueden estar confinados en cama por la deformidades 
musculoesqueléticas secundarias (muy infrecuente salvo el SW tipo III y la enfermedad 
PCWH) y pueden necesitar anticoagulación tras cirugía mayor. 
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 Precauciones en el transporte o mobilización del paciente  

Ninguna comunicada. 

 

 Probable interacción entre fármacos anestésicos y medicación crónica del paciente 

Ninguna comunicada. 

 

 Procedimiento anestésico 

Los pacientes con SW tienen múltiples sistemas afectados por anomalías. Debe llevarse a 
cabo una evaluación amplia preoperatoria. Debe tomarse precauciones en las implicaciones 
anestésicas en pacientes pediátricos. Pueden encontrase dificultades en la comunicación 
por sordera congénita. 

Las múltiples anomalías puden poner problemas según la edad de presentación y la 
extensión de la afectación del sistema musculoesquelético. Pueden presentar dificultades 
técnicas durante anestesia regional y general. 

Debe tenerse en cuenta la posibilidad de ventilación difícil con mascarilla debido a dismorfia 
facial, hipoplasia de las alas nasales, cntracturas musculares e intubación difícil por paladar 
o labio hendido. 

Dene tenerse en mente disbalance electrolítico en pacientes con obstrucción intestinal e 
intervenciones repetidas. 

Considerar cuidadosa dosificación de fármacos por posibles alteraciones en la 
farmacodinámica y cinética por malnutrición. 

Si hay albinismo parcial puede haber dificultad en evaluar la palidez y el tiempo de relleno 
capilar. 

El posicionamiento del paciente peude ser difícil, sobre todo en ancianos con enfermedad 
PCWH por la espasticidad y contracturas musculares. 

 

 Moitorización particular o adicional 

Ninguna comunicada. 

 

 Posibles complicaciones 

Tratamiento de vía aérea difícil, disbalance electrolítico, malnutrición, disfunción autonómica, 
complicaciones de la colostomía. 
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Cuidados postoperatorios: 

Pueden necesitar monitorización por depresión respiratoria, pausas de apnea por la 
alteración de la farmacocinética y dinámica por malnutrición severa que les hace 
susceptibles a sobredosis de anestésicos, opioides y agentes bloqueantes 
neuromusculares. 

Considerar disminución de lágrimas y producción de saliva en algunos pacientes. 

Los cuidados de la colostomía son importantes. La regulación de la temperatura es 
importante, uno de nuestros pacientes murió por esclerema neonatorum, que fue en parte 
debido a hipotermia. 

 

 Información sobre situaciones de emergencia / Diagnóstico diferencial  

Diagnósticos diferenciales causados por la enfermedad como herramienta para distinguir 
entre un efecto adverso del procedimiento anestésico y una manifestación de la 
enfermedad. 

El posible escenario urgente es un neonato para laparotomía emergente por  obstrucción 
intestinal. Un anestesiólogo experto que pueda manejar la vía aérea debe hacerse cargo. 

 

 Anestesia ambulatoria 

Procedimientos de duración moderada o corta pueden realziarse de acuerdo a las guías 
estándar de anestesia ambulatoria. 

 

 Anestesia obstétrica 

 
No se han comunicado casos de pacientes con SW para anestesia obstétrica.  
Queremos resaltar que muchos casos de SW tipos I y II son familiares, con herencia 
dominante e incluyen mujeres que pueden tener niños. Es bastante probable que no haya 
riesgo aumentado de complicaciones obstétricas. 
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