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SÍNTESIS 

Con el objetivo de realizar la caracterización fenotípica con énfasis en la audición, 

prevalencia y atención  integral del Síndrome de Waardenburg (SW), se realizó un 

estudio longitudinal, descriptivo y observacional de la población del municipio 

Sandino de enero de 2008 a diciembre de 2012, mediante el método clínico 

epidemiológico. Se diseñó como  instrumento un algoritmo de manejo que permitió 

desarrollar la investigación. Se realizó el diagnóstico del fenotipo SW en 26 

individuos pertenecientes a una genealogía común con  patrón de herencia 

autosómico dominante. Se estableció una prevalencia de  un afectado cada 1 466,8 

habitantes. Se realizó la caracterización de la hipoacusia como variable principal 

comprobando su localización topográfica, intensidad y estabilidad en el tiempo, se 

detallaron las características del resto de los criterios diagnósticos. Los resultados 

obtenidos se corresponden con la expresividad variable del SW tipo I. Fueron 

establecidas asociaciones entre la hipoacusia y otras variables y se comprobó su 

incremento en el SW tipo I por el efecto nocivo del ruido. La hipoacusia como 

discapacidad tuvo repercusión en la comunicación, el nivel de escolaridad y el 

acceso al empleo. Se realizaron atenciones de salud en la prevención, el diagnóstico 

y tratamiento de los afectados. 
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INTRODUCCIÓN. 

El Síndrome de Waardenburg (SW) es definido como una entidad genética de gran 

variación en su expresividad, con un efecto pleiotrópico caracterizado por hipoacusia 

neurosensorial congénita y rasgos dismórficos craneofaciales tales como  distopia 

cantorum, sinofridia, puente y raíz nasal anchos con alas nasales pequeñas o poco 

desarrolladas, heterocromía del iris, tanto completa como segmentaria o un iris azul 

intenso y alteraciones en la pigmentación de la piel y el cabello. 1,2  

El síndrome lleva su nombre en honor a su descubridor, el oftalmólogo y genetista 

holandés Petrus Johannes Waardenburg, quien lo describió en el siglo XX. Después 

se han identificado otros tres tipos en los que intervienen alteraciones en 6 genes 

diferentes.  Se hereda como un rasgo autosómico dominante o recesivo. 3,4  

La prevalencia a nivel internacional del Síndrome de Waardenburg se ha estimado en 

el orden de 1/42 000 personas. 5 

La pérdida auditiva, expresión más severa, ocurre en aproximadamente el 60% de los 

niños con Tipo I y en el 90 % con Tipo II y está delineada como de tipo neurosensorial 

profunda  independiente del tipo de SW  y  puede ser unilateral o bilateral 5,6-11 
 

El SW ocupa un espacio cada vez más relevante dentro de las causas de hipoacusias 

sindrómicas hereditarias en Cuba. En un estudio realizado a niños atendidos en el 

Centro Auditivo de La Habana en los años 2006-2011, gran número de pacientes 

presentaron etiología sindrómica como causa de su hipoacusia, entre estas, el 

Síndrome Waardenburg (SW) fue el más  frecuente.12 

A pesar de esta afirmación no se han encontrado investigaciones que precisen  las 

características clínicas epidemiológicas de la pérdida auditiva, ni los efectos que 

produce la misma como discapacidad en importantes aspectos de la vida social de los 



afectados, por lo que su estudio podría ayudar en su atención médica y 

caracterización integral.  

Según los resultados  del estudio psicopedagógico social y clínico- genético de las 

personas con discapacidad concluida en el año 2003,  fueron detectados seis 

discapacitados auditivos con el diagnóstico de SW en el municipio Sandino en la 

provincia de Pinar del Río, según consta en el registro del departamento municipal de 

genética del territorio.  

El diagnóstico de este síndrome en individuos con hipoacusia se basa  en 

dismorfismos  faciales y de la pigmentación de pelo y piel  que además permiten la  

diferenciación  fenotípica de los tipos antes mencionados. 

Justificación: La baja frecuencia del fenotipo SW ha limitado profundizar sobre las 

características y seguimiento  evolutivo  de la hipoacusia   como discapacidad mayor  

del síndrome, por otra parte, la ausencia de algoritmos para su atención en los tres 

niveles de atención y de prevención, ha limitado conocer aspectos  sobre la 

prevalencia del mismo y de  sus tipos por regiones y el país.  

No se ha profundizado lo suficiente sobre las características de la expresión de la 

hipoacusia, según el tipo de SW ni de la frecuencia con que esta puede incidir  como 

discapacidad en importantes aspectos de la vida social de los afectados como son la 

comunicación, el nivel de escolaridad y el acceso a empleo, ni se han precisado las  

atenciones de salud necesarias para la solución de estas dificultades.  

    Necesidad. El análisis realizado de las referencias consultadas indica que no se 

dispone de estudios previos que revelen la importancia del enfoque integral clínico, 

epidemiológico y social de la hipoacusia en la caracterización del SW y sus 

manifestaciones en un territorio específico. 12, 13,14 



La fortaleza de contar con la  Red Nacional de Genética Médica y la oportunidad de 

tener un elevado número de casos SW en el municipio Sandino, han sido la 

motivación fundamental para la realización de esta investigación con un enfoque 

integral partiendo de la especialidad de Otorrinolaringología.  .  

De lo referido se identifica el siguiente problema científico: ¿Es atribuible la alta 

frecuencia de SW en el municipio Sandino a la presencia de mutaciones y tipos de 

SW diferentes, o se trata de un solo tipo  cuya mutación se segrega a partir de un 

ancestro común y cómo contribuir mediante un enfoque clínico, epidemiológico, 

preventivo  y social  al diagnóstico del fenotipo SW, a la determinación de la 

prevalencia, a la detección y caracterización de la hipoacusia como expresión más 

severa y discapacitante, que permita  su diagnóstico temprano y realizar propuestas 

de atención  para mejorar la calidad de vida  de las personas afectadas?  

Este problema se enmarca en el objeto de investigación:  

Tipo de SW y delineación de la hipoacusia como expresión fenotípica más severa, a 

partir de los casos identificados en el municipio Sandino, por el estudio de 

discapacidades mayores realizado en Cuba. 

Objetivos: 

1. Identificar el fenotipo SW en la población del municipio Sandino.   

2. Describir las particularidades de segregación y de la expresión del tipo de  SW 

identificado en las familias detectadas.  

3.  Describir la epidemiología del tipo de SW identificado en la población de Sandino.   

4. Delinear las variaciones de la expresividad de la audición  y de otras alteraciones  

 

otorrinolaringológicas en los pacientes con el tipo específico de  SW identificado. 



5. Valorar la repercusión social de la discapacidad auditiva en los individuos 

afectados. 

6. Diseñar  un algoritmo teórico-práctico para la atención integral de las personas y 

familias afectadas con SW  desde la atención primaria de salud con impacto  en los  

tres niveles de atención y prevención. 

Diseño metodológico:  

Método: Para realizar la investigación fue utilizado el método clínico epidemiológico 

como método particular de las Ciencias Médicas en combinación con otros métodos 

empíricos y teóricos. En algunas ocasiones fue necesario establecer la triangulación 

metodológica. 

Tipo de investigación. El trabajo que se presenta se corresponde con un estudio de 

desarrollo, aplicado, longitudinal, descriptivo y observacional, con enfoque cualitativo 

y cuantitativo en el campo de las Ciencias Médicas, mediante un diseño de campo en 

dos etapas. 

Se confeccionó un instrumento teórico-práctico a modo de algoritmo  (Anexo 1) 

empleado desde la capacitación inicial del personal para la identificación del fenotipo 

Síndrome Waardenburg en la población del municipio Sandino, hasta la valoración de 

la repercusión social de la discapacidad auditiva en los individuos afectados. Esto 

permitió el desarrollo de la investigación y el cumplimiento de los objetivos 

propuestos. Basados en los resultados de su aplicación se propone un algoritmo  de 

atención integral de las personas y familias afectadas con SW desde la atención 

primaria de salud con impacto en los  tres niveles de atención y prevención. 

Fueron elaborados instrumentos para recoger los datos necesarios, aplicados en las  



diferentes etapas y un documento de consentimiento informado,  como parte  de los 

aspectos éticos que se tuvieron  en cuenta para el proceso de  investigación (Anexos 

2 al 8). 

El proyecto  se ejecutó  en el período de enero de 2008 a diciembre de 2012 en dos 

etapas: la primera desarrollada de enero a marzo de 2008 expuesta en el capítulo tres 

comprendió el estudio clínico epidemiológico, observacional y descriptivo de los 

familiares de los casos diagnosticados en el estudio de 2003 por el autor de la 

investigación y los integrantes de la red de Genética de Sandino; y por los médicos de 

familia previamente capacitados para la identificación de las dismorfias en la 

población de su consultorio (Anexo 2), mediante la búsqueda activa para establecer el 

diagnóstico inicial del fenotipo SW.  

Se solicitaron los datos de los casos a los departamentos municipales de Genética 

que tuvieran individuos con la entidad investigada, para establecer o descartar la 

existencia de relaciones de parentesco  con los casos con SW de Sandino a fin de 

seguir el posible origen común de  la mutación. 

Una vez realizado el proceso inicial, las personas identificadas como posibles 

afectados fueron examinadas por los especialistas capacitados para confirmar si el 

fenotipo se correspondía con el SW y se les aplicó una pesquisa auditiva.  Se realizó 

el diagnóstico diferencial para la identificación de los diferentes tipos de SW o de otras 

entidades con fenotipos similares.  Fueron confeccionados los árboles genealógicos  

correspondientes y seguidos por varias generaciones  y analizados los criterios   de 

segregación para la determinación del tipo de herencia (Anexos 9, 10, 11,12). Con 

estos datos se procedió al análisis de la prevalencia en el municipio. 

La segunda etapa realizada de abril de 2008 a diciembre de 2012 expuesta en los  



capítulos cuatro y cinco comprendió el estudio descriptivo, longitudinal, mediante un 

enfoque clínico, social  y preventivo para la caracterización de la hipoacusia y otros 

elementos  del SW que pudiesen detectarse, en las familias e individuos afectados en 

ellas. Fueron realizados los exámenes complementarios necesarios, se analizó cada 

variable con énfasis en la audición, se establecieron relaciones de asociación entre la 

hipoacusia y las características dismórficas del fenotipo SW.  

Para la delineación de la audición y la valoración del defecto auditivo se realizaron los 

estudios  pertinentes, que serán  descritos en el capítulo   correspondiente.  

Se analizó la presencia de discapacidad en casos con hipoacusia profunda, así como 

su repercusión en importantes aspectos de la vida social mediante la aplicación de un 

instrumento elaborado al respecto (Anexo 13). Se realizaron atenciones de salud para 

resolver los problemas detectados y en base a los resultados obtenidos se realizó la 

propuesta de un algoritmo de atención y prevención en los tres niveles de salud.    

Para el análisis estadístico se utilizó la estadística descriptiva y la estadística 

inferencial. 

Los aspectos éticos de la investigación  fueron tenidos en cuenta al explicar el 

consentimiento informado ya referido, el que fue leído y firmado en presencia de las 

personas investigadas o sus padres, con aplicación y respeto del principio de 

autonomía e independencia. En la investigación fueron observados desde su 

concepción el respeto a la dignidad de las personas, criterio ético fundamental, a su 

vez los principios básicos de la bioética paralelo a los nuevos enfoques que incluye 

tipos de participación en la investigación por parte de los involucrados, activa, 

equitativa y sostenible.  

 

Para dar salida a cada objetivo específico se realizaron las siguientes tareas:  



.Análisis de las referencias bibliográficas acerca del Síndrome de Waardenburg en el 

contexto internacional y en Cuba. 

.Introducción de un algoritmo para el diagnóstico del fenotipo SW, su clasificación, 

determinación de la prevalencia y la caracterización clínico social. 

.Propuesta de un algoritmo teórico- práctico para la atención integral de las personas 

y familias afectadas con SW  desde la atención primaria de salud con impacto  en los  

tres niveles de atención y  prevención. 

Aporte científico:  

- Es la primera ocasión que se realiza una investigación del SW con un enfoque 

científico integral, clínico, epidemiológico, preventivo y social en la población de 

referencia.  

- Es la primera oportunidad que se realiza una investigación  de la hipoacusia como 

expresión más severa del SW tipo I y como causa de discapacidad a través de varios 

estudios especializados que posibilitaron  la delineación  de su presencia, lateralidad, 

localización topográfica, intensidad y estabilidad en el tiempo, así como su asociación 

con otras variables  de la expresión fenotípica de este síndrome.  

-Se asocia el efecto nocivo del ruido en el progreso  de la severidad  de la hipoacusia 

en el SW Tipo I en individuos con ojos de color claro.  

-Se analizó la frecuencia de la expresividad y severidad de la hipoacusia por 

generaciones en dependencia de haber sido heredado de la madre o el padre.  

Aporte práctico: 

La experiencia  de la identificación  del SW  desde la atención primaria de salud con 

participación  de  médicos  de  familia  y  el  apoyo  de  la  Red  Nacional de Genética  

  



Médica permitió  el diseño  de un  algoritmo teórico-práctico para la atención integral 

de las personas y familias afectadas con SW  desde la atención primaria de salud con 

impacto  en los  tres niveles de atención y prevención. 

- Se establece la prevalencia del SW en un municipio cubano por primera vez, 

mediante un procedimiento de búsqueda activa de casos con esta condición genética, 

que puede generalizarse  al resto de los territorios de la provincia y el país. 

-Los resultados de la investigación, presentados en el informe final y las publicaciones 

realizadas, aportan información del SW para ser utilizada en la docencia en 

asignaturas como Otorrinolaringología, Genética y Dermatología. 

Aporte social. 

- Los problemas de salud detectados  recibieron una solución total o parcial mediante 

atenciones médicas y de salud, produciendo una mejoría de la calidad de vida de los 

afectados y una disminución de la incidencia del síndrome mediante la adopción de 

una aptitud reproductiva responsable, respetando siempre la autonomía e 

independencia de las personas involucradas. 

  



 CAPÍTULO 1. ESTADO DEL ARTE DE LA TEMÁTICA A INVESTIGAR  

1.1. El Síndrome de Waardenburg (SW) en el marco de las enfermedades raras. 

 Los síndromes malformativos o dismórficos son entidades que se definen por la 

asociación característica de un conjunto de defectos congénitos mayores y 

menores que, generalmente, tienen un  origen genético. Estos cuadros, en su 

mayoría, se incluyen dentro del grupo de enfermedades raras (ER) definidas por 

una frecuencia  menor  de 1 caso por cada 2.000 habitantes.  Un número cuyo 

umbral de máxima frecuencia se ha establecido en Europa en 5 personas 

afectadas por cada 10.000 individuos de la población. 15,16  

Esa frecuencia tan baja ha sido la causa de que tradicionalmente no hayan sido 

consideradas como un problema de salud; lo que además dificulta o impide tener 

experiencia sobre las mismas y, por tanto, sobre su reconocimiento, el 

diagnóstico, el pronóstico y el manejo médico de las personas afectadas. Una 

situación que desde hace unos años se ha modificado, de modo que las ER son 

ahora visibles y objeto de gran interés sanitario y social. 16  

Es precisamente la baja prevalencia del SW la que lo ubica dentro de las 

denominadas enfermedades raras, 1/42 000 habitantes, y corresponde a 5-6% 

de los casos de hipoacusia neurosensorial sindrómica.  Es la causa más 

frecuente de hipoacusia neurosensorial sindrómica con patrón de herencia 

autosómica dominante.2, 5,17   

1.2 Definición. El Síndrome de Waardenburg (SW) es una entidad genética 

caracterizada por hipoacusia neurosensorial congénita, rasgos dismórficos 

craneofaciales, como  la distopia cantorum, sinofridia, puente y raíz nasal anchos 

con poco desarrollo de las alas nasales. Además presenta 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 

1.3. Antecedentes históricos.  Los antecedentes del SW se remontan a lo 

planteado por Hammerschlag en 1907, y Urbantschitsch en 1910; que la 

heterocromía del iris y el albinismo parcial son mencionados como algo que 

ocurre como complicación de la sordomudez. En 1916 van der Hoeve describe 

una distopia  cantorum en dos gemelas monocigóticas sordomudas.  En 1947, 

Klein presenta un caso de una niña de 10 años de edad con sordomudez, 

albinismo parcial de la piel y el cabello, hipocromía del iris, blefarofímosis con 

hipertelorismo y la ausencia del ángulo naso frontal, hipertricosis de las cejas, y 

múltiples anomalías asociadas (displasias osteomioarticulares). 18   

En 1951 Waardenburg definió el síndrome con las características expuestas en 

el epígrafe 1.2, pero en 1981 Shah presenta otro tipo de SW asociado  a 

enfermedad de Hirschsprung. 19   

Existen además de las variantes clásicas, otras descritas genotípicamente, 

incluidas progresivamente en cada uno de los tipos y han aparecido los subtipos 

que son: SW Tipo I: 2q 36.1, SW Tipo II A,SW Tipo II B, SW Tipo II C 8p23,SW 

Tipo II D:18q11.21, SW Tipo II E:22q13.1,SW TipoIII:2q36.1,SW Tipo IV 

A:13q22.3,SW Tipo IV B:20q13.32, SW Tipo IV C:22q13.16. 20-24    

1.4  Fisiopatología.  El desarrollo embrionario está sujeto a un estricto programa 

genético, donde parte de los genes se expresan en un intervalo relativamente 

corto de tiempo y además en las etapas intermedias y finales del proceso su 



expresión es específica de los tejidos particulares.  Cuando por alguna causa, 

uno de estos genes no se expresa en el momento y lugar adecuados, se 

producen anomalías que casi siempre se manifiestan por la ausencia de un 

órgano, un tejido o parte de estos.25   

El SW se trata de una neurocrestopatía, concepto introducido por Boland en 

1974 para describir un grupo de enfermedades que aparecen por aberración en 

el desarrollo, migración y diferenciación de los melanocitos provenientes de la 

cresta neural. 1,2   
 

Estas células se diferencian en células pigmentarias y neurales y forman parte 

del sistema nervioso autónomo, el plexo entérico y glándulas endocrinas. Entre 

las neurocrestopatías se incluyen, entre otras, la enfermedad de Hirschsprung, 

el Síndrome de Waardenburg y el piebaldismo. 11, 26-28   

El origen genético de estos síndromes ha sido bien identificado: mutaciones en 

los genes PAX3, MITF, EDNRB, EDN3 y SOX10 causan los cuatro tipos del 

Síndrome de Waardenburg. Las mutaciones en PAX3 están asociadas al SW, 

pero el mecanismo de cómo la mutación de PAX3 causa el SW permanece 

desconocido. 28, 30  

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.17,27,28,31   

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,  la expresión de EDNRB  dependía de 

MITF. Además,  encontraron que EDN estimula directamente la expresión de la 

pigmentación melanocítica de una manera dependiente de MITF.19 

1.5  Principales genes: el SW se origina debido a una mutación que inactiva uno 

de los genes de la familia PAX.  En los humanos, esta familia consta de, al 

menos, nueve miembros, nombrados de PAX 1 al 9.  El gen relacionado con el 

origen del SW es el PAX 3, localizado en la región cromosómica 2q35.25  
 

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.25   

Se han identificado las mutaciones causantes de los diferentes tipos de la 

entidad y están vinculadas con los genes PAX3 (Tipo I), MITF, SNAI 2, SOX10 

(Tipo II), PAX3 (Tipo III), EDNRB, EDN3 y SOX10 (Tipo IV) y otras mutaciones 

que han sido incluidas progresivamente en cada una de los tipos y han 

aparecido los subtipos del SW. 2,32-34  
 

1.6  Patrón de herencia.  El SW es una enfermedad rara de herencia autosómica 

dominante, por lo que existe un 50 % de riesgo de heredar la enfermedad en los 



hijos de progenitores enfermos en los tipos I, II y III, el asociado a enfermedad 

de Hirschsprung (Tipo IV) se hereda como un rasgo autosómico recesivo cuando 

hay mutaciones en los genes EDNRB o EDN3, o como un rasgo autosómico 

dominante cuando es debido a la mutación del gen SOX10. Los miembros sanos 

no transmiten la enfermedad a sus descendientes. 7,35,36 

En el mundo, la mayoría de los casos índice tiene un padre afectado.  La 

descendencia de un individuo con SW tipo I tiene una probabilidad del 50% de 

heredar la mutación causante de la enfermedad. 10    

1.7  Expresividad y penetrancia.  El SW tipo I muestra expresividad variable y su 

penetrancia es de 85 %.  El examen cuidadoso del problema en individuos 

identificados sobre la base del árbol genealógico  y análisis para mutación  PAX 

3, por lo general revela hallazgos sutiles (criterios menores). Por lo tanto, la 

persona con un familiar de primer grado afectado debe ser examinada muy de 

cerca. En siete miembros de una familia estudiada en Cuba con SW se observa 

la penetrancia completa y expresividad variable de la enfermedad.1,10,36 

1.8  Características clínicas. 

1.8.1.  Signos clínicos. Todos los tipos del SW comparten dos características 

dominantes: pérdida de la audición y cambios en la pigmentación (color) en la 

piel, el cabello y los ojos. El SW se caracteriza por signos clínicos típicos de la 

entidad como son hipoacusia neurosensorial congénita, los rasgos dismórficos 

craneofaciales, entre los que se encuentran la distopia cantorum, sinofridia, 

puente y raíz nasal anchos con poco desarrollo de las alas nasales, además 

presenta heterocromía del iris, tanto completa como segmentaria o un iris azul 

intenso y alteraciones en la pigmentación de la piel y el cabello. 1,2  



 1.8.2. Hipoacusia: 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.2,5,6 

En los casos con hipoacusia profunda se han encontrado anormalidades en las 

medidas del oído interno del hueso temporal. Se reportó en 2013, que la 

incidencia de displasia de Mondini en el niño es 1:1 000-1:2 000, puede ser 

aislada o formar parte de otros síndromes entre los cuales está el Síndrome de 

Waardenburg. 4,6 ,17,  37   

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.17   

La hipoacusia posee una alta incidencia que aumenta conforme van apareciendo 

nuevas técnicas diagnósticas.  Se ha reportado que alrededor de 260 millones 

de personas sufren de pérdida auditiva, de los cuales un 60% es de causa 

genética. La sordera congénita se define como la pérdida auditiva que se 

presenta en el momento del nacimiento y, por lo tanto, antes del desarrollo del 

habla. Es el trastorno sensorineural más prevalente en países desarrollados, con 

una incidencia de 1-3 niños por cada 1.000 recién nacidos vivos, de los cuales 

más del 50% son atribuibles a causas genéticas.8, 38-45   

La sordera se puede clasificar como sindrómica o no sindrómica, atribuible a 

causas genéticas o ambientales. Para clasificar la muestra con relación a  la 



cuantía de la pérdida auditiva se clasifica en: hipoacusia leve con pérdida 

auditiva de 20 a 40 db, hipoacusia moderada una pérdida auditiva de 40 a 60 db, 

hipoacusia severa una pérdida auditiva de 60 a 80 db e hipoacusia profunda una 

pérdida auditiva de más de 80 db. 8,39 

En relación con el lenguaje la hipoacusia puede ser pre locutiva, perilocutiva o 

post locutiva, además se clasifica en unilateral o bilateral y en dependencia de la 

parte del aparato auditivo que se encuentre afectada se clasifica en conductivas, 

mixtas  y perceptivas ( estas pueden ser cocleares o retro cocleares). Se han 

descrito más de 400 síndromes que presentan déficit auditivo, que dan cuenta 

del 30% de los casos genéticos. La evaluación de un niño con sordera requiere 

de la participación de diversos especialistas, quienes deben coordinarse y 

entregar la información a la familia. 8,48-52    

En el estudio de la hipoacusia del SW se debe establecer el diagnóstico 

diferencial con otras hipoacusias neurosensoriales congénitas o adquiridas 

mediante el examen físico y los estudios complementarios. Por ser una 

hipoacusia coclear siempre se debe tener presente a la  hipoacusia  inducida  

por  ruido, que  es  la  discapacidad  prevenible  más  frecuente  y puede  ser  

causada  por  fuentes  de  ruido  ocupacional  y  recreativo.47 

1.8.3.  La hipoacusia como discapacidad.  

1.8.3.1. Definición: La discapacidad auditiva se refiere al impedimento auditivo 

cuya severidad no permite a la persona percibir los sonidos y el lenguaje 

hablado, incluso usando audífono. La hipoacusia es una enfermedad 

incapacitante mayor en edades tempranas, de etiología multifactorial, cuyas 

secuelas pueden ser prevenibles mediante un diagnóstico y tratamiento 



oportunos.39, 48 

La hipoacusia severa o profunda dificulta la comunicación. La comunicación es 

cualquier acto por el cual una persona da o recibe de otra persona información 

acerca de las necesidades personales, deseos, percepciones, conocimientos o 

estados afectivos. 48  

La  sordera  es  la  pérdida  de  la  capacidad para  percibir  y  discriminar  los  

sonidos  y ruidos  del  medio  ambiente,  la  presentan de forma congénita más 

de 2,6 por cada 10 000 niños  y  constituye  la  disfunción  neurosensorial más 

frecuente en el humano. Se estima que más de 70 millones de personas en el 

mundo tienen una pérdida que afecta la comunicación normal. En Cuba, están 

registrados como sordos 23 620 individuos. 49 

El sentido de la audición es esencial para mantener la relación con el entorno 

desde el nacimiento y constituye la vía habitual para adquirir el lenguaje, el que 

desempeña un papel central en el pensamiento y el conocimiento. Cuando la 

arquitectura cognitiva no está bien estructurada para que funcione eficazmente, 

el rendimiento académico se resiente y el aprendizaje autónomo es 

prácticamente imposible. Las dificultades acumuladas como consecuencia de la 

sordera llevarán al establecimiento de una discapacidad. 49,50 

En Cuba se han dado pasos para el estudio de las personas con hipoacusia en 

general y del Síndrome de Waardenburg en particular, pero en esta entidad aún 

no ha sido suficientemente estudiada. 12,51   

1.8.4.  Criterios diagnósticos. Aunque el SW es un trastorno genético, los 

criterios para su diagnóstico son clínicos y se dividen en mayores y menores. 

Con la presencia de dos criterios mayores o uno mayor y dos menores es 



suficiente para hacer el diagnóstico de la entidad.  

Criterios mayores: hipoacusia neurosensorial congénita, anomalía en la 

pigmentación  del iris, alteración pigmentaria del pelo (mechón blanco), distopia 

cantorum  y familiar de primer grado afectado.5,35,38 

Criterios menores: Puente nasal ancho, hipertelorismo, conjunción de las cejas, 

encanecimiento prematuro del cabello y leucodermia. 5,35,38 

1.8.5. Tipos del SW. Existen cuatro tipos clásicos. Después han sido 

encontradas nuevas mutaciones y han aparecido varios subtipos. 

Tipo I: (Gen PAX3, locus 2q35). Lo distinguen rasgos dismórficos craneofaciales 

característicos como: la distopia cantorum, sinofridia, puente y raíz nasal anchos 

con poco desarrollo de las alas nasales, hipoacusia neurosensorial congénita, 

heterocromía del iris, tanto completa como segmentaria, o un iris azul intenso,  

pigmentación del cabello, blanco en cejas y pestañas y mechón blanco, además 

de canas prematuras.5,20, 30,52   

Tipo II: (Gen MITF, locus 3p14.1-p12.3). Rasgos similares al tipo I pero con 

ausencia de distopia cantorum.5, 22,23   

Tipo III: (Gen PAX3). Es menos común; también se llama Síndrome de Klein-

Waardenburg.  Los individuos con este tipo de SW tienen los rasgos comunes 

del tipo I, además afecta a las extremidades, impidiendo una completa flexión y 

presencia de  deformidades (sindactilia).Se puede asociar retraso mental.5,24   

Tipo IV: (Genes: EDN3, EDNRB y SOX10). Llamado Shah-Waardenburg. Es 

muy raro y surge de la asociación de un SW de tipo II con la enfermedad de 

Hirschsprung, un trastorno congénito con afecciones graves neurológicas, sólo 

algunos pacientes con mutaciones en SOX10 pueden presentar afectación 



neurológica adicional.5,21 

La deficiencia auditiva en los tipos I, III y IV suele permanecer estacionaria 

mientras que en el tipo II puede ser progresiva.  En SW III las alteraciones óseas 

y musculares pueden ser incapacitantes y requerir tratamiento ortopédico y en el 

tipo IV es necesaria la cirugía para la enfermedad de Hirschsprung.  El SW tiene 

patrón de herencia autosómica dominante, lo que significa que es suficiente con 

el gen de solo uno de los padres para que el niño resulte afectado. 1,2,5, 32-34, 45.   

Otros defectos congénitos descritos hasta ahora que pueden aparecer asociados 

a las características de este síndrome son: meningocele, alteraciones cardíacas, 

atresia anal y malformaciones uterinas y vaginales, comunicación 

interventricular, hipospadia y criptorquidia bilateral. 5   

El tipo IV es el más infrecuente, está caracterizado por la asociación  del SW tipo 

II con el megacolon agangliónico (Enfermedad de Hirschsprung). 53,54  

1.9. Síndrome de Waardenburg en Cuba. Las primeras publicaciones sobre el 

SW en nuestro país se remontan a la década de los 60 del siglo XX. 55,56  

Después ha pasado por una etapa intermedia, donde las escasas publicaciones 

solo señalan las características clínicas del síndrome, sin profundizar en la 

descripción detallada de cada una y sin realizar estudios de prevalencia en los 

territorios. 1,14 

En un estudio realizado en niños atendidos en el Centro Auditivo de La Habana 

en el período 2006-2011reveló un predominio de la hipoacusia neurosensorial 

bilateral profunda. El análisis de la distribución de pacientes según la 

manifestación clínica de la hipoacusia sindrómica muestra que el SW fue el más 



observado entre los casos. 12 

En Cuba se han dado importantes pasos en la atención a las personas afectadas 

por hipoacusias severas o profundas, mediante el implante coclear (IC), este 

constituye la herramienta fundamental en el tratamiento. El objetivo del implante 

coclear es el desarrollo del lenguaje, por lo que mejora indiscutiblemente su 

calidad de vida. 57  

En una investigación realizada sobre hipoacusia de causa genética en cubanos 

con implante coclear, se identificó el origen genético en 33.8% de los 

implantados y dentro de las hipoacusias sindrómicas el SW fue el más 

representado.51  

En los niños, los IC están indicados en hipoacusias neurosensoriales bilaterales 

con pérdidas medias superiores a 90 dB HL (500, 1000, 2 000, 4 000 Hz). A 

medida que  ha aumentado la experiencia en el uso del IC y han mejorado las 

técnicas de diagnóstico, la edad tiene una tendencia a disminuir. Este es un 

factor determinante de los resultados post-implantación, debido a la existencia 

de un período crítico para la adquisición del lenguaje, que abarca los primeros 

años de vida.58,59   

En el año 2003, el Comandante en jefe Fidel Castro Ruz visitó la escuela de 

niños sordociegos «Abel Santamaría» y quedó sumamente impresionado con la 

realidad que enfrentaban estos niños, por lo que se propuso dar prioridad a la 

atención inmediata de, al menos la vía auditiva, a los que fuera posible atender 

con el objetivo de mejorar su calidad de vida. El 18 de febrero del 2005 se inicia 

el actual Programa de Implantes Cocleares.60,61  
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El Implante Coclear ha sido una opción para el discapacitado auditivo. La 

motivación y dedicación de la familia en este proceso es fundamental para el 

progreso del implantado. Este mejora sus resultados auditivos y escolares, se 

logra su incorporación a la enseñanza general, así como su reinserción social, 

por lo que aumenta ostensiblemente su calidad de vida. 60,61  

La rehabilitación puede durar años, y sus niveles van progresando en 

dependencia de varios factores, como la duración de la sordera, su aparición, la 

causa, el uso de audífonos previo a la implantación y la participación de la familia 

en la rehabilitación. 58,59,71 

En resultados de investigaciones aisladas el SW se ha mostrado como una 

causa de hipoacusia severa o profunda, por lo que su estudio debe 

sistematizarse y los afectados deben ser incorporados al programa de implante 

coclear.51   

1.10. Socialización y visibilidad. Para socializar los resultados de esta investigación, 

se han realizado cinco publicaciones que muestran los resultados de las 

características clínicas, epidemiológicas y sociales del SW en el municipio Sandino, 

provincia de Pinar del Río.62-66 

Se han presentado diferentes trabajos de la investigación en jornadas profesorales 

provinciales, jornadas científicas de Otorrinolaringología y en congresos nacionales y 

panamericanos de la especialidad. Esta producción científica ha permitido 

incrementar la visibilidad del SW de una forma integral y fundamentar la necesidad 

de la realización de este tipo de investigación sobre el síndrome en el territorio del 

municipio, para que posteriormente se puedan extender a otros territorios del país.  



A pesar de las referencias analizadas sobre el SW, se considera que esta entidad no 

ha sido estudiada con todo el rigor científico que amerita el tema, pues en muchos 

artículos solo aparece la enumeración de los síntomas encontrados sin profundizar 

en su caracterización clínica epidemiológica. No se ha podido acceder a artículos 

sobre estudios de prevalencia en nuestro país desde los datos obtenidos en el 

estudio clínico genético del año 2003. 

En otras ocasiones se accede solo a resúmenes o citas muy escuetas sobre este 

trastorno genético, sobre todo son escasos los artículos referidos al estudio profundo 

de la hipoacusia; y más escasos aun los que se refieren a esta como causa de 

discapacidad, así como la repercusión social de la misma en aspectos tan 

importantes como la comunicación, el nivel de escolaridad, el acceso al empleo y las 

acciones encaminadas a solucionar estos aspectos. 

    1.11. Escenario en el que se desarrolla la investigación. La investigación se 

desarrolló en el municipio Sandino de Pinar del Río, provincia del extremo occidental 

del país, el cual presenta una baja densidad poblacional con 38 139 habitantes 

distribuidos en un área de  1 718 kilómetros cuadrados, atendidos en 39 consultorios 

médicos. Cuenta con ocho consejos populares y 73 asentamientos poblacionales, 

muchos de difícil acceso, especialmente en la Península de Guanahacabibes, lo cual 

ha influido con anterioridad en la detección de todos los casos portadores del SW y 

la determinación de su prevalencia. 

    1.12. Conclusiones finales del capítulo. 

En este capítulo se hizo referencia a todos los elementos teóricos relacionados con 

las características epidemiológicas y clínico genéticas que permitieron una mejor 

comprensión integral del SW y para detectar la presencia de la hipoacusia como 



discapacidad. Se expuso cómo ha sido la evolución de su tratamiento en nuestro 

país, incluyendo la importancia del implante coclear en los afectados. Profundizar en 

el conocimiento de sus características permitió realizar la capacitación del personal 

necesario, para establecer el diagnóstico inicial del fenotipo SW  y desarrollar el 

resto del estudio.  

Se muestran argumentos suficientes para establecer la caracterización integral del 

SW, mediante el análisis detallado de cada signo, su clasificación según el tipo 

clínico de pertenencia y determinar si en los casos analizados existen otras 

características clínicas de la esfera Otorrinolaringológica no exploradas en la entidad 

hasta este momento. Se expone el contexto geográfico del extenso territorio del 

municipio Sandino y las características demográficas de su población. 

Se argumenta la necesidad del diagnóstico en edades tempranas de los casos con 

hipoacusia severa y profunda que presenten SW para incorporarlos al programa de 

implante coclear y poder insertarlos en la vida social. 

Se expone la contradicción entre la presencia de discapacidad vinculada a la 

hipoacusia severa y profunda y el escaso número de publicaciones sobre el estudio 

integral de la misma en esta entidad genética.  

La ausencia de un algoritmo para el diagnóstico, tratamiento y prevención de la 

discapacidad auditiva limita el manejo adecuado de los casos que la padecen.  

 

 

 

 



CAPITULO 2: DISEÑO METODOLÓGICO GENERAL DE LA TESIS 

2.1. Introducción al capítulo. En este capítulo se fundamenta la metodología 

elaborada para la realización de la investigación del SW desarrollada en el municipio 

Sandino, provincia de Pinar del Río, según los pasos previstos en las diferentes 

secciones del algoritmo diseñado al respecto. Partiendo de la identificación del 

fenotipo SW en la población del territorio, su clasificación, el estudio de la segregación 

y la determinación de la prevalencia, permitió la caracterización de la hipoacusia como 

expresión más severa del síndrome y como causa de discapacidad, su asociación con 

otros criterios de la expresión fenotípica del síndrome y la ejecución de atenciones de 

salud a los casos que lo necesiten.   

2.2. Identificación del fenotipo SW. La primera actividad fue revisar las referencias 

bibliográficas actualizadas acerca del Síndrome de Waardenburg en el contexto 

internacional y en Cuba, para la capacitación del personal a participar en la 

investigación, por miembros de la red municipal y provincial de Genética Médica que 

incluyó a genetistas clínicos y másteres en asesoramiento genético.  

Esta capacitación tuvo como antecedente el estudio clínico genético de 2003, durante 

el cual fueron identificados un número de individuos con discapacidad auditiva con 

criterios fenotípicos  propios SW y que  motivaron la presente investigación por su 

inusual frecuencia en el municipio Sandino, tratándose de una condición genética 

clasificada como rara por su baja prevalencia. También se tuvo en cuenta la 

expresividad variable del fenotipo y heterogeneidad  genética del SW, ya referida en 

el capítulo de revisión de la literatura. Ambos  aspectos constituyeron el eje central 

para la identificación de otros individuos emparentados o no con los ya identificados y 

con criterios fenotípicos de SW a tener en cuenta en la población objeto de estudio.  



La capacitación se concentró en el adiestramiento a los médicos de familia, sobre la 

variabilidad de las dismorfias del fenotipo SW, referidas por el autor de la 

investigación, a fin de la identificación de estas, en la población atendida por estos en  

cada consultorio del municipio.   A partir de los individuos con las características 

dismórficas del SW,  identificadas por los médicos de familias en las poblaciones de 

cada de consultorio, los genetistas clínicos y asesores genéticos elaboraron el árbol 

genealógico de no menos de tres generaciones,  con datos  de nombres y ambos 

apellidos,  que permitiera  seguir la segregación e identificación de criterios del tipo de 

herencia y posible relación familiar con los casos previamente diagnosticados con SW 

en el registro de enfermedades genéticas del municipio, y de los que pudiesen 

aparecer durante el interrogatorio familiar.  

A partir de los árboles genealógicos, todos los familiares e individuos con  

dismorfismos propios del fenotipo SW, fueron  examinados e investigados  por el 

autor,  apoyado por especialistas en Genetista Clínica, Neurofisiología y Audiología,  

lo que permitió  delinear  las características   de la audición  de los mismos.    

2.3. Tipo de estudio: Se trata de una investigación aplicada, mediante un estudio 

longitudinal, descriptivo, observacional, partiendo de los casos registrados con 

discapacidad auditiva con SW durante el estudio clínico genético del año 2003, el 

estudio de sus familiares y del resto de la población de los consultorios del municipio 

Sandino con fenotipo característico de  esta entidad genética, mediante un enfoque  

clínico, epidemiológico, preventivo y social, realizado desde 2008 a 2012 mediante un 

diseño de campo en dos etapas:  

La primera etapa de diagnóstico inicial, desarrollada de enero a marzo de 2008 para 

obtener los casos con diagnóstico de fenotipo SW en el municipio, a partir del estudio 

de los propósitos registrados previamente con esa entidad genética, para establecer 



las características de la composición de sus genealogías y la determinación del patrón 

de herencia, para el posterior estudio de la hipoacusia y el resto de las variables del 

síndrome. 

Paralelamente se desarrolló una búsqueda activa por los médicos de familia en la 

población de su consultorio ante la posibilidad de la existencia de otros casos no 

relacionados con los diagnosticados en el estudio del año 2003, durante la cual fue 

necesario establecer el diagnóstico diferencial con otras entidades con 

manifestaciones clínicas similares a las del SW, identificados por sus dismorfismos 

como fenotipo SW por los médicos de familia.  

Todas las personas con características propias fenotipo SW o con probabilidad de 

haber heredado la mutación fueron evaluadas, se procedió a la pesquisa auditiva por 

la audiometría inicial y a la identificación de criterios mayores y menores que 

permitieran el diagnóstico y tipo de SW en los individuos y familias  de la población 

objeto de estudio. 

Para establecer la posibilidad real de un ancestro común  para todos la árboles 

genealógicos identificados en el municipio, se solicitó consentimiento informado y la 

colaboración del Centro Provincial de Genética Médica de Pinar del Río, para acceder 

al registro de enfermedades genéticas bajo su custodia,  con el objetivo de lograr 

identificar vínculos  de parentesco con individuos y sus familias   con el diagnóstico 

del síndrome en otros municipios y establecer  las relaciones sanguíneas entre estos 

y las familias registradas en el municipio Sandino,   a fin de analizar la segregación de 

una única mutación  que de explicación a un tipo único de SW en ese territorio.  

Para la conformación de la genealogía se obtuvieron testimonios a partir de 

informantes claves, cuyas informaciones a su vez fueron comprobados en sucesivas 



entrevistas y evidencias de certificados y fotografías para comprobar su consistencia 

(Anexos 2, 9, 10, 11, 12). 

La determinación de la tasa de prevalencia se obtuvo mediante la división del número 

de casos con SW finalmente identificados, entre la población de Sandino obtenida del 

censo del año 2008, el valor obtenido se multiplicó por 10 000. La proporción de 

afectados se obtuvo el dividir la población del municipio entre el número de casos con 

fenotipo SW identificados. 

La segunda etapa realizada de abril de 2008 a diciembre de 2012 comprendió el 

estudio descriptivo, longitudinal, prospectivo, mediante un enfoque clínico social y 

preventivo para la caracterización integral de la hipoacusia y el resto de los criterios 

del tipo SW en los casos finalmente detectados en el municipio Sandino. Fueron 

realizadas atenciones de salud para resolver los problemas de los afectados .La 

muestra quedó constituida por todos los individuos con diagnóstico de SW obtenidos 

en la primera etapa.  

En esta etapa se exponen los resultados vinculados con los criterios diagnósticos 

mayores y menores de la entidad presentes en los casos analizados, caracterizando a 

la hipoacusia como variable principal de la cual se hace un detallado análisis, 

posteriormente se presentan otros signos de la esfera otorrinolaringológica y se 

analiza la asociación de la hipoacusia con otros criterios del síndrome.  Se aplica un 

instrumento de diagnóstico para detectar discapacidad auditiva (Anexo 13)  y se 

analiza su asociación con la comunicación, el nivel de escolaridad y el acceso al 

empleo. Por último, se exponen las atenciones de salud realizadas a los casos 

afectados y a partir de esta experiencia el diseño de la propuesta de un algoritmo de 

atención y prevención de salud vinculada en sus tres niveles.  



2.4. Muestra. Como ya se ha referido en la introducción la muestra en la primera 

etapa estuvo integrada por los individuos  previamente diagnosticados en el estudio 

clínico genético de 2003 y sus familiares vivos  de primer, segundo y tercer grado, 

además de todos los individuos identificados por dismorfismos  característicos del SW 

detectados  en todas las áreas de salud del municipio que presentaron: separación 

del canto interno de los ojos, distopia del punto lagrimal, sinofris, raíz nasal ancha, 

punta nasal redondeada con orificios nasales pequeños y antevertidos, y poco 

desarrollo de la alas nasales, alteraciones de la pigmentación del iris, la piel o el 

cabello y la presencia de dismorfismo de la extremidades superiores. (Anexo 2). Esto 

permitió definir los casos con diagnóstico confirmado y tipo de SW.   

En la segunda etapa la muestra estuvo constituida por los  casos confirmados y 

clasificados de SW obtenidos de la etapa anterior.  

2.5. Fuentes de información: Flujograma de la información (Anexo 14) 

Como fuentes primarias se utilizaron  herramientas de clasificación inicial para el 

estudio del SW, que recoge los datos de cada persona estudiada durante las 

diferentes etapas de la investigación en Sandino y de las personas con SW del resto 

de la provincia descritas previamente en los anexos correspondientes.  

Como fuentes secundarias se tuvo acceso a las historias clínicas individuales de los 

miembros afectados por SW de la genealogía familiar en los consultorios médicos de 

la familia,  fueron revisados los exámenes complementarios existentes en las mismas.  

Con la intención de identificar el origen de la mutación, se accedió a la información 

sobre el SW en el registro de enfermedades genéticas del municipio de Sandino y del 

Centro provincial de Genética de Pinar del Río.  

Fueron revisados los documentos necesarios en la parroquia de San Idelfonso de 

Guane y el registro civil de las Martinas (Anexos 10, 11,12). La información de las 



características territoriales y de la población del municipio Sandino, así como los del 

resto de la provincia fue obtenida del registro de datos de la Oficina Provincial de 

Estadística de la provincia de Pinar del Río como fuente terciaria de información y del 

departamento de estadística de las dos aéreas de salud del municipio. 

2.6. Método. Para realizar la investigación fue utilizado el método clínico 

epidemiológico como método particular de las Ciencias Médicas.  

También fue necesario utilizar otros métodos generales para la obtención de la 

información como los métodos empíricos de la observación, la entrevista y el 

cuestionario, además de métodos teóricos como el análisis y síntesis, el método 

histórico lógico, el análisis documental y la utilización de informantes clave para 

obtener las historias de vida. En algunas ocasiones fue necesario establecer la 

triangulación metodológica. 

 2. 7. Variables y su operacionalización en relación con los objetivos planteados.  

Variables relacionadas con la caracterización de las personas con Síndrome de 

Waardenburg en el Municipio Sandino. 

Para el diagnóstico del fenotipo SW, su clasificación inicial y el análisis de las 

genealogías en la caracterización clínico epidemiológica se tuvieron cuenta las 

siguientes variables. 

.Sexo: Masculino/femenino. Según el sexo biológico de la persona, definido por 

observación. 

Edad: variable cuantitativa discreta, en años cumplidos. 

.Familiar de primer grado afectado. Se consideró presente cuando se constató en 

padres, hermanos o hijos/hijas con la enfermedad 



 .Trastornos de pigmentación del cabello, piel, cejas, pestañas y bigote. Se consideró 

presente cuando se observaron en cualquier sitio de los antes mencionados 

.Telecanto. Presente o ausente. Separación del ángulo medial de los ojos. 

.Alteraciones de la pigmentación del iris. Presente o ausente. Iris de color azul 

brillante o Iris heterocrómicos. 

.Color del iris. Presente relacionado con el color encontrado. Iris de color azul 

brillante, pardo, gris o de diferente color en ambos ojos. 

.Sinofris. Presente si había hipertricosis y conjunción de la porción medial de las 

cejas. 

.Raíz nasal ancha. Presente o ausente. Se consideró presente cuando se comprobó 

al examen físico y se correspondió con el Índice de Waardenburg mayor de 1,95.67 

.Punta nasal redondeada, poco desarrollo de las alas nasales y orificios nasales 

pequeños antevertidos. Se consideró presente cuando al examen físico se detectaba 

poco desarrollo de las alas nasales y forma redondeada de la punta nasal con orificios 

nasales pequeños. La base alar: A) normal: 1-2 mm por dentro de dos líneas 

verticales trazadas de los cantos internos.  B) ancha: Más de 2 mm. Punta nasal: a) 

Normal cuando presenta 75 % del ancho de la base alar (ala- ala); b) ancha: mayor 

del 75 %.68 

Distopia cantorum. Para determinarlo se utiliza el índice de Waardenburg propuesto 

por Arias y Mota, se calcula mediante la fórmula: 

X = (2a – (0.2119c + 3.909))/c 

Y = (2a – (0.2479b + 3.909))/b                W = X + Y + (a/b).   



La distopia cantorum es la que identifica al tipo I del SW y está presente cuando el 

valor del Índice de Waardenburg es ≥ 1.95. 67 

.Variante clínica de SW. Se clasifican del tipo I al tipo IV según presencia de criterios 

mayores y menores. Con la presencia de dos criterios mayores o uno mayor y dos 

menores es suficiente para hacer el diagnóstico de la entidad. Criterios mayores: 

hipoacusia neurosensorial congénita, anomalía en la pigmentación  del iris, alteración 

pigmentaria del pelo (mechón blanco), distopia cantorum  y familiar de 1er. grado 

afectado.1, 2, 5, 17, 35,36   

Criterios menores: puente nasal ancho, hipertelorismo, conjunción de las cejas, 

encanecimiento prematuro del cabello y leucodermia. 1, 2, 5, 17, 35,36   

.Para la presencia de hipoacusia se tuvo en cuenta:  

.Hipoacusia presente: cuando se demostraba disminución de la acuidad auditiva. Se 

detectó mediante la realización de la audiometría tonal y la electro audiometría se 

clasificó  la pérdida auditiva según el grado de intensidad en hipoacusia leve con 

pérdida auditiva de 20 a 40 db,  hipoacusia moderada una pérdida auditiva de 41 a 60 

db, hipoacusia severa una pérdida auditiva de 61 a 80 db e hipoacusia profunda una 

pérdida auditiva de más de 80 db.8,39 

Para la caracterización clínico social se tuvieron en cuenta. 

Para la delineación de la pérdida auditiva se caracterizó su localización topográfica, 

lateralidad, intensidad, estabilidad de su intensidad en el tiempo, y diagnóstico 

diferencial mediante la realización de estudios supraliminares, neurofisiológicos y de 

imagen para complementar el examen físico.  

.Reclutamiento. Se consideró presente cuando existió una mayor sensación sonora 

que percibe un oído con hipoacusia por lesión coclear respecto a un oído normal.  



A partir del umbral discrimina muy bien las distintas variaciones del sonido mediante 

el test de SISI (Índice de Sensibilidad para Incrementos cortos de Intensidad).   

. Las pruebas acumétricas: Weber, Rinne y Schwabach. Para complementar la 

clasificación del tipo de hipoacusia en conductiva, perceptiva o mixta según los 

resultados de cada examen. 

Umbral audiométrico. Para establecer la intensidad de la pérdida auditiva. Ligera, 

moderada, severa y profunda. 8,39 

. Hipoacusia variable. Se consideró presente cuando existió diferente intensidad de la 

hipoacusia entre uno y otro oído en los afectados bilateralmente. 

. Índice de sensibilidad a incrementos cortos de intensidad (test de SISI). Variable 

según el porcentaje percibido por el paciente, entre 0 y 100 %.Patológico por encima 

de 40%. 

.Potenciales evocados auditivos del tallo cerebral. Determina la presencia e integridad 

de la vía auditiva en dependencia del tipo de resultado en el número de ondas y los 

intervalos de latencia. Se clasificaron en respuestas normales cuando están presentes 

todas las ondas con morfología, latencias e intervalos normales. Las  que no 

cumplieron estos requisitos se clasificaron como anormales 

.Emisiones otoacústicas. Presentes y ausentes. Determina la presencia e integridad 

de las células ciliadas externas del órgano de Corti en dependencia de su presencia o 

ausencia. Ausentes en hipoacusias cocleares superiores a 40 decibeles. 

Impedanciometría. Examen utilizado para probar la condición del oído medio y 

movilidad de la membrana timpánica y los huesecillos conductores del oído creando 

variaciones de presión de aire en el canal auditivo. El resultado se evalúa en 

dependencia de la curva obtenida. 
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.Otros signos descritos en el examen otorrinolaringológico y datos obtenidos de otros 

exámenes complementarios.  

.Otros signos descritos en el examen otorrinolaringológico. Presente o ausente. 

Posible presencia de otros signos o alteraciones morfológicas asociadas. 

.Características radiológicas de los senos perinasales y región mastoidea. 

Neumatizada o no neumatizada. Su presencia se determina por el tipo de 

neumatización (neumatizada o no) o la presencia de signos radiológicos directos o 

indirectos que indiquen presencia de enfermedad. 

.Discapacidad auditiva. Presente o ausente. Impedimento auditivo cuya severidad no 

permite a la persona percibir los sonidos y el lenguaje hablado, incluso usando 

audífonos.39,48 

Para la descripción   de las características sociales de los pacientes y familias 

afectadas vinculados a la presencia de discapacidad se tuvo en cuenta. 

.Nivel de escolaridad. Primario, Secundario, Preuniversitario, Universitario, ninguno. 

.Lenguaje oral. Capacidad que tienen los seres humanos para crear diversas formas 

de comunicación mediante un conjunto  de  sonidos  articulados  con  los cuales  el  

hombre  manifiesta  lo  que  piensa  o siente. 69 

. Comunicación. La comunicación es cualquier acto por el cual una persona da o 

recibe de otra persona información acerca de las necesidades personales, deseos, 

percepciones, conocimientos o estados afectivos. Presente o ausente 48 

. Acceso a empleo. Presente o ausente. Derecho universal de las personas a tener un 

empleo que garantice su estabilidad económica. 70 

.Para la atención y prevención del SW se propone un algoritmo con impacto e 

Interrelación de los tres niveles de atención de salud. 



2.8. Particularidades del trabajo de campo. Realizado en los consultorios del médico 

de familia o en la visita al hogar, el estudio auditivo inicial se realizó en el centro 

auditivo provincial a los casos sospechosos. El trabajo de campo  extendió de enero 

de 2008 a diciembre de 2012, primero en el interrogatorio a los casos diagnosticados 

con SW en 2003 y sus familiares, para la obtención de historias de vida relatadas por 

informantes clave y comprobadas en entrevistas sucesivas. Paralelamente fue 

investigada la población de cada consultorio del médico de familia y en los hogares de 

su radio de acción, mediante una búsqueda activa de personas con los rasgos del SW 

como ya se explicó anteriormente. La revisión documental se realizó en el centro 

provincial de Genética Médica, en la parroquia de San Idelfonso de Guane y el 

registro civil de Las Martinas, correspondiente al municipio Sandino, todo lo anterior 

se realizó para la detección de los casos con fenotipo SW, su clasificación clínica  y la 

conformación de las genealogías.  

La caracterización del SW en la segunda etapa fue realizada en los locales 

establecidos para los diferentes estudios en el policlínico Ernesto Guevara de la 

Serna de Ciudad Sandino, el Centro Auditivo Provincial, el Departamento de 

Neurofisiología del Hospital General Docente “Abel Santamaría Cuadrado” y el Centro 

de Orientación y Diagnóstico de Sandino que permitió concluir el estudio de esta 

etapa. En esta ocasión se procedió a la realización del examen físico 

Otorrinolaringológico y a la indicación de complementarios para la delineación de la 

hipoacusia como variable clínica principal de la investigación que incluyeron: examen 

físico, pruebas acumétricas, estudios de determinación del umbral auditivo por 

audiometría tonal liminar y  electro audiometría (repetidos en el tiempo para 

comprobar la estabilidad o progresión de los resultados), así como también otros 

estudios para la evaluación de las pérdidas auditivas como potenciales evocados 



auditivos de tallo cerebral de corta latencia (PEATC), estudios supraliminares como el  

Índice de Sensibilidad para Incrementos cortos de Intensidad. (S.I.S.I) y otros como 

las emisiones otoacústicas (EOA), impedanciometría y reflejo estapedial.  

Fueron tomados los datos necesarios para establecer la severidad de la expresión 

clínica de la hipoacusia por generaciones y determinadas sus características en 

dependencia si fueron heredadas por vía materna o paterna. 

En esa ocasión se tomaron fotografías parciales que no revelan la identidad de los 

casos de diferentes perfiles de la cara, cavidad oral, manos y pies.  

Fueron indicados estudios de imagen para la determinación de posibles alteraciones 

del hueso temporal y de los senos perinasales. 

Las personas con SW fueron consultados por el equipo multidisciplinario investigador 

en otras  tres oportunidades.  

Durante el segundo encuentro se realizó el análisis de los resultados de los exámenes 

complementarios indicados en la consulta anterior, se comenzó la indicación de 

atenciones médicas para la corrección de las diferentes alteraciones encontradas 

desde el punto de vista médico o quirúrgico. Fueron informados sobre la composición 

la genealogía y se realizaron actividades de asesoramiento genético.  

Al concluir este encuentro se determinó por el grupo de investigadores la prevalencia 

del SW en el municipio de Sandino y se comparó con la del resto de los municipios de 

la provincia y las cifras reportadas internacionalmente. 

En el tercer encuentro, al concluir la evaluación de los complementarios y aplicarse el 

instrumento de clasificación de la discapacidad auditiva para determinar qué personas 

la presentaban, previo consentimiento informado se procedió a establecer atenciones 

médicas y de salud para la solución de los problemas detectados, mediante la  

interrelación con el centro de orientación y diagnóstico del municipio, para entrenar a 



los discapacitados auditivos y los familiares en el lenguaje de señas a quienes 

aceptaran aprenderlo mediante la aplicación del algoritmo diseñado al respecto.  

Fueron establecidas las coordinaciones con el centro auditivo provincial y  el grupo 

nacional de implante coclear para la atención a las personas con hipoacusia severa o 

profunda. 

Se establecieron coordinaciones con la Asociación de Sordos de Cuba para la 

incorporación a esta organización de los portadores de hipoacusia. Con el Ministerio 

de Trabajo y Seguridad Social y el Ministerio de la Agricultura para ofertas de empleo.  

La cuarta ocasión se empleó para repetir las pruebas audiométricas de umbral y 

compararlas con las anteriores para detectar si existió incremento, de producirse el 

mismo determinar cuál fue la causa y realizar las atenciones médicas pertinentes. 

Para el desarrollo de este trabajo se tuvo en cuenta que persistieran inalteradas las 

condiciones técnicas, de equipamiento, de disponibilidad de reactivos, radiografías, 

así como el personal médico y técnico de las unidades que participaron en el mismo.  

Todo el personal recibió instrucción detallada de las características de síndrome a 

investigar, incluyendo los del centro de orientación y diagnóstico de Sandino.  

2.9. Procesamiento y presentación de los datos. La utilización de la información 

acerca de los datos relacionados con el SW se logró mediante el programa Excel para 

el almacenamiento de los mismos.  Lo anterior permitió la extracción de la información 

necesaria, para su presentación  en tablas con distribuciones de frecuencia de las 

diferentes variables cualitativas,  que fueron resumidas mediante porcentajes o como 

tasas por miles de habitantes para el cálculo de la prevalencia de SW.  

2.10. Métodos estadísticos utilizados. Fue utilizada la estadística descriptiva y la 

estadística inferencial. 



Estadística descriptiva.  Las variables cualitativas fueron resumidas en frecuencias 

absolutas y relativas. En algunas ocasiones se compararon porcentajes.     

Estadística inferencial.  En los casos necesarios se utilizó la  prueba de X2 para las 

variantes individuales de expresión fenotípica en el color del iris y para medir la 

asociación de la hipoacusia con los trastornos de la pigmentación iris,  dadas las 

escasas frecuencias al medir la asociación entre el color del iris y la presencia de 

hipoacusia hubo de utilizarse la corrección de Yates. Todas las pruebas inferenciales 

se realizaron al 95 % de certeza. 

Al concluir el análisis estadístico se procedió a la interpretación  de toda la 

información y a la redacción del informe final de la investigación.    

2.11. Limitaciones del estudio. Se debe aclarar que en la comparación de la 

prevalencia obtenida en Sandino con la del resto de los municipios de la provincia de 

Pinar del Río donde aún no se ha realizado la búsqueda activa de casos con SW, en 

ellos están registrados los que se detectaron en el estudio clínico genético del año 

2003 y, los que han sido incorporados paulatinamente al registro de enfermedades 

genéticas en cada territorio. Esto produce limitaciones en el estudio al utilizar 

diferentes métodos, pero son los datos reales registrados en esos territorios.   

2.12. Conclusiones finales del capítulo. 

En este capítulo se enfatizó en las características del  diseño metodológico  general 

aplicado para la realización  del diagnóstico del fenotipo SW en la población de 

Sandino, de la delineación de la hipoacusia y otras características del  SW mediante 

un enfoque epidemiológico, preventivo, clínico y social de las personas con la entidad, 

así como la sucesión de actividades desarrolladas en correspondencia con el 

desarrollo del algoritmo de diagnóstico del fenotipo SW, su clasificación clínica  y el 

estudio de cada criterio, así como la determinación de la prevalencia en el territorio y 



la realización de atenciones de salud para el cumplimiento de los objetivos trazados 

mediante la combinación de varios métodos. 

Se destaca la importancia de la capacitación del médico de familia por los miembros 

de la red de Genética de Sandino en los elementos necesarios para la realización de 

la observación encubierta estructurada, combinación realizada por primera vez en una 

búsqueda activa de individuos con SW en la población de cada consultorio, que 

demostró su efectividad en la detección de los casos afectados, apoyando el trabajo 

de los miembros de la red municipal de Genética Médica y al autor de la investigación, 

que posibilitó la determinación de forma exacta de la composición de cada genealogía 

y de la prevalencia de la entidad en un territorio del país. 

También fue capacitado un grupo de especialistas en los aspectos teóricos del SW, 

para apoyar la realización del diagnóstico positivo y la clasificación clínica de los 

afectados. Fue descrita la forma de obtención y procesamiento de los datos obtenidos 

de las diferentes fuentes de información, así como los procedimientos estadísticos 

utilizados.  

Se expone la necesidad de proponer un algoritmo- teórico práctico para la atención 

integral de las personas y familias afectadas con SW  desde la atención primaria de 

salud con impacto  en los  tres niveles de atención y prevención. 

 

 

 

 



CAPÍTULO 3. CARACTERIZACIÓN CLÍNICO EPIDEMIOLÓGICA DEL SW EN LA 

POBLACIÓN DEL MUNICIPIO SANDINO.  

3.1 Introducción al capítulo.  En este capítulo se presentan los resultados 

relacionados con la identificación del fenotipo SW en la población del municipio, la 

determinación del tipo de SW, el análisis de segregación  a partir de un propósito y en 

las familias detectadas y  la epidemiologia del SW  en el municipio Sandino.    

3.2. Objetivos. 

1. Identificar el fenotipo Síndrome Waardenburg en la población del municipio 

Sandino.   

2. Describir las particularidades de segregación y de la expresión en las familias 

detectadas.  

3.  Describir la epidemiología del tipo de SW identificado en la población de Sandino.   

3.3.  Resultados de la caracterización clínico epidemiológica. 

La metodología para  cumplir con los objetivos propuestos ya se describió en el 

capítulo dos. 

3.3.1. Población objeto de estudio para diagnóstico del SW el municipio. 

La investigación comenzó por los  seis primeros casos  identificados en el estudio  de 

discapacidades realizado en el 2003, por presentar discapacidad auditiva.  A partir de 

ellos fueron  examinados todos los familiares de primer segundo y tercer grado de 

esas familias  que residían en el municipio.  

Con el propósito de comenzar la pesquisa de estos dismorfismos del SW en la 

población de cada consultorio médico, se incorporaron a la investigación 39 médicos 

de familia  previamente capacitados para identificar  los dismorfismos  del fenotipo 

SW en un total de población de 37 295 personas examinadas,  del registro de 



población del municipio Sandino de la Oficina Nacional de Estadística en la provincia 

Pinar del Río.   

3.3.2. Diagnóstico inicial de fenotipo SW en la población de Sandino.  

Al concluir la investigación de los casos registrados en 2003 con SW y sus familiares 

y la búsqueda activa inicial realizada por los médicos de familia, fueron identificadas  

43 personas que presentaron algunas características  fenotípicas de acuerdo con el 

entrenamiento recibido, como se observa en la tabla uno. 

3.3. 3. Identificación del fenotipo SW.  

A partir de los seis propósitos con fenotipo SW y sordera, fueron identificados otros  

familiares con dismorfismos del SW, fueron examinados 18 familiares de primer 

grado, 16 familiares de segundo grado y 181 familiares de tercer grado o parentesco 

más lejano, para un total de 221 personas. 

En la pesquisa  a la población no aparentemente emparentada realizada por los 

médicos de familia se identificaron 43 con  dismorfismos frecuentes en el SW, de los 

cuales 17  sin vínculos familiares con los seis propósitos identificados durante el 

estudio del año 2003.  

La tabla uno  expone las características fenotípicas  identificadas   en los 26 

individuos con antecedentes familiares y en los 17 sin estos antecedentes.  

Como puede observarse en la tabla uno,  26 individuos de los 43 (60, 46 %) 

identificados con algún tipo de dismorfismo del fenotipo SW, tuvieron además 

familiares de primer grado también  con fenotipo SW. En los 26  coincidieron   cuatro 

de los dismorfismos  que  identifican al SW, el resto de las dismorfias estuvo presente 

con una frecuencia relativa menor. 

 

 



Tabla 1. Presencia de dismorfismos  en los 43 individuos identificados  por la áreas de 

salud y el personal de genética.   

Características fenotípicas       En el SW Piebaldismo 

Telecanto 26/26  
Raíz nasal ancha 26/26  
Punta nasal redondeada 26/26  
Poco desarrollo de las alas nasales  26/26  
Mechón blanco del cabello 19/26 17/17 
Alteraciones pigmentarias del iris 13/26  
Sinofris             9/26  
Manchas cutáneas hipopigmentadas              2/26 10 /17 
Con familiares de primer grado              26/26  
Total     43                                                                                 26                    17             

 
Con la presencia de esas características fenotípicas fue suficiente para establecer el 

diagnóstico de fenotipo SW. 

Aunque la mayoría de los casos fueron diagnosticados en un rango de edad después 

de los ocho años, en dos casos el  SW fue diagnosticado en las primeras semanas 

después del parto como se muestra en la tabla dos.  

Tabla 2. Rango de edades en los casos diagnosticados con SW. 

Signos < 1año. 1 - 10 años 11 - 18 años > 18 años 

n=26 No. % No. % No. % No. % 

Telecanto 2 7,69 1 3,84 1 3,84 22 84,61 

Raíz nasal ancha 2 7,69 1 3,84 1 3,84 22 84,61 

Punta nasal redondeada 2 7,69 1 3,84 1 3,84 22 84,61 

Poco desarrollo de las alas nasales 2 7,69 1 3,84 1 3,84 22 84,61 

Mechón blanco del cabello 1 3,84 1 3,84 1 3,84 16 61,53 

Alteraciones pigmentarias del iris 1 3,84 - - 1 3,84 11 21,30 

Sinofris 
Manchas cutáneas hipopigmentadas 

- - - - - - 9 34,61 

1 3,84 - - - - 1 3,84 

 

Esto resalta la importancia de mantener la búsqueda de los dismorfismos  desde los 

primeros exámenes fenotípicos después del primer mes del nacimiento, para evadir  

evaluaciones cualitativas  de dismorfismos que podrían estar encubiertos con  las 

deformidades propias al pasar el niño por el canal del parto. 



3.3.4. Clasificación clínica de los casos según la presencia de los criterios 

correspondientes a cada tipo del SW.  

En la tabla  tres  se exponen los criterios fenotípicos que permiten  la clasificación a 

nivel de observación de los cuatro tipos de SW,   y se describen los dismorfismos  de 

los 26  casos  detectados.  

Tabla 3. Criterios utilizados para clasificar los casos con SW como tipo I.  

Casos con SW n=26 No % Tipo I Tipo II Tipo III Tipo IV 

Criterios mayores       
Distopia cantorum 26 100 X __ X __ 
Familiar de primer grado     
afectado 

26 100 X X X X 

Mechón de cabello blanco 19 73,0 X X X X 
Hipoacusia neurosensorial 16 61,5 X X X X 
Alteraciones pigmentarias 
del iris 
Criterios menores 

13 50,0 X X X X 

Raíz nasal ancha 26 100 X X X X 
Poco desarrollo de  las 
alas nasales  

26 100 X X X X 

Sinofris 9 34,6 X X X X 
Manchas cutáneas 
hipopigmentadas 

2 7,69 X X X X 

Alteraciones musculo- 

esqueléticas de miembros 

superiores 

__ __ _ __ X __ 

Enfermedad de 

Hirschsprung 

__ __ _ __ __ X 

 

Todos los casos diagnosticados con SW  presentaron la distopia cantorum,  que se  

comprobó  al  determinar en cada  persona  identificada con este dismorfismo  el 

índice  de Waardenburg  propuesto por Arias y Mota, que resultó ser mayor de 1,95 

en todos los casos afectados, lo que descarta el SW tipo II que tiene un índice menor 

de 1,95 . (Ver  descripción en  el Capítulo dos de diseño metodológico general de la 

tesis y el Anexo 15). 



Al descartar las lesiones músculo esqueléticas típicas del tipo III y la enfermedad de 

Hirschsprung en el tipo IV, se consideró que los 26  con antecedentes de familiares de 

primer grado también afectados,  responden a los criterios típicos del tipo I del SW y 

como tal fueron clasificados.  

Al concluir que los casos  detectados son fenotipo SW tipo I,  salta una pregunta  

¿Siendo esta condición genética  de baja frecuencia  es posible que en el municipio  

Sandino existan varias familias con mutaciones alélicas  para el tipo I?  

 3.4. Particularidades de segregación y de la expresión del  SW tipo I identificado en 

las familias detectadas.   

3.4.1. Análisis de la genealogía de los casos con SW tipo I. Proporción de afectados 

en la descendencia familiar tomado del Árbol genealógico. (Anexo 9)  

Las informaciones obtenidas de los informantes clave y el análisis documental 

permitió determinar que se trata de una sola  genealogía familiar, formada a partir de 

un primer afectado conocido establecido en el territorio del actual municipio de 

Sandino  y compuesta por un total de 238 personas, de las cuales 38 han presentado 

el SW, actualmente existen 221 personas vivas de los cuales 26 tienen la entidad 

genética como se observa en la tabla cuatro.   

Tabla 4. Casos afectados por SW en la genealogía. 

Total de 
casos de 

la 
genealogía 

Total de 
afectados 
por SW 

Frecuencia 
relativa 

Total de 
casos vivos 

Afectados Frecuencia 
relativa 

238 38 15,9 % 221 26 11,7 

 

El análisis de segregación de la mutación  en el árbol genealógico  en seis 

generaciones permitió identificar criterios propios de una herencia autosómica 

dominante.  



3.5.  Prevalencia  del SW tipo I en el municipio Sandino. 

Como se observa en la tabla cinco, la prevalencia  de SW tipo I en el municipio 

Sandino  es de uno por cada 1 466 habitantes. 

Tabla 5. Prevalencia del SW en el municipio Sandino. 

Población 
objeto de 
estudio: 

Investigadas 
 

% Casos con 
SW 

Tasa x 
cada 10 

mil 
habitantes 

Prevalencia 
(38 139/ 

26) 

38 139 
habitantes 

37 295 97,5 26 6,81 1/1 466,8 

 

Resalta la cifra de un afectado cada 1 466,8 habitantes, lo que es 29 veces más 

frecuente que lo reportado internacionalmente que es de un afectado cada 42 000 

habitantes. 2,5,17 

Desde el punto de vista práctico fue analizado si existió incremento en el diagnóstico 

de la entidad en el territorio, como se muestra en la tabla seis. 

Tabla 6. Diferencia entre los casos registrados antes y los diagnosticados después de 

la investigación en Sandino. 

Población  Casos 
registrados 
como SW 
antes de la 

investigación 

Tasa x 
cada 10 

mil 
habitantes 

Casos 
registrados 
después de 

la 
investigación 

Tasa x 
cada 10 

mil 
habitantes 

38 139 habitantes 6 1,57 26 6,8 

 

En este caso la búsqueda activa de afectados aportó un considerable incremento en 

las cifras de prevalencia desde el punto de vista práctico, lo que constituye un 

resultado significativo. 

3.6.  Comparación con la prevalencia de otros municipios. 

Al concluir el estudio de la prevalencia en el municipio, se accedió a la base de datos 

de enfermedades genéticas del Centro Provincial de Genética Médica de Pinar del 



Río. Mediante esa fuente se obtuvieron los datos necesarios para establecer la 

prevalencia de la entidad en el resto de los municipios de la provincia.  

En ellos actualmente existen un total de 16 casos con SW, en una población de 551 

511 habitantes, esto representa una proporción de un afectado por SW cada 34 469 

personas, muy por debajo de la obtenida en Sandino. (Anexo 16. Mapa 1) 

Al sumarse los 26 casos con SW diagnosticados en el municipio Sandino a  los 16 del 

resto de la provincia, hacen un total de 42 personas afectadas por el SW en Pinar del 

Río. La prevalencia de toda la provincia es de un afectado por SW cada 14 039 

habitantes.  

3.7. Discusión. 

En el diagnóstico inicial del fenotipo SW estuvo presente en 26 personas, en base a 

los resultados obtenidos expuestos en la tabla uno. Fue muy útil la presencia del 

telecanto, la raíz nasal ancha y el poco desarrollo de las alas nasales como las 

dismorfias más representativas para el diagnóstico inicial, fáciles de reconocer por el 

profesional informado al respecto, el resto de las características fenotípicas aunque 

en menor proporción también contribuyeron al diagnóstico. 

Para el diagnóstico inicial del SW se tuvo en cuenta la aparición desde las primeras 

etapas de la vida de los criterios principales y secundarios del SW, lo cual según 

consideran Milunsky y Fernández entre otros ayuda a la facilidad, rapidez y precisión 

del diagnóstico. 5,7,35,38.  

Como se expone en la tabla dos, en dos casos fue detectado el fenotipo SW en las 

primeras semanas después del nacimiento por el médico de familia previamente 

capacitado para la identificación de las dismorfias del síndrome, esto podría valorarse  

como fortaleza para el diagnóstico del SW, pues así se comportó en la muestra 

analizada expuesto en la tabla dos.  Este elemento que se puede tener como 



referencia para la realización de futuras investigaciones del SW en otras regiones del 

país, o de otras enfermedades genéticas de baja prevalencia posibles de identificar 

mediante rasgos físicos.  

Fue necesario establecer el diagnóstico diferencial con otras entidades genéticas 

como el piebaldismo que también presenta cambios anormales en la coloración de la 

piel.27,28,31 

El piebaldismo es un trastorno congénito poco frecuente que se caracteriza por 

presentar un mechón blanco frontal, rasgo más común de la entidad y áreas de 

leucodermia desde el nacimiento, estables a lo largo del tiempo. 27,28,31 

En la investigación el mechón blanco estuvo presente en todos los casos con 

piebaldismo, las manchas hipopigmentadas en el resto del cuerpo con su típico patrón 

de distribución estuvo presente en una proporción menor. La ausencia de los criterios 

característicos del SW y de lazos familiares con los 26 individuos diagnosticados con 

el síndrome, descartaron los 17 casos que se correspondieron con el piebaldismo. 

Para la clasificación clínica de los afectados en uno de los cuatro tipos del SW se tuvo 

en cuenta la presencia de los diferentes criterios mayores y menores identificados y el 

resultado del índice de Waardenburg como se mostró en la tabla tres.  

La heterogeneidad   genética    del SW de los tipos I al IV  y la  coincidencia de 

dismorfismos  que caracterizan al SW  y la expresividad variable en cada uno de ellos 

dificultan  el diagnóstico a nivel del fenotipo,  por lo que se ha sugerido  el uso de 

criterios denominados mayores y menores para  su diagnóstico a nivel fenotípico. La 

expresividad variable  de cada uno de los cuatro tipos descritos, en  los afectados  



en una misma familia   constituye un verdadero reto para los especialistas en genética 

clínica, que se apoyan  en la descripción  clínica de todos los afectados, cuando no se 

trata de una nueva mutación.  4-9, 39 

Uno de los criterios utilizados es la distopia cantorum  que permite  evaluar los tipos I 

y III, en los tipos II y IV está ausente este dismorfismo, como se observa en la tabla 

tres, donde se describen los rasgos dismórficos. El tipo III    presenta   compromisos  

músculo esquelético de extremidades y el tipo IV enfermedad Hirschsprung,  estos 

elementos  permiten  hacer una buena  exclusión  entre los cuatro tipos. 18-24 

Se ha reportado que el fenotipo del SW es variable, incluso dentro de la familia. Los 

tipos más frecuentes son el I y el II.5,19,20,22 

Después de la determinación del Índice de Waardenburg, que resultó ser mayor de 

1,95 en los casos afectados y de descartar las lesiones músculo esqueléticas típicas 

del tipo III, y la enfermedad de Hirschsprung en el tipo IV, se consideró que los casos 

responden a los criterios típicos del tipo I del SW y como tal fueron clasificados. 

El tipo II presenta rasgos similares al tipo I, pero con ausencia de distopia cantorum 

por lo que fue descartado. 5,19,20,22 

En las personas afectadas con el tipo I pueden estar presentes todos los criterios 

mayores y menores del síndrome, pero el rasgo que las distingue es la distopia 

cantorum. 67 

Plantean Milunsky y diferentes ediciones de la herencia mendeliana en el hombre 

(OMIM) que el tipo III es menos común; fue nombrado como Síndrome de Klein 

Waardenburg. Los individuos con este tipo de SW tienen los rasgos comunes del tipo 

I, pero además afecta a las extremidades, impidiendo una completa flexión, y puede 

presentar deformidades como la sindactilia. En ocasiones se puede asociar con 

retraso mental. 5,18,24 



Afirman Touraine, Llallire entre otros que el tipo IV es muy raro y surge de la 

asociación de un SW de tipo II con la enfermedad de Hirschsprung, un trastorno 

congénito con afecciones graves neurológicas. 5,  19,21  

Según Milunsky, Fernández y Fang Wu todos los tipos de SW comparten dos 

características: la pérdida de la audición y los cambios en la pigmentación en la piel, 

el cabello y los ojos. Se puede presentar un mechón de pelo blanco en una cabeza de 

cabello normalmente oscuro y casi siempre pueden tener una separación amplia de 

los ángulos internos de los ojos. La pérdida de la audición ocurre con más frecuencia 

en personas con el tipo II que con el tipo I de la enfermedad.5, 7,11 

Según los resultados los diferentes grados de hipoacusia encontrados en los casos 

analizados se deben a la expresividad variable. Lo anterior concuerda con las 

investigaciones que plantean que los pacientes con SW se caracterizan por presentar 

hipoacusia neurosensorial congénita de grado variable. 4,5,17 

Al revisar las características clínicas de pacientes con SW, Tamayo discute el 

programa de pesquisaje para el SW en Colombia y detalla el porcentaje de cada 

manifestación clínica, encontrando: hipoacusia neurosensorial de 47-58%, 

heterocromía de iris de 15-31%, mechón blanco de pelo de 43-48%, hipopigmentación 

de la piel de 22-36%, raíz nasal ancha de 52-100%. Se ha reportado que el fenotipo 

del SW es variable, incluso dentro de la familia. 71
 

Los resultados del estudio en Sandino están por encima en cuanto a la hipoacusia, la 

heterocromía del iris, en el mechón blanco del cabello, la raíz nasal ancha y la punta 

nasal redondeada, por debajo en la hipopigmentación de la piel. Con la sinofridia no 

ocurre lo mismo, Tamayo reporta entre  63% - 73%, muy por encima de lo encontrado 

en Sandino que muestra solo el 34,6%.71   



Se consideró que esos resultados están en correspondencia con la expresividad 

variable del SW, independientemente de la región geográfica investigada y de la 

metodología empleada. 7-11, 35 

Análisis de segregación. Para el estudio de las particularidades de segregación y de 

la expresión del  SW tipo I identificado en las familias detectadas mostrado en la tabla 

cuatro fue necesario el análisis detallado de la información. Se realizó la elaboración 

de los árboles genealógicos  a partir de los 26 individuos con criterios fenotípicos de 

SW tipo I, para lo cual fue necesario  el  análisis de los datos obtenidos a partir de 

cada uno de ellos en un minucioso  interrogatorio, donde se pudo comprobar que 

todos pertenecían a una descendencia familiar común. 

El total de miembros vivos de la genealogía familiar es de 221 personas, los cuales 

fueron examinados en su totalidad, después de descartar en ellos la presencia de 

signos menores que pudiesen pasar inadvertidos en la búsqueda inicial, se ratificó 

que son 26 los afectados por SW. De esta manera  además de certificar que se 

trataba del SW tipo I,  partiendo de que en el gen PAX3 se han caracterizado 

mutaciones que causa el síndrome de Waardenburg tipo I, y de que una mutación es 

una alteración permanente en la estructura del ADN  que se transmite de generación 

en generación, hay elementos para sugerir que, los casos  con SW tipo I del municipio 

de Sandino presentan la misma mutación en todos ellos.5,25 

Como se describió en el capítulo del diseño metodológico empleado en la 

investigación, que permitió  construir el árbol genealógico  expuesto, en el cual  fue 

posible  llegar hasta un ancestro común para las familias detectadas y descartar 

relaciones de sangre con los casos de otros municipios mediante el análisis 

documental.  



En el análisis del árbol genealógico (Anexo 9) compuesto por seis generaciones con 

un total de 238 personas a partir de un individuo con SW, de las cuales 38 han 

presentado el síndrome, actualmente existen 221 personas vivas de los cuales 26 

tienen la entidad genética y se comprobó la presencia de un patrón de herencia 

autosómico dominante, el cual es el característico del SW tipo I. 

Cuando en una familia se logra identificar criterios que corresponden a una herencia 

mendeliana, implica que se ha dado un paso para su asesoramiento.72     

El análisis de la prevalencia en Sandino en la tabla cinco, mostró un resultado de un 

afectado cada 1 466,8 habitantes que representa una cifra 29 veces más frecuente 

que lo reportado internacionalmente por Teixeira Naia y otros autores que es de 1 en 

42 000. 2,17, 73 

Esto debe estar relacionado con la metodología empleada; demostrando que el 

diagnóstico de la enfermedad se vio favorecido por la eficiencia del método de la 

búsqueda activa del SW. 

Desde el punto de vista práctico la investigación contribuyó de manera considerable al 

diagnóstico de la entidad en el territorio según los datos de la tabla seis. Si tenemos 

en cuenta que en el registro de enfermedades genéticas del municipio solo existían 

seis individuos diagnosticados como SW antes de la investigación del total de 133 

discapacitados auditivos del municipio, obtenida durante el estudio clínico genético del 

año 2003, se nota un considerable incremento de casos mediante la búsqueda activa, 

previa capacitación del personal que la realizó, lo que se debe tener en cuenta en 

futuras investigaciones de la entidad en otros territorios del país. 

Comparación con la prevalencia de otros municipios de la provincia de Pinar del Río.  

Al concluir el estudio de la prevalencia en el municipio, se solicitó a cada municipio 

con casos afectados por SW que se les llenara una encuesta para establecer sobre 



todo la existencia de parentesco con las personas afectadas en Sandino. Lo anterior 

permitió descartar la presencia de relaciones de familia entre los casos de Sandino 

con los del resto de la provincia y sugerir un efecto fundador en la genealogía 

investigada en Sandino, que unido a la permanencia de los casos afectados por el 

SW en el territorio del municipio fundamenta la alta prevalencia detectada, muy 

superior a la reportada internacionalmente.  

Mediante esa fuente se obtuvieron los datos necesarios para establecer la prevalencia 

de la entidad en el resto de los municipios de la provincia, la cual está muy por debajo 

de la obtenida en Sandino. Esto obedece a que en el resto de los municipios de la 

provincia de Pinar del Río aún no se ha realizado una búsqueda activa del SW.  

3.8. Conclusiones finales del capítulo. 

La identificación del telecanto  y el dismorfismo nasal  resultaron  los  rasgos 

dismórficos mejor identificados y de mayor  valor  para  la identificación  del fenotipo 

SW  lo que permite  sugerir  su utilización a modo de pesquisa poblacional.  

La presencia de los dismorfismos desde las primeras etapas de la vida que distinguen 

al fenotipo SW, en especial el telecanto, y los antecedentes de familiares de primer 

grado afectados constituyeron la piedra angular para  la pesquisa  del fenotipo SW y 

el diagnóstico de SW tipo I en el presente estudio.  

La conducción organizativa del trabajo  constituye una evidencia  de fortaleza 

potencial de lo que se puede realizar en términos  epidemiológicos desde el nivel 

comunitario,  ya que permitió  determinar por primera vez en el país la  prevalencia del 

SW Tipo I, que en Sandino es  29 veces más alta que la reportada  hasta el momento 

a nivel internacional.  

 

 



CAPÍTULO 5. ALGORITMO TEÓRICO PRÁCTICO PARA LA ATENCIÓN 

INTEGRAL DE LAS PERSONAS Y FAMILIAS AFECTADAS CON SW TIPO I 

DESDE EL NIVEL PRIMARIO DE SALUD CON IMPACTO  EN LOS  TRES NIVELES 

EN LA PREVENCIÓN, EL DIAGNÓSTICO Y EL TRATAMIENTO. (ANEXO 19)  

5.1. Introducción al capítulo. Según los resultados obtenidos en los capítulos  

anteriores la tendencia debe ir encaminada a la prevención del SW tipo I, mediante  el 

incremento del conocimiento de esta condición genética en los casos que la padecen, 

sus familiares  y también a los profesionales que los atienden, con el objetivo 

fundamental de contar con todos los  elementos necesarios para conducir el  

asesoramiento genético en sus tres niveles de prevención: prevención primaria 

preconcepcional, al poner en conocimiento de las parejas en riesgo suficiente 

información para que tomen aptitudes reproductivas responsables, a nivel de 

prevención secundaria para lograr la detección temprana  de la hipoacusia severa y 

profunda como causa de discapacidad y a nivel de prevención terciaria,  esta última 

basada en la experiencia de esta investigación como se expone a continuación.  

La presencia de hipoacusia severa o profunda causó una discapacidad auditiva que 

provocó dificultades severas en la comunicación de los afectados, limitando la 

escolarización de los casos y su acceso al empleo. Con la intención  de disminuir su 

repercusión en la esfera social, se insertó  al  algoritmo un grupo de recomendaciones 

dirigidas a las atenciones médicas en los niveles primario, secundario y terciario de 

salud. También fue necesario establecer coordinaciones con otras entidades como el 

MTSS, el MINAGRI y la ANSOC del territorio que permitieran la integración gradual de 

las personas afectadas a la sociedad.  

A los resultados de este algoritmo que comenzó durante la investigación se le ha 

dado continuidad en el tiempo. 



5.2. Objetivo: 

-Diseñar  un algoritmo teórico-práctico para la atención integral de las personas y 

familias afectadas con SW  desde la atención primaria de salud con impacto  en los  

tres niveles de prevención y atención. 

5.3. Resultados. 

5.3.1. Actividades de prevención. 

A partir de la experiencia obtenida en la realización de los capítulos anteriores, fueron 

identificadas: 

.La necesidad de coordinación entre el médico de familia y el asesor genético  de los 

39 consultorios involucrados  

.Mantener las carpetas con los registros médicos y evolutivos con dos copias, una 

para  los afectados y otra para  el  registro del asesor genético  y del médico de 

familia de modo tal que  la salida de alguno de los miembros de este dúo, no afecte la 

continuidad de la atención preventiva prevista.   

.Identificar, por el genetista clínico  y mantener a nivel comunitario, por el asesor 

genético  el registro de individuos en edad de reproducción con riesgo genético de 

recurrencia de esta enfermedad.  

Una vez analizados todos los elementos del algoritmo se realizaron acciones de 

asesoramiento genético a las familias para la prevención del SW en otros 

nacimientos, respetando siempre el criterio y la decisión de la pareja.  

Durante el período analizado de 2008 al 2012 de 16 individuos y sus parejas en edad 

reproductiva con alto riesgo de recurrencia, solo se produjeron cuatro nacimientos, 

resultando afectados dos de ellos por esa condición genética, por lo que se consideró 

como satisfactoria la labor de asesoramiento realizada, si lo comparamos por ejemplo 

con la descendencia de la segunda generación de sus  antepasados. 



Se reiteró a los padres de los casos nacidos con SW tipo I sobre la importancia de la 

audiometría de pesquisa, ante la posibilidad de que sus hijos presenten el 60 % de 

probabilidad de un defecto auditivo de determinada intensidad y  a los portadores de 

hipoacusia, sobre el peligro de la exposición al efecto nocivo del ruido por la 

posibilidad real del incremento de la intensidad de su pérdida auditiva.  

El médico de familia informó sobre los cuatro embarazos donde uno de los padres 

presentó el SW al asesor genético de su área, este garantizó el seguimiento por el 

departamento de genética y la realización de todas las actividades previstas al 

respecto desde el punto de vista genético a las cuatro embarazadas, así como del 

seguimiento por Obstetricia y del resto de las especialidades que se necesitaron inter 

consultar. 

Fueron realizados los ultrasonidos previstos en el programa así como de otros 

estudios necesarios para la detección de defectos congénitos que ha sido descrita su 

presencia asociada al SW,  publicado en la literatura para la adopción de las medidas 

pertinentes según el resultado encontrado en dichos exámenes. 

Ante cada ingreso por embarazo a término en casos con un progenitor afectado con 

SW, se comunicó por el personal del departamento de Obstetricia, al médico de 

familia y al departamento de Genética para complementar el seguimiento hospitalario 

de los casos y evitar complicaciones. 

Al nacimiento  de los cuatro niños,  se procedió al examen de los recién nacidos por el 

genetista clínico para identificar la presencia de las dismorfias del síndrome y 

garantizar su seguimiento genético durante los meses sucesivos. Aprovechando la 

fortaleza de la existencia en las maternidades de la provincia de los equipos se 

procedió al estudio auditivo, mediante la realización de las otoemisiones acústicas y 



los potenciales evocados, que permitieron detectar en dos casos la presencia de 

hipoacusia profunda bilateral y tomar las medidas correspondientes. 

Prevención de la discapacidad auditiva. Se logró mediante el diagnóstico  de la 

hipoacusia profunda bilateral en los primeros tres meses de edad en dos casos, esto 

permitió el estudio auditivo y la estimulación mediante prótesis auditiva en ambos 

oídos y posteriormente la realización del implante coclear en uno de ellos, el otro caso 

está en trámite.  

5.3.2. Actividades de diagnóstico: la aplicación del algoritmo permitió realizar 

mediante el interrogatorio, examen físico y los exámenes complementarios, la 

detección de la hipoacusia, así como de otras enfermedades como desviación 

obstructiva del septum nasal y sinusitis. 

Fue diagnosticada la hipoacusia como discapacidad en un grupo de casos con 

repercusión negativa en la comunicación, su nivel de escolaridad y el acceso al 

empleo. 

5.3.3. Tratamiento y seguimiento en Otorrinolaringología. La sinusitis crónica se 

encontró en cuatro individuos, que fueron tratados con medicamentos y con medicina 

natural y tradicional en el nivel primario de atención de salud.  Dos casos que no 

mejoraron fueron tratados quirúrgicamente en el nivel secundario de atención de 

salud  con resultado satisfactorio.  

Para la atención de los dos lactantes con el SW e hipoacusia profunda bilateral, se 

realizaron las coordinaciones necesarias en el nivel secundario,  se los colocó 

prótesis auditivas para comenzar la estimulación, se incorporaron al programa de 

implante coclear del tercer nivel de atención de salud, ya uno está implantado e 

incorporado al proceso de aprendizaje en su escuela, junto a niños sin discapacidad, 

atendido directamente por una maestra y un especialista en Logopedia. Esto mejoró 



considerablemente la integración del niño hipoacúsico al entorno social a partir de las 

voces de las madres, maestros y aprendices. Este caso es atendido mensualmente 

junto a sus padres en el Centro Internacional Las Praderas, donde tanto el caso 

implantado como sus padres son adiestrados en el uso del implante y en diferentes 

técnicas de comunicación oral y de señas. El otro caso está pendiente del implante.  

5.4. Se establecieron coordinaciones con otros organismos y organizaciones que 

permitieron la realización de atenciones de salud. 

5.4.1. Fueron adiestrados hipoacúsicos y familiares en el lenguaje de señas para 

mejorar su comunicación por los defectólogos del Centro Municipal de Orientación y 

Diagnóstico. 

5.4.2. Se establecieron coordinaciones con otras entidades para mejorar el 

desenvolvimiento social de las personas con SW y elevar su calidad de vida como la 

incorporación de los hipoacúsicos a la ANSOC (Asociación Nacional de Sordos de 

Cuba), que fue un elemento fundamental que mejoró la comunicación con las demás 

personas, al facilitarles su asistencia a actividades recreativas y de otro tipo, además 

del respaldo que ofrece la entidad para el acceso a empleo y la obtención de otros 

beneficios económicos y sociales. Esto provocó mayores niveles de participación de 

los afectados en los diferentes ambientes en los cuales se encuentra.  

5.4.3. Los casos con dificultades para acceder al empleo por la discapacidad auditiva, 

fueron atendidos y apoyados, mediante la realización de los trámites por el 

departamento de trabajo social del nivel primario  de salud con el Ministerio de 

Trabajo y Seguridad Social (MTSS) y el Ministerio de la Agricultura (MINAGRI) para 

obtener licencias de trabajador por cuenta propia, trabajo en labores agrícolas y 

otorgamiento de pensiones en casos excepcionales, solucionándose así esta 

dificultad.  



5.5. Discusión. 

Se consideró que la aplicación de estas acciones derivadas del algoritmo diseñado 

cumple sus objetivos en cuanto al diagnóstico de los casos con SW y garantiza la 

continuidad de la atención y el  seguimiento de los mismos mediante la inter relación 

entre el médico de familia con el asesor genético y del seguimiento de los embarazos, 

ingresos, nacimiento y diagnóstico del síndrome y la solución o compensación de los 

problemas de salud, laborales y educacionales de cada caso en particular, logrando 

de esa forma su incorporación paulatina a la sociedad.  Estos casos están preparados 

para afrontar cualquier dificultad, así como conocer a que profesional dirigirse ante 

cada situación.  De esta forma se cierra el cumplimiento del algoritmo de manejo del 

SW.  

    A partir del año 2003 se produjo una verdadera revolución en el acercamiento de los 

servicios de Genética Médica a la atención primaria de salud, lo cual ha sido un logro 

importante como parte de un nuevo programa para el desarrollo de esta especialidad 

en Cuba. Dentro de este programa se destaca la creación de los Centros Municipales 

de Genética Médica, y lograr que la población que lo requiera  tenga acceso a las 

consultas de asesoramiento genético en todas las áreas de salud del país. El 

asesoramiento genético ayuda a los pacientes en la toma de decisiones en aspectos 

relacionados con la posibilidad de padecer o transmitir una enfermedad determinada 

genéticamente. 132,133 

La inclusión  de  pacientes  en  los  programas  de  prevención  de  enfermedades  

genéticas  facilita la  toma  de  conductas  oportunas  con  la  participación  de  la  

familia,  contribuyendo  a  mantener  indicadores adecuados  de salud genética  en la  

población. 134 



Por otra parte  este algoritmo  ofrece un registro de  personas afectadas de SW tipo I 

que propicia la valoración de investigaciones dirigidas a la caracterización molecular 

de la mutación del gen PAX 3  en esta población de individuos afectados de Sandino, 

lo que permitiría  investigar el origen ancestral de la misma y completar el 

asesoramiento genético al poder ofrecer a las parejas  con alto riesgo de recurrencia, 

la opción de diagnóstico prenatal.   

Los diferentes resultados expuestos en este capítulo coinciden con lo planteado por 

otros autores referido a las oportunidades de superación, tanto en lo académico como 

en su desenvolvimiento personal en la sociedad, tomando en cuenta que en la 

actualidad la ley de educación enfatiza una educación de calidad con principios de 

equidad, inclusión y solidaridad, con visión intercultural y desde un enfoque de 

derechos, fortaleciendo la formación ciudadana, la unidad en la diversidad y 

satisfacción de los requerimientos de la sociedad.  Además se evita la deserción 

escolar por causa de la discapacidad. 137-139 

Describir y mejorar los conocimientos básicos que los padres tienen con respecto a la 

pérdida auditiva, amplificación auditiva y la metodología auditivo oral, son aspectos 

importantes tomando en cuenta que sus hijos presentan una discapacidad auditiva y 

que están inmersos en una educación auditivo oral, en la cual se requiere el apoyo de 

los padres para la rehabilitación de sus hijos. 135
 

La disminución de la capacidad auditiva impacta profundamente la calidad de vida de 

quien lo padece, repercutiendo no solo en su capacidad de comunicación con sus 

pares, sino que también altera su desarrollo social, educacional y finalmente su 

capacidad de inserción en la sociedad. Es por este motivo que la detección temprana 



del déficit auditivo, acompañada de la implementación precoz del paciente, con 

prótesis auditivas, es hoy por hoy, la estrategia más eficaz para reducir su impacto. 137  

Actualmente, existen diferentes técnicas disponibles de tamiz auditivo, como las 

emisiones otoacústicas (EOA) y los potenciales evocados auditivos de tallo cerebral 

(PEATC). 89 

Según plantean Mera Constante entre otros, en los estudiantes con hipoacusia, 

asistidos por audífonos, el aprendizaje es ligeramente mayor del que tienen los niños 

sin hipoacusia. Se puede ver claramente que los docentes, padres y madres 

necesitan ayuda para trabajar con niños con capacidades especiales y de esta 

manera mejorar el aprendizaje y la educación. En este caso se propone una 

intervención individualizada que se desarrolla con un niño que presenta dicha 

afectación. Es indiscutible la influencia del implante coclear en la mejora de la calidad 

de vida de niños que lo han recibido en sus primeros años de vida. Cuanta más 

información tengan los padres mejores actitudes de auto competencia desplegaran 

para favorecer el desarrollo de sus hijos. Es importante analizar la influencia del 

implante coclear en la mejora de la calidad de vida de niños que lo han recibido en 

sus primeros años de vida. 138-142.  

Según Mantas Cárdenas la lengua de signos es primordial para la inclusión del 

alumnado sordo, para hacer que estas personas se desarrollen tanto en el ámbito 

escolar como en el social.  143 

Plantea Suárez Gómez que el incremento de las interacciones comunicativas en el 

niño fortalece el desarrollo de habilidades académicas e intelectuales. La importancia 

del juego en la primera infancia y como a través de este los niños con deficiencia 

auditiva pueden mejorar su desempeño escolar .131 



 

5.6. Conclusiones finales del capítulo. 

La continuidad en el tiempo de la aplicación del algoritmo propuesto en los tres 

niveles de prevención y en los tres niveles de atención de de salud,  ha permitido  

realizar una evaluación positiva de su productividad y de su valor investigativo, 

dirigido a  la expresión de la hipoacusia y la epidemiologia genética del SW  tipo I 

desde  el municipio Sandino. 

El algoritmo puede   constituir un modelo para situaciones de síndromes genéticos  

denominados raros   que se encuentran en elevada frecuencia en regiones 

específicas del país, para su prevención  y oportunidades de obtener nuevos 

conocimientos genéticos  desde el nivel comunitario. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



CONCLUSIONES.  

La inclusión y el adiestramiento para la identificación de dismorfismos propios del 

fenotipo SW desde el nivel primario de atención, constituyó la piedra angular de  la  

investigación y una evidencia del poder que tiene el sistema organizativo de salud de 

Cuba, que contribuyó al diagnóstico del SW y su clasificación como tipo I. 

La alta prevalencia detectada en Sandino en relación con la reportada 

internacionalmente proporciona una invaluable fuente de investigación del SW tipo I 

en la población del municipio como punto de partida de su enfoque epidemiológico en 

la provincia.   

El estudio del defecto auditivo y  delimitar sus características ha sido una oportunidad  

para identificar aspectos  especiales  a tener en cuanta  en pacientes con SW tipo I. 

La expresión de mutaciones del  gen PAX3 parecen tener un efecto de  

predisposición genética y de interacciones con otros genes relacionados con la 

pigmentación del iris, al evidenciarse el  incremento de la hipoacusia por exposición al 

efecto nocivo del ruido en casos de SW tipo I con ojos de color claro, lo que resulta 

una  novedad que ha de tenerse en cuenta en futuras investigaciones   y que  debe 

considerarse en la prevención de la discapacidad auditiva.  

La hipoacusia como discapacidad estuvo presente y mostró su repercusión en la 

comunicación de los afectados, en su nivel de escolaridad y el acceso al empleo, 

conocimiento que se debe tener en cuenta para su atención integral.  

Los resultados  logrados  a partir del  algoritmo propuesto de atención integral 

individualizada de pacientes y familias con SW tipo I con vínculo con los tres niveles 

de prevención y atención de salud, puede ser recomendado a la Red Nacional de 

Genética Médica para la prevención e investigación  de otras enfermedades genéticas 

de baja frecuencia a nivel comunitario.  



El desarrollo de la investigación permitió establecer aportes científicos, prácticos y 

sociales que justificaron su realización e influyeron  en la solución del problema de 

investigación que contribuyó a mejorar la integración social de las personas 

afectadas.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  



RECOMENDACIONES  

La fortaleza que tiene la alta prevalencia del SW tipo I en el municipio Sandino, ofrece 

una oportunidad única de contar con un número de individuos con esta condición 

genética, que deja abierto un campo investigativo dirigido a  profundizar en la 

epidemiologia genética y la caracterización molecular de la mutación de PAX3 del SW  

tipo I  por la red nacional de Genética Médica, así como la realización de 

investigaciones en esas personas por otras especialidades en el territorio. 
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