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Syndrome de Waardenburg-Klein
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En 1951, Waardenburg a individualisé un nouveau syndrome, qui se caracté-
rise par les signes suivants, classés par ordre de fréquence décroissante:

1. Déplacement latéral des points lacrymaux et des angles internes avec élonga-
tion des canalicules, d’out blépharophimosis sans déplacement des angles externes.

2. Elargissement, hyperplasie et proéminence de la racine du nez.

3. Hyperplasie de la partie moyenne ou interne des sourcils avec confluence mé-
diane.

4. Hétérochromie irienne partielle ou totale.

5. Surdi-mutité ou surdité congénitale compléte ou incompléte, bi- ou unila-
térale.

6. Albinisme circonscrit de la chevelure frontale: meéche blanche médio-frontale.

Le syndrome de Waardenburg dépend d’un geéne polyphénique et se transmet
en dominance réguliere ou irréguli¢re, ’expression et la pénétrance étant variables.
1l ne s’observe, en effet, pas toujours au complet chez les différents membres atteints
d’une famille donnée. Le symptdme « indicateur » est constitué par le déplacement
latéral des angles internes et des points lacrymaux, associé ou non & un ou plusieurs
autres signes.

Nous avons pu étudier une famille présentant le syndrome de Waardenburg et
comportant 528 membres répartis en 7 générations.

De ces 528 personnes, g1 sont décédées. Mais nous avons obtenu suffisamment
de renseignements valables (déclaration de la famille ou photographies) pour étre
certains de I’existence du syndrome chez 5 membres décédés.

Des 437 membres en vie, nous avons pu en examiner 331 & domicile. Les 106 au-
tres membres n’ont pas pu étre contactés par suite d’empéchements professionnels
et scolaires ou par suite d’une émigration vers les Etats-Unis, le Canada et I'Indonésie.
Nous avons cependant pu étudier la photographie de 11 de ceux-ci.

En fin de compte, nous avons pu rassembler des données suffisantes sur §47 mem-
bres de cette famille (cfr. Fig. 1 et Tab. 1); 162, soit 47%, présentent un ou plusieurs
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signes caractéristiques du syndrome, dont I’hérédité dominante est ici démontrée une
fois de plus.
Voici les différents symptémes que nous avons retrouvés.

1. Déplacement latéral des angles internes et des points lacrymaux. Nous avons mesuré
la distance entre les deux angles internes (DAI), ainsi que la distance entre les deux

DAE
angles externes (DAEL), en tenant compte de la parallaxe. Le rapport DAJ Pous a

permis de dépister les cas de déplacement léger.

Nous nous sommes, en effet, basés sur une étude statistique des moyennes de ce
rapport, établies chez des sujets normaux tant masculins que féminins: nous avons
examiné une centaine de sujets 4gés de 1 a 18 ans, chez lesquels les mensurations
varient le plus, et une centaine de sujets adultes. Cette étude a démontré que le rap-

DAE . s Taa . .
DAJ D¢ varie pas d’aprés I'dge ni le sexe. Les limites normales sont 2,45 et
2,06, la moyenne étant 2,70.

En tenant compte de ces chiffres, nous avons trouvé dans notre famille 34 cas
avec un déplacement manifeste des angles internes et avec blépharophimosis (rapport

port

Pﬂ< dépl t 1€ d les int tM——
DAI 2,35), 37 cas avec un déplacement léger des angles internes (rappor DAL

= 2,35 a 2,45) et 52 cas, ol il n’y avait qu'une élongation des canalicules (> 5 mm)
sans déplacement des angles internes.

En conclusion, sur 162 membres atteints, 123, soit 76%,, présentent une mal-
formation palpébrale. Ce pourcentage est moins élevé que celui trouvé par Waar-

denburg (999%,).

2. Hyperplasie de la racine du nez. Cette hyperplasie est retrouvée chez 87 membres
atteints sur 162, soit 54%. Ce pourcentage est également moins élevé que celui de

Waardenburg (789%,).

3. Hyperplasie des sourcils. Cette hyperplasie, qui est généralement associée a I’hy-
perplasie de la racine du nez, consiste essenticllement en une hypertrichose de la par-
tic moyenne ou interne des sourcils, pouvant aller jusqu’a la confluence médiane.
Nous avons observé ce signe chez 85 membres atteints sur 162, soit 52%,. Ce pour-
centage est nettement supérieur & celui de Waardenburg (45%),).

4. Hétérochromie irienne partielle ou totale. On peut observer une hétérochromie vraie,
un iris étant clair et 'autre pigmenté. Parfois, alors qu’un iris est pigmenté d’une
fagon homogene, l'autre présente des zones claires (ceil vairon). Enfin, certains au-
teurs (Di George et al. 1960, Thorkilgaard, 1962) admettent que l’absence bilaté-
rale de pigmentation avec hypoplasie du stroma de liris constitue également une
manifestation du syndrome.

Dans notre famille, nous avons trouvé 7 cas d’hétérochromie irienne vraie et 7
cas d’ceil vairon, soit 14 cas sur 162 membres atteints (99%,), alors que Waardenburg
signale une hétérochromie dans 259, des cas.
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5. Surdi-mutité ou surdité congénitale bi- ou unilaterale. Depuis I’étude audiométri-
que de Fisch (1959), portant sur g5 cas, on sait qu’il existe deux types d’audiogramme
dans le syndrome de Waardenburg. Le type I est caractérisé par une surdité com-
pléte avec quelques résidus pour les fréquences graves, le type 1I par une perte mo-
dérée pour les fréquences graves et moyennes avec audition normale ou presque nor-
male pour le 6000 et le 8ooo c. s. Une combinaison des deux types chez le méme su-
jet est possible. Il faut noter que le type II, ot 'audition redevient meilleure pour
les fréquences hautes, doit toujours faire penser a la possibilité d’un syndrome de
Waardenburg.

Dans notre famille, nous avons pu découvrir 4 cas de surdi-mutité congénitale
bilatérale du type I et 8 cas de surdité unilatérale du type I avec légére hypoacousie
du type II a Doreille opposée.

Deux membres avaient une courbe audiométrique montrant une atteinte moyenne
pour les fréquences graves et une perte trés prononcée pour les fréquences aigués.
Il est difficile dans ces deux cas de dire la part qui revient a la presbyacousie et
celle qui revient a une atteinte primaire.

Un sujet décédé, présentant une hétérochromie irienne vraie -et un déplacement
des angles internes, évident sur la photographie, entendait trés mal d’apres les dires
de la famille.

En conclusion, nous avons 15 cas de déficit acoustique sur 162 membres atteints,
soit 9%, ce qui est inférieur au pourcentage trouvé par Waardenburg (20%).

L’étude de nos cas confirme que le type audiométrique I (Fig. 2) avec atteinte
pour toutes les fréquences est le plus souvent unilatéral. Le type II (Fig. g) avec at-
teinte modérée et courbe ascendante pour les fréquences aigués n’est jamais bilaté-
ral dans le syndrome de Waardenburg. Celui-ci peut néanmoins s’accompagner d’une
perte auditive moyenne bilatérale, lorqu’une autre cause est surajoutce.

Nous avons remarqué que dans les cas de surdité unilatérale, associée a une hété-
rochromie irienne vraie, I’ceil bleu correspond a Poreille sourde. Cette constatation
plaide en faveur de ’hypothése émise par certains auteurs, a savoir que dans les cas
de syndrome de Waardenburg avec surdi-mutité et deux yeux clairs isochromes avec
hypoplasie du stroma de I’iris, la couleur de ce dernier est la manifestation d’un
trouble pigmentaire bilatéral.

6. Albinisme partiel. Nous avons trouvé 5 cas de meche blanche frontale et 5 cas
de blanchissement précoce ou prématuré des cheveux (entre 20 et g5 ans), ce qui fait
10 cas de trouble pigmentaire des cheveux sur 162 membres atteints, soit 6%, ce qui
est inférieur au pourcentage trouvé par Waardenburg (179,).

Aucun membre examiné ne présentait des troubles pigmentaires de la peau.

7. Dans 4 cas (29,), nous avons observé un épicanthus, qui a déja été signalé par
certains auteurs (Klenka, 1956).

Nous avons également trouvé des cardiopathies congénitales (2), un bec de lie-
vre (1), une spondylarthrose (1) et des troubles psychiques (2), mais la fréquence de
ces anomalies correspond & celle qu'on trouve dans la population générale.
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Fig. 2. Type audiométrique I avec atteinte de toutes les fréquences (R. A., 35 ans)
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Fig. 3. Type audiométrique II avec atteinte modérée et courbe ascendante pour les fréquences
aigués (D. R., 54 ans)
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En résumé, dans cette famille trés étendue, la pénétrance des divers signes, ca-
ractérisant le syndrome de Waardenburg, est moins prononcée que celle que Waar-
denburg lui-méme avait trouvée (Tab. 2); mais ordre décroissant de fréquence est

le méme.
Tab. 2
Famille personnelle| Waardenburg 1951

Déplacement latéral des angles internes et des points lacrymaux 76% 99%
Hyperplasie de la racine du nez 54% 78%
Hyperplasie des sourcils 52% 45%
Hétérochromie irienne 9% 25%
Surdité 9% 20%
Albinisme partiel 6% 17%

Dans certaines branches de notre famille, oli I'on trouve plusieurs cas typiques du
syndrome, le pourcentage des différents signes est néanmoins nettement plus élevé
que dans ’ensemble. Ce fait montre une fois de plus la nécessité d’examiner un grand
nombre de sujets avant de pouvoir déterminer la pénétrance des diverses manifesta-
tions d’une méme affection.

Résumé

Dans une famille comportant 528 membres, répartis en 7 générations, 162, soit
479%, des 347 examinés, présentent un syndrome de Waardenburg-Klein. La fré-
quence des différents signes est la suivante: déplacement latéral des angles internes
et des points lacrymaux 76%, hyperplasie de la racine du nez 54Y%,, hyperplasie
des sourcils 52%, surdité 99%,, hétérochromie irienne g%, et albinisme partiel 69%.
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Francois J. et al.: Syndrome de Waardenburg-Klein

RIASSUNTO
In una famiglia comprendente 528 membri,
ripartiti in 7 generazioni, 162 — e ciog¢ il
47% dei 347 membri esaminati — presentano

sindrome di Waardenburg-Klein. La frequenza
dei varl segni & la seguente: spostamento late-
rale degli angoli interni e dei punti lacrimali:
76%; ipetplasia della radice del naso: 54%;
iperplasia delle sopracciglia: 52%; sordita 9%;
eterocromia dell’iride: 9%; albinismo parzia-
le 6%.

SUMMARY

In a family with 528 members, in 7 gener-
ations, 162 (47% of the 347 examined patients)
showed a Waardenburg syndrome. The fre-
quencies of the different signs are as follows:
lateral displacement of the canthi interni and
lacrimal puncta: 76%; hyperplasia of the nose
root: 54%; hyperplasia of the eyebrows: 52%;
deafness: 9%; heterochromia of the iris: 9%;
partial albinism: 6%.

ZUSAMMENFASSUNG

In einer Familie mit 528 Gliedern, tUber 7 Generationen verteilt, zeigen 162 (47% der 347
untersuchten Patienten) ein Waardenburg-Klein-Syndrom. Die Frequenz der verschiedenen Symp-
tomen sind folgende: Seitwirtse Versetzung der inneren Lidwinkeln und der Trinenpunkte: 76%;
Hyperplasie der Nasenwurzel: 54%; Hyperplasie der Augenbrauen: 52%; Taubheit: 9%; Hetero-

chromie der Iris: 9%; partieller Albinismus: 6%.
p
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