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RESUME 

Le syndrome de waardenburg est une malformation occulo-dermato-auditive autosomique dominante à expression variable secon-
daire à une mutation du gène PAX3. Il s’agit d’une pathologie peu fréquente ; qui associe dans sa forme la plus typique une dystopie 
canthale, un élargissement de la base du nez, des troubles de la pigmentation et parfois une surdité neurosensorielle. Le syndrome de 
waardenburg est classé en 4 types selon l’expression clinique. Nous rapportons le cas de l’enfant B.B âgé de deux ans, sans antécé-
dents familiaux particuliers, qui présente le syndrome de Waardenburg, chez qui le diagnostic a été découvert d’une manière fortuite, 
évoqué devant quatre critères cliniques dont deux majeurs; l’hétérochromie irienne (des yeux verrons) et la surdité neurosensorielle 
et deux mineur;s la dépigmentation cutanée et l’élargissement de la base du nez. Le syndrome de Waardenburg, est une pathologie 
rare, dont le pronostic socio-scolaire dépend de la précocité de la prise en charge, d’où l’intérêt du dépistage des surdités devant 
toute dyschromie. Cette prise en charge doit être multidisciplinaire associant pédiatre, Orl (implant cochléaire), orthophoniste, psy-
chologue et généticien. La prévention repose essentiellement sur le conseil génétique.
Mots clés : Dépigmentation cutanée, Surdité neurosensorielle, Dystopie canthale, Gène PAX3.

ABSTRACT : WAARDENBURG SYNDROME : A case of report.

Waardenburg syndrome is an autosomal dominant occulodermato-auditory malformation with variable expression secondary to 
a mutation in the PAX3 gene. This is an uncommon pathology; which associates in its most typical form canthal dystopia, enlarge-
ment of the base of the nose, pigmentation disorders and sometimes sensorineural deafness. Waardenburg syndrome is classified 
into 4 types based on clinical expression. We report the case of the two-year-old BB child, with no particular family history, who 
presents Waardenburg syndrome, in whom the diagnosis was discovered by chance, mentioned in front of four clinical criteria, two 
of which were major heterochromia. iris (seeing eyes), and sensorineural deafness and two minor skin depigmentation and enlarge-
ment of the base of the nose. Waardenburg syndrome is a rare pathology, the socio-educational prognosis of which depends on the 
early treatment, hence the value of screening for hearing loss in the presence of any dyschromia. the treatment must be multidisci-
plinary  associating pediatrician, Orl (cochlear implant), speech therapist and psychologist, geneticist. Prevention relies primarily 
on genetic counseling.
Key words : Pigmentation disorders, Sensorineural hearing loss, Dystopia canthorum, PAX3 gene.
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INTRODUCTION 

Le Syndrome de Waardenburg associe une surdité de gravité 
variable, des troubles pigmentaires et des anomalies faciales. 

C’est une maladie à transmission autosomique dominante à ex-
pression variable. Le diagnostic repose sur des critères cliniques 
: des anomalies pigmentaires qui peuvent atteindre la peau et/
ou les phanères et/ou les yeux, des anomalies de la morphologie 
faciale et une surdité neurosensorielle. Le traitement dépend de 
la sévérité de l’expression clinique : Implant cochléaire en cas 
de surdité sévère.
Nous rapportons le cas d’un garçon âgé de deux ans chez qui 
le syndrome de Waardenburg a été découvert de façon fortuite.

OBSERVATION 
B. Bahaâ A, 2 ans, a consulté aux urgences pédiatriques pour 

convulsions fébriles simples.
4ème enfant d’un couple consanguin, dont les frères et sœur 
ainés âgés respectivement de13, 6 et 11 ans sont en bonne santé 
sans notion de pathologie dans la famille ; Né à terme au poids 
de 2500 gr, N’a pas posé de problèmes à la période néonatale.
Son développement psycho-moteur est normal par rapport à 
l’âge, cependant on note un retard du langage.

1. Examen clinique
L’examen clinique montre un enfant eutrophique. Poids = 14kg 

(P85). Taille = 96cm (P85-P97). PC  = 49cm (P85-P97).
on note la présence d’une hétérochromie irienne totale, un élar-
gissement de la base du nez (figure 1) ainsi qu’une dépigmenta-
tion cutanée au niveau du siège (figure 2). Le reste de l’examen 
somatique est normal, notamment l’examen neuroméningé.

Figure 1. Yeux vairons et élargissement de la base du nez.

Figure 3. Examen de surdité du patient.

Figure 2.  Dépigmentation cutanée.

2. Examens biologiques
Les examens biologiques sont normaux :

- FNS :	 GB=10300 elts/mm3 
               Hg=12.8 g/dl.
	 Plaquettes = 234000elts/mm3 .
- CRP =6g/l.
- La culture des urines n’a pas montré d’infection urinaire.
Le diagnostic de convulsions fébriles simples a été retenu.
L’évolution a été marquée par la récurrence des crises pendant 
24H puis ont disparu.

Les explorations neurologiques ultérieures (EEG et IRM céré-
brale) n’ont pas montré d’anomalies.
L’hétérochromie irienne et les lésions de dépigmentation cuta-
née nous ont fait suspecter le syndrome de Waardenburg, l’exa-
men a rapporté la notion de retard du langage faisant suggérer 
une surdité sous-jacente probable.
Le diagnostic de Waardenburg type II a été retenu sur les critères 
suivants :
- Cliniques : 	
• Une hétérochromie irienne totale (critère majeur).
• Un élargissement de la base du nez.
• Une dépigmentation cutanée au niveau du siège.
- Potentiels évoqués auditifs (critère majeur).
Surdité de perception bilatérale sévère au niveau de l’oreille 
droite et profonde au niveau de l’oreille gauche (figure 3).

3. Examen ophtalmologique
L’examen ophtalmologique est sans anomalies (absence de 

dystopie canthale).
BAHAA est actuellement suivi en pédiatrie, en ORL pour sa 
surdité et adressé chez l’orthophoniste. 
Un dépistage de surdité a été programmé chez les frères et sœurs.      

DISCUSSION
Le syndrome de Waardenburg est une malformation autoso-

mique dominante à expression variable. Le diagnostic a été 
décrit et individualisé pour la première fois par Waardenburg en 
1951 [1], il existe quatre sous types [2] de ce syndrome, secon-
daires à des mutations des gènes PAX3, MITF, EDNRB, EDN3 
[1,3-6].
• SW type I caractérisé par la dystopie canthale.
• SW type II avec absence de dystopie canthale.
• SW type III caractérisé par une arthro-ostéo-myodysplasie .
• SW type IV caractérisé par la maladie de Hirchprung.
Toutes ces mutations sont capables de modifier la différentia-
tion, la migration ou encore la survie de certaines cellules déri-
vées de la crête neurale : les mélanocytes. En effet, en l’absence 
de mélanocytes, la strie vasculaire de la cochlée est anormale-
ment fine entrainant une absence de production de potentiels 
endocochléaires et une destruction de la membrane de Reissner 
avec désorganisation de l’organe Corti et des anomalies de la 
pigmentation de la peau, des cheveux et des yeux (figure 4).
Sur le plan clinique, le syndrome de waardenburg associe une 
surdité neuro-sensorielle dans 50 à 78% des cas, qui peut être de 
gravite variable, uni ou bilatérale, congénitale ou d’apparition 
tardive, des troubles de la pigmentation et des anomalies mor-
phologiques faciales.
La TDM des rochers peut mettre en évidence des anomalies ra-
diologiques tels qu’un élargissement du sac endo-lymphatique 
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(sans réelle dilatation de ce sac), une dysplasie vestibulaire (une 
aplasie des canaux semi circulaires est même possible). 
Le diagnostic est posé sur l’association de deux critères majeurs 
ou un critère majeur et deux critères mineurs [7] (tableau I) :

Figure 4. Origine et différenciation des mélanocytes
dans les différents tissus de l’organisme

Tableau I. Critères diagnostiques majeurs et mineurs du 
syndrome de Waardenburg.

 Critères majeurs				    Critères mineurs

Apparenté du 1er degré atteint 
de SW.
Présence d’une dystopie
canthale et de cheveux blancs 
avant l’âge de 30 ans.
Présence d’une mèche blanche.

Surdité de perception.
Anomalies de l’iris.

Existence de zones cutanées 
dépigmentées.
Racine du nez large et haute.

Partie médiane des sourcils
épaisse ou synophrys.
Hypoplasie des ailes du nez.
Cheveux blancs avant 30 ans.

Chez notre patient, le diagnostic est retenu devant l’association 
de deux critères majeurs : l’hétérochromie irienne et la surdité 
de perception.
Le traitement repose essentiellement sur la prise en charge 
chirurgicale des malformations faciales, ainsi que la prise en 
charge adaptée et précoce de la surdité.
Il n’existe pas de recommandations de restrictions diététiques 
ou d’activités [8,9], cependant, une supplémentation en acide 
folique semblerait diminuer le risque de survenue du SW [10].
La surveillance attentive est proposée en évaluant la fonction 
auditive afin de détecter l’apparition d’une éventuelle surdité.
Le pronostic de ce syndrome dépend essentiellement de l’exis-
tence ou de l’apparition ultérieure d’une surdité
La prévention repose essentiellement sur le conseil génétique en 
évitant les mariages consanguins [6,9-11] 

CONCLUSION
Le syndrome de Waardenburg est une entité rare dont la sur-

dité constitue l’élément le plus grave, d’où la nécessité d’un 
dépistage systématique devant toute hétérochromie irienne, afin 
d’éviter les retards diagnostiques, cas de notre patient, où le dia-
gnostic a été porté tardivement.
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