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REVISION DE TEMA

Sindrome de Treacher Collins: revision
de tema y presentacion de caso

JuaN CarLOs LEyval, GoNzALO MALLARINO RESTREPO?

Resumen

El sindrome de Treacher Collins (STC) es un trastorno craneofacial congénito de herencia
autosomica dominante. La incidencia del STC es de 1 en 25.000 a 50.000 nacidos
vivos. Es causado por mutaciones en el gen encargado de producir la proteina treacle.
Esta caracterizado por hipoplasia malar y pliegue antimongoloide de los parpados.
El diagnostico es clinico. El tratamiento requiere un acercamiento conjunto de varias
especialidades. Se realiza una breve revision de tema y se presenta el caso de una
paciente con diagnoéstico de STC, quien recibid tratamiento en el Hospital Universitario
San Ignacio.

Palabras clave: disostosis mandibulofacial, anomalias cigoma.

Title: Treacher Collins Syndrome: A Review and Case

Presentation

Abstract

The Treacher Collins syndrome (TCS) is a dominant, autosomal craneofacial disorder.
Its incidence is 1 in 25,000 to 50,000 live births. It’s caused secondary to mutations
in the gen that codifies the treacle protein. Mala hipoplasia and anti mongoloid folds
characterize it. The diagnosis is made by clinical examination and its treatment requires
a multidisciplinary approach. This article makes a brief review of the STC and presents
the case of a patient diagnosed and treated in the Hospital Universtario San Ignacio.

Key words: Mandibulofacial dysostosis, zygoma anomalies.
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Historia, incidencia y etiopatogenia

El sindrome de Treacher Collins (STC)
fue descrito inicialmente en 1846 por
Thompson y, posteriormente, por Berry,
en 1889. Fue el oftalmodlogo inglés E.
Treacher Collins quien describio sus ca-
racteristicas principales en 1900. Después
Franceschetti y Klein fueron los primeros
en usar la expresion disostosis mandi-
bulofacial y describieron el perfil de los
afectados como similar a la cara de los
peces o los pajaros [1].

La incidencia del STC esta calculada
en 1 de cada 25.000 a 50.000 nacidos
vivos. La mutacion del gen TCOFI,
donde se codifica la proteina treacle
[2], estd encargada de la migracion de
las estructuras de la cara, en especial
a las porciones derivadas del primer y
segundo arco braquial. Un experimen-
to conducido por Wiley y colaborado-
res, donde se exponia a ratones a dosis
toxicas de vitamina A e isotretinoina,
encontr6 que estos sufrieron de malfor-
maciones similares a las expresadas en
los pacientes con STC.

Dismorfologia

Por lo general, las facies caracteristicas
del STC son bilaterales y relativamente
simétricas. La hipoplasia cigomatica y
de los rebordes orbitarios hace que haya
una aparente protrusion centrofacial,
aunque las alteraciones en la region na-
sal no sean tan graves. Las alteraciones
del pabellon auricular, la retrognatia, los
pliegues palpebrales antimongoloides
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y micrognatia también son tipicas del
STC. En el craneo, Posnick y colabora-
dores describieron una disminucion de
la distancia intratemporal [3]. Hay una
convexidad mandibular secundaria al
retrognatismo [4].

Con mayor frecuencia, el pabellon
auricular presenta microtia de distintos
grados que se correlaciona con la gra-
vedad de la pérdida auditiva. También
se ha descrito la presencia de apéndices
auriculares y alteraciones en el oido me-
dio. Las alteraciones en el oido interno,
aunque exoticas, estan descritas. Las al-
teraciones cognoscitivas no son tan fre-
cuentes y, por lo general, se asocian a la
hipoacusia. Se han documentado alte-
raciones como paladar o labio hendido.
Las alteraciones dentales halladas con
mayor frecuencia son la agenesia dental
y la erupcion dental.

Diagnostico y manejo

El diagnoéstico del STC es clinico y
puede hacerse en el periodo prenatal
mediante ecografia y biopsia de vellosi-
dades coridnicas [5]. Se pueden realizar
estudios genéticos para hallar alteracio-
nes del gen TCOF1, aunque estos no
siempre resultan positivos.

El manejo del STC requiere una
aproximacion interdisciplinaria. Se han
propuesto sistemas para clasificar [6] la
enfermedad y asi establecer un protoco-
lo de manejo para esta patologia, pero
todavia no hay una propuesta concreta,
pues el STC es un trastorno infrecuente
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y de presentacion diferente en cada in-
dividuo, lo que dificulta el desarrollo de
guias de manejo.

Lo mas importante es asegurar la inte-
gridad de la via aérea y lograr la alimen-
tacion del paciente, sobre todo durante
el periodo neonatal y la infancia, ya que
el STC se asocia a la dificultad para ga-
nancia de peso y apneas obstructivas de
leves a graves [7]. El tratamiento quirtr-
gico mas frecuentemente utilizado y con
mejores resultados (observados como
mayor numero de retiracion de canulas y
menor necesidad de reintervencion) para
este periodo es la distraccion mandibular
osteogénica. Este puede realizarse duran-
te el periodo neonatal de ser necesario.
También se pueden llevar a cabo diver-
sos procedimientos, con el fin de preser-
var la via aérea como la traqueostomia,
el uso de presion positiva continua de la
via aérea y adhesiones labio-lengua. La
evaluacion por oftalmologia, otorrinola-
ringologia y audiologia también se debe
iniciar entre los 0 y los 36 meses de edad.

En una segunda etapa, de los 3 a los 12
anos de edad, se debe comenzar el trata-
miento de ortodoncia, la reparacion de los
parpados, la reconstruccion del paladar o
del labio hendido (en caso de que existie-
sen) y la reconstruccion de la region cigo-
matica, para la cual el procedimiento mas
utilizado es el uso de colgajos vasculari-
zados de calota, ya que tienen menor ne-
cesidad de reintervencion. La realizacion
de otoplastia y otras cirugias de retoque se
deben realizar en este lapso.

En el ultimo periodo, que comprende
de los 13 a los 18 afios de edad, esta re-
comendado llevar a cabo la cirugia or-
tognatica y rehacer los injertos, en caso
de ser necesario [8].

Caso clinico

El caso corresponde a una joven de 14
anos de edad, remitida desde Cucuta,
Colombia, para ser valorada por presentar
una enfermedad craneofacial congénita.
La paciente no tenia ningun antecedente
de importancia y referia sintomas de ap-
nea del suefio.

En el examen fisico se evidenciaba
marcada una disminucion de la audicion
y lenguaje confuso, hipoplasia severa de
mandibula y huesos malares, microtia
derecha y criptotia izquierda, ambos con-
ductos auditivos cerrados, paladar blando
fisurado y arcada superior estrecha.

Se le hizo diagnostico de STC. Se so-
licitaron estudios cefalométricos y una to-
mografia tridimensional. Posteriormente,
es llevada a una junta quirargica donde
se decide que la paciente se beneficiaria
de una distension osteogénica bilateral
y que esta deberia realizarse de manera
urgente, por la presencia de sintomas
de apnea que atentaban contra la vida
de la paciente. En un segundo tiem-
po quirargico, la paciente debia some-
terse a una mentoplastia de aumento.
Adicionalmente, se consider6 que debe-
ria ser valorada por otorrinolaringologia
pediatrica, para evaluar la posibilidad de
la implantacion de implantes cocleares.
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Un afio después fue llevada a cirugia,
donde se le realiz6 la distension osteogéni-
ca mandibular bilateral, se le elong6 el
cuerpo mandibular con el brazo de prolon-
gacion externa para la activacion externa
mentoniana en ambos lados y se le realizo
una distension de 1 mm intraoperatoria.

El procedimiento fue llevado a cabo
sin complicaciones. Seis dias después
se iniciaron las distensiones de 1 mm,
diarias. Antes de darle salida a la pa-
ciente, se tom6 una radiografia de con-
trol que mostraba que los elongadores
estaban en una adecuada ubicacion.

Durante un mes, se le realizo una dis-
tension de 22 mm, vigilando a la paciente
con consultas periddicas. No se presenta-
ron complicaciones de ninglin tipo. Se de-
cidio retirar los elongadores por bloqueo.
La paciente fue valorada por otorrinola-
ringologia pediatrica, entidad que deci-
di6 realizar, en conjunto, el retiro de los
distensionadores y la implantacion de un
audifono BAHA en el oido derecho.

Se le retird el elongador derecho y
la implantacion del audifono en el oido
derecho, sin complicaciones. El disten-
sionador izquierdo, por estar muy proxi-
mal, se retir6 en otro tiempo quirargico,
para evitar lesionar el nervio facial. La
paciente present6 una evolucion adecua-
da y no se desarrollaron complicaciones,
por lo que se dio de alta (figura 1).
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Tuvo una evolucion adecuada y hubo
una resolucion total de los sintomas de
apnea. Teniendo en cuenta los resultados
satisfactorios, se decidio llevar a cabo una
mentoplastia y una reconstruccion cigo-
matica posterior al manejo ortodontico.

Fue llevada a osteotomia de menton
para avance y liposuccion de cuello dos
afios después. En el mismo tiempo qui-
rargico se le corrigié un semiblefaron
izquierdo. No present6 ninguna compli-
cacion.

En el altimo control, la paciente ex-
presé que no deseaba que se le realiza-
ran mas intervenciones.

Discusion

El STC es una enfermedad craneofa-
cial poco prevalente. En este caso, era
una adolescente sin antecedentes fa-
miliares de importancia. Por presentar
sintomas de apnea del suefio y de obs-
truccion de la via aérea superior, fue
necesario dintensionar la mandibula,
lo que se logrd satisfactoriamente y
sin complicaciones. Posterior a esta,
los sintomas de obstruccion desapare-
cieron por completo. Luego, la mento-
plastia de aumento y la liposuccion del
cuello se realizaron también sin com-
plicacién alguna. La reconstruccion de
la region cigomatica no fue llevada a
cabo, por decision de la paciente (figu-
ras 1,2y 3).
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Figura 1. Fotos donde se puede apreciar a la paciente el dia de la primera consulta (primera fila),
en el postoperatorio inmediato de la distraccion osteogénica (segunda fila), un mes después de la
distraccion osteogénica (tercera fila) y un mes después del avance mentoniano con liposuccion
del cuello (cuarta fila)
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Figura 2. Escanografia con reconstruccion tridimensional previa a la distension osteogénica

Figura 3. Radiografia de control del postoperatorio donde se verifica la ubicacion adecuada de
ambos elongadores
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