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(STC)
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RESUMEN

El sindrome de Treacher Collins es un
desorden de caracter genético producido
por una mutacion de los genes TCOF1,
POLR1C vy POLR1, habiendo sido
descrito por primera vez en 1846 por
Thompson y Toynbee, y en 1900 fue
Edward Treacher Collins quien describid
sus principales manifestaciones y le
asign6 el nombre con el cual se conoce
a este sindrome.

El cuadro clinico que presenta el STC se
caracteriza por una anormalidad en el
desarrollo de estructuras faciales vy
craneales Dbilaterales, presentandose
hipoplasia de huesos cigomaticos y del
maxilar inferior, alteraciéon en la audicion
debido a malformacién de los pabellones
auriculares y de los conductos auditivos,
alteraciones dentarias, problemas en la
visién, en el lenguaje, como también en
la respiracion y deglucién, que pueden
llegar a ser potencialmente mortales de
acuerdo a la gravedad.

El sindrome de Treacher Collins no tiene
cura, pero todas las manifestaciones
clinicas que presenta el paciente, pueden
ser tratadas a tiempo, evitando posibles
complicaciones.
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ABSTRACT

Treacher Collins syndrome is a genetic
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disorder caused by a mutation character
of TCOF1, POLR1C POLR1 genes and,
having been first described in 1846 by
Thompson and Toynbee, and in 1900
was Edward Treacher Collins who
described its main manifestations and
assigned him the name which is familiar
with this syndrome.

The clinical picture presented by the STC
is characterized by an abnormality in the
development of bilateral facial and cranial
structures, presenting hypoplasia of
zygomatic bone and the mandible,
impaired hearing due to malformation of
the ears and ear canals, alterations
dental, vision problems, in language, as
in breathing and swallowing, which can
become life threatening according to
gravity.

Treacher Collins syndrome has no cure,
but the clinical manifestations that the
patient can be treated early, avoiding
complications
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INTRODUCCION

El sindrome de Teacher Collins (STC) es
un defecto congénito que se caracteriza
por la presencia de anormalidades en el
desarrollo craneofacial. También se lo
denomina disostosis mandibulofacial,
sindrome del primer arco y sindrome de
Berry-Franceschetti-Klein o]
Franceschetti-Zwahlen-Klein.

Fue descrito por primera vez por
Thompson y Toynbee en el afo 1846,
posteriormente el Dr. Edward Treacher
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Collins, un oftalmélogo y cirujano inglés,
quien describio sus principales
particularidades, y le dio el nombre a
este desorden genético en 1900. Ya en
el ano 1949 Adolphe Franceschetti y
David Klein describieron las mismas
caracteristicas en sus propios analisis
sobre el sindrome y lo denominaron
disostosis mandibulofacial." *

ETIOLOGIA

El sindrome de Treacher Collins es un
desorden genético de caracter
autosémico dominante causado por una
mutacion de los genes: TCOF1 (que se
halla en el brazo largo (q) del cromosoma
5, en el locus o ubicacion 32 y 33.1),
POLR1C y POLR1D (que se encuentran
en los <cromosomas 6 y 12
respectivamente en las regiones que se
designan 6921.2 y 13q12.2). Dichas
mutaciones en los genes TCOF1 vy
POLR1D se producen cuando el modo
de herencia es autosémica dominante y
en el gen POLR1C cuando la herencia es
autosémica recesiva.*

Los sindromes de origen genético estan
determinados por la combinacion de los
genes dentro de los cromosomas que el
hijo recibe del padre y de la madre. Se
generan trastornos genéticos autosémico
dominantes cuando solamente existe la
copia de un gen anormal, que es
heredado de uno de los padres o se
puede originar como una nueva mutacion
resultado de una variacion en el cambio
de material genético durante la
fecundacion, por causas aun
desconocidas. *°°

El sindrome de Treacher Collins es muy
variable, por lo tanto los expertos
sefialan que ademas de tener un origen
genético, pueden influir en gran manera
los factores ambientales.?

DIAGNOSTICO

El diagndstico de este sindrome se
realiza en base a una evaluacion clinica
muy exhaustiva y completa, Ila
elaboracion de una  historia muy
detallada del paciente y la identificacién
de los rasgos caracteristicos del STC.

Los estudios complementarios son muy
importantes para tomar en cuenta, pues
las técnicas imagenolégicas como
radiografias y tomografias son
empleadas para identificar anomalias
craneofaciales.

Los analisis genéticos moleculares que
se desarrollan en laboratorios
especializados son eficaces para
confirmar el diagnosticar las alteraciones
en los genes TCOF1, POLR1C vy
POLR1D.

El diagnostico prenatal es viable por
medio del estudio de una muestra de
vellosidades coriénicas o] la
amniocentesis para determinar la
existencia de mutacién genética. 27

DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

En cada tipo de malformacion
craneofacial es necesario realizar un
diagnostico diferencial, tal es el caso del
sindrome de Teacher Collins que se
diferencia con alteraciones como: el
sindrome de Goldenhar, microsomia
hemifacial, sindrome de Millers,
sindrome de Apert, enfermedad de
Crouzon, hiperterolismo, sindrome de
Mébius y la enfermedad de Romberg. %’

CUADRO CLINICO

El sindrome de Treacher Collins tiene un
cuadro clinico muy variables en relacion
de una persona a otra, incluso entre
integrantes de una misma familia. En el
STC existen las siguientes
manifestaciones clinicas: *
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a)

b)

Huesos de la cara. Los pomulos y las
estructuras anatdomicas aledafias
muestran un subdesarrollo, lo que
resulta en un aspecto facial hundido,
que se denomina hipoplasia malar.

En pacientes afectados por el
sindrome, generalmente, la
mandibula no alcanza su desarrollo
normal por lo tanto es pequefa
(micrognatia)

Respiracion y
micrognatia puede desencadenar
serios problemas al respirar y
deglutir, pues existe glosoptosis que
se produce cuando la lengua se
desplaza, en cavidad bucal, mas
posteriormente de lo normal. Otras
alteraciones de las vias respiratorias
como la atresia de coanas o
estenosis y la hipoplasia faringea
podrian dificultar la resiracion en
recién nacidos.

deglucion. La

El problema de apnea de suefio (que
es una condicion en la que el nifio no
recibe suficiente oxigeno mientras
duerme), potencialmente, puede
originar la muerte neonatal. Debido a
las dificultades en la respiracién
habra inconvenientes en la deglucién,
y de hecho la alimentacién del nifio
se obstaculizara, por ello, en casos
graves de STC se requiere el empleo
de un tubo gastrico para la nutricion
suplementaria.

Cuando los problemas de respiracién
se prolongan por un largo periodo de
tiempo eventualmente cabe Ia
posibilidad de afectar al corazén.

Audicion. En general, los nifios que
padecen del Sindrome de Treacher
Collins tienen deformidades en el
oido externo o bien pueden carecen
de este (anotia), también puede
haber atresia o estenosis de los
conductos auditivos externos, por

d)

f

9)

h)

estas razones la pérdida de audicién
es muy probable y es usualmente
bilateral de tipo “conductivo” .

Sentido de la vista. En el STC se
manifiestan anomalias como:
sequedad en los ojos por caida de
parpados inferiores, lo que aumenta
el riesgo de infecciones oculares;
coloboma de parpado inferior,
angulos palpebrales inclinados hacia
abajo, ptosis palpebral, ausencia de
pestafias  inferiores parcial o
totalmente, dacrioestenosis e incluso
pérdida de la visién debido a las
alteraciones mencionadas.

Lenguaje. Los problemas del
desarrollo del habla pueden suceder
como consecuencia de la pérdida de
audicion, hendidura en el paladar
(paladar hendido) o dificultades para
producir sonidos a causa de una
distorsién estructural.

Alteraciones dentales. En cavidad
bucal se evidencia la ausencia de
ciertas piezas dentarias (agenesia),
erupciéon dental anormal, un cambio
de coloracién en el esmalte de los
dientes, espacios interdentarios muy
sugerentes y maloclusiones.

Manos. Los problemas mas comunes
en nifos con STC se generan en los
pulgares, pues estan ausentes o
poco desarrollados.

Retraso mental. No existe evidencia
de que el retraso mental sea una
caracteristica de este sindrome pues
segun estudios realizados, se
determina que el 5% de los pacientes
afectados por el STC sufren de
retraso psicomotor.

La inteligencia del individuo solo se
ve afectada por las anormalidades en
el desarrollo del habla debido a la
deficiencia en la audicién. Hoy en dia
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se conoce que los ninos con STC son
tan inteligentes como otros nifios
siempre y cuando reciban los
mecanismos de estimulo y
tratamientos apropiados. > °

PREVALENCIA

Se estima que el Sindrome de Treacher-
Collins ocurre en una proporcion de
1:40000 a 1:70000 de todos Ilos
nacimientos.

Una nueva mutacion sin antecedentes
familiares del trastorno ocurre en el 60%
de los casos. Por otra parte, si uno de los
padres esta afectado por el sindrome,
existe una probabilidad del 50 % de
riesgo de transmitir el gen anormal a su
hijo.

La alteracidbn genética autosdmica
recesiva se da cuando el gen anormal es
heredado de ambos padres y el riesgo
porcentual de tener un hijo afectado por
el sindrome de Treacher Collins es de
25% en cada embarazo. >° %8

TRATAMIENTO

Ante todo se debe confirmar que el
diagnostico confirma la sospecha de
sindrome de Treacher Collins vy
posteriormente el tratamiento se elige de
acuerdo al cuadro clinico que éste
manifiesta, tomando en cuenta que no
existe cura.’

En primer lugar se debe priorizar la
terapia auditiva en los primeros meses
de vida, mediante aparatos que permitan
mejorar la audicion. Ulteriormente se
programa una terapia del habla para
estimular el lenguaje a temprana edad.

Si existe paladar hendido se podra
efectuar una cirugia, previamente
analizada por especialistas de la materia.
En cuanto a estética facial se refiere, se
puede optar por cirugias reconstructivas

de acuerdo a la severidad de las
condiciones del paciente, donde primero
se corrige el coloboma palpebral en los
primeros anos de la vida, posteriormente
se reconstruye la Orbita con injertos
6seos, y finalmente la reconstruccion de
la oreja inicia a los 5 a 7 afios de edad.

En la correccion del tercio inferior de la
cara y la mandibula interviene el equipo
conformado por un cirujano craneofacial,
un ortodoncista y un odontopediatra,
cuyo fin sera mejorar la estética y
funcionalidad oral ademas de mejorar la
respiracién y la alimentacién del nifio,
pues se realiza un alargamiento de la
mandibula mediante una técnica llamada
osteogénesis por distraccion, la cual usa
un mecanismo para alargar el hueso
mandibular de manera gradual y asi
poder mejorar las funciones normales del
nifo. Ademas se realiza una terapia de
alineacion dentaria (ortodoncia) y/o
tratamientos con dientes artificiales,
aparatos ortopédicos e implantes
dentales, dependiendo del cuadro clinico
dental.

Las vias respiratorias obstructivas llegan
a ser un problema grave en nifos
afectados por el STC, por lo que se
debe analizar, en principio con los padres
y profesionales especializados, la terapia
que mejor convenga al paciente. Un
monitoreo del suefio puede ser util para
ayudar a determinar la gravedad de la
obstruccién e influye en el plan de
tratamiento. En situaciones severas, los
recién nacidos pueden requerir
intubacion traqueal o el tratamiento
mandibular de  osteogénesis  por
distraccién, ya mencionado.

La insercion de wuna sonda de
gastrostomia puede ser requerida para
asegurar una ingesta  nutricional
adecuada para el nifio con STC, por
existir problemas en la degluciéon de
alimentos.

Email: rev.act.clin.med@gmail.com

Pagina2440



Revista de Actualizacion Clinica Volumen 46 2014_

Las alteraciones de la vision pueden
tratarse con lentes correctivos o lentes
de contacto. Existen pomadas que se
aplican para evitar la sequedad en los
ojos, generalmente durante las horas de

suefio.>>®
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