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RESUMEN

Introduccion y objetivos: El sindrome de Treacher Collins
(STC) es una alteracién del desarrollo craneofacial que perte-
nece al grupo de las disostosis mandibulofaciales. Esta condi-
cién se hereda de forma autosémica dominante con penetran-
cia completa y expresividad variable. Se caracteriza por
presentar de forma variable malformaciones faciales de teji-
dos duros y blandos como micrognacia, hipoplasia malar,
fisuras palpebrales descendentes, malformaciones de] pabe-
lI6n auricular y paladar fisurado. Aunque es un sindrome que
tiene una baja incidencia, su localizacién en la zona maxilofa-
cial hace que sea importante para el odontopediatra que, como
primer especialista que evalda la zona bucal del nifio, conoce
los rasgos mds importantes que presenta esta condicién, asi
como el protocolo de tratamiento que se realiza actualmente.

Material y métodos: Se presenta el caso de un nifio con
STC atendido desde su nacimiento en el Hospital de La Paz de
Madrid, en el Servicio de Cirugfa Maxilofacial Infantil. Se
realiza también una revisién bibliografica de los dltimos datos
relacionados con este sindrome, para ello se utilizan articulos
obtenidos en revistas especializadas del sector. Las palabras
clave utilizadas en la bisqueda fuweron: “Treacher Collins
syndrome” y “mandibulofacial disostosis”.

Resultados y conclusiones: A lo largo de la vida los
pacientes afectados por el STC requerirdn sucesivas interven-
ciones para intentar solventar muchas de sus alteraciones. La
primera y la mds urgente es evitar la obstruccién de la via
aérea, necesitindose algunas veces la traqueotomia. En el caso
clinico que presentamos se realizé una distraccién mandibular
como alternativa para mantener la via aérea, consiguiéndose
ademds con ella mejorar la micrognacia del paciente. El mane-
Jo odontolégico de los nifios con STC va a verse dificultado
por el manejo de la via aérea, asi como por el acceso a la cavi-
dad oral. La cirugfa ortogndtica que posiblemente necesitara
en algiin momento de su vida también es otro dato a tener en
cuenta por el odontopediatra.

PALABRAS CLAVE: Sindrome de Treacher Collins. Disos-
tosis mandibulofacial.

'Servicio de Cirugia Maxilofacial Infantil. Hospital de

ABSTRACT

Introduction and objectives: Treacher Collins’ syndrome is
a craniofacial development disorder belonging to the group of
mandibulofacial disostosys. This condition is inherited in an
autosomal-dominant pattern with complete penetrance and
variable expressivity. It is characterized by variable hard and
soft tissue facial abnormalities such as micrognatia, malar
hypoplasia, down-slanting palpebral fissures, ear malforma-
tions and cleft palate. Although this is a syndrome with a low
incidence, its maxillofacial location makes it important for
paediatric dentists, as the first specialists that evaluate the ora]
region and know the principal features that this condition pre-
sents, as well as the treatment protocol that is carried out
nowadays.

Material and methods: A case of a child with Treacher
Collins’ syndrome treated since birth in the Child’s Maxillofa-
cial Surgery service of La Paz Hospital in Madrid is presented.
A review of the latest data in scientific journal articles related
to this syndrome is also included. The key words used in the
search were: “Treacher Collins syndrome” and “mandibulofa-
cial disostosis”.

Results and conclusions: Throughout their life, patients
affected by Treacher Collins syndrome will need successive
interventions to try to solve many of their alterations. The first
and most urgent is to prevent the airway obstruction, requiring
sometimes a tracheotomy. In the clinical case presented, a
mandibular distraction was made as an alternative for airway
maintenance, getting also an improvement of patient microg-
natia. The odontologic treatment of children with Treacher
Collins’ syndrome will be hindered by the airway manage-
ment and the access to the oral cavity. The orthognatic surgery
that they will possibly need during their life is another point to
take into account by paediatric dentists.

KEY WORDS: Treacher Collins’ syndrome. Mandibulofacial
disostosis.
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INTRODUCCION

El sindrome de Treacher Collins o disostosis mandibu-
lofacial es un trastorno en el desarrollo facial de origen
genético cuya transmisién es autosémica dominante, aun-
que en un elevado nimero de casos (60%) es causado por
neomutaciones en el gen TREACLE o TCOF1, sin ante-
cedentes familiares de la enfermedad (1-8).

Descrito por primera vez en 1900 por el Dr. Edward
Treacher Collins, también se denomina Franceschetti-
7Zwahlen-Klein en los casos més severos. La prevalen-
cia del sindrome se sitia en un rango de 1/25.000 a
1/50.000 nacidos vivos, afecta por igual a ambos sexo0s
y no tiene preferencia por ninguna raza (1-3,5 6.8-10).

Se produce por la alteracion de estructuras derivadas
del 1¢y 2° arco branquial entre la 5* y la 8* semana del
desarrollo embrionario. Su penetrancia es completa y su
expresion es variable, por lo que puede existir una gran
variacién en la severidad de una generacion a otra. En
su forma completa presenta las fisuras 6, 7 y 8 de Tes-
sier (1-3.59).

Clinicamente se traduce en alteraciones bilaterales y
simétricas de los huesos malares, 0jos, oido externo y
medio, nariz, mandibula y boca, de las cuales la mas
importante, debido al riesgo de dificultad respiratoria,
es la micrognacia mandibular. No hay afectacién inte-
lectual (1-3,5,7,8,10-12).

El diagnéstico es facilmente realizable en aquellos
sujetos que presentan una expresion completa del sin-
drome, mientras que en los casos menos severos puede
pasar desapercibido.

Es importante poder realizar un diagnéstico prenatal
cuando los antecedentes familiares sugieren la probabi-
lidad de encontrar la enfermedad en el feto, especial-
mente en los casos mds severos, ya queé estos se consi-
deran emergencias neonatales al poderse obstruir la via
aérea por la lengua. La técnica mas utilizada actualmen-
te son los ultrasonidos en tres dimensiones, en los que
se pueden observar las malformaciones de manera més
clara que en los de dos dimensiones (4,5,13).

Como alternativa adicional esta la fetoscopia tran-
sabdominal, en ella se tiene la visién del feto mediante
un endoscopio de fibra 6ptica que puede conducirse
hasta la cavidad amnidtica a través de una aguja durante
la amniocentesis, aunque esta técnica, por su invasivi-
dad, es escasamente empleada (4 5).

Al observar la existencia de manifestaciones clinicas
de Treacher Collins en el recién nacido, y especialmente
cuando no hay miembros de la familia diagnosticados,
se recomienda realizar el andlisis genético postnatal al
bebé y su familia para determinar si es una mutacion
espontdnea (60% son neomutaciones) o si habfa pasado
desapercibido en la familia. De esta forma pueden reci-
bir consejo genético prediciendo las posibilidades de
transmitirlo a su futura descendencia (1-3).

CASO CLINICO
PRESENTACION DEL CASO

El caso que presentamos €s el de un nifio diagnosti-
cado con el sindrome de Treacher Collins y que es aten-
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dido en el Servicio de Cirugia Maxilofacial Infantil del
Hospital de La Paz de Madrid.

Al nacer se observan las manifestaciones clinicas
més frecuentes de esta enfermedad. El nifio presenta
malformaciones bilaterales y simétricas con hipoplasia
de los huesos malares € hipertelorismo. Los 0jos se
caracterizan por hendiduras palpebrales cortas de orien-
tacién antimongoloide, coloboma y ausencia de pesta-
fias en el parpado inferior (Fig. 1).

Fig. 1. Aspecto facial del paciente en el que se observan las
siguientes caracteristicas: a) alteraciones bilaterales y simé-
tricas: b) hipertelorismo; ¢) hipoplasia de los huesos malares;
d) hendiduras palpebrales de orientacién antimongoloide; y
e) coloboma'y ausencia de pestafias de pdrpado inferior.

Los ofdos externos estdn malformados, realmente
son apéndices preauriculares 'y tienen implantacion
baja (Fig. 2). En algunos pacientes pueden estar cerca
de la comisura labial. El nifio tiene pérdida de audi-
cién conductiva debido a la alteracién en la morfolo-
gia de los huesos del oido medio, mientras que el oido
interno es normal. Estd comprobado que en estos
pacientes hay una relacién directa de la anatomia del
ofdo medio con la alteracion morfolégica del oido
externo (1,4,14).

El nifio presenta micrognacia mandibular, otro de
los rasgos mds frecuentes de estos pacientes y el que
mds interesa a los odontopediatras 'y odontdlogos
generales. La rama ascendente es corta, el céndilo
hipoplésico y el 4ngulo goniaco es més obtuso de lo
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Fig. 2. Perfil del paciente convexo, con un prominente dorso
nasal. Se observan claramente los oidos externos malforma-
dos y de implantacion baja.

Fig. 3. Telerradiografia en la que queda evidente la mandibu-
la microgndtica, la rama ascendente corta 'y el dngulo gonia-
co mds obtuso de lo normal. Esto se traduce en una clase Il de
Angle con mordida abierta anterior y posterorrotacion man-
dibular.

normal, lo que se traduce en clase II de Angle con
mordida abierta anterior y posterorrotacién mandibu-
lar (Figs. 2y 3).
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En los casos més severos, tipo III de la clasificacion
de Kaban, no existe rama ascendente ni céndilo, y la
fosa glenoidea, menisco y cdpsula articular no estdn
desarrollados (1.,4).

La cara del nifio presenta un perfil convexo con un
prominente dorso nasal, lo que le da el aspecto tipico de
estos pacientes en “cara de pez” o “cara de pdjaro” (Fig.
2). Sin tratamiento este perfil se mantendra relativamen-
te constante durante el crecimiento (1,3).

En este paciente no es muy evidente, pero a veces
hay una implantacién anormal del pelo en las mejillas.

Como primera manifestacion oral, el nifio presenta al
nacimiento paladar fisurado, el cual en algunos pacien-
tes se puede asociar a fisura labial (1,14).

Ademds de esto se puede encontrar en algunos
pacientes incompetencia palatofaringea, hipoplasia
faringea, ausencia o hipoplasia de las glandulas par6ti-
das y macrostomia, con la comisura labial hacia arriba
2.8.,11).

Son necesarias mds investigaciones, pero en algunos
estudios se ha encontrado relacién con la alta prevalen-
cia de anomalias dentarias: hipoplasia, agenesias, super-
numerarios incluidos en el sector anterior del maxilar y
opacidades en el esmalte (14).

SINTOMAS DISFUNCIONALES Y
TRATAMIENTO REALIZADO

Debido a la micrognacia mandibular y al retroposi-
cionamiento de la lengua que resulta de ella, en los
casos mds severos se produce un compromiso de la via
aérea, presentdndose una emergencia neonatal (1,3,5,8,
9.11,12.15)3

—A los 15 dias del nacimiento este paciente tiene
una descompensacién con insuficiencia respiratoria,
se le intuba y esta situacién se mantiene a lo largo de
2 semanas. Hoy en dia es muy frecuente la utilizacién
de la méscara laringea (11,15,16).

—Ademés se le practica una gastrostomia (apertura
permanente desde la superficie externa de la pared
abdominal hacia el estdémago para poder introducir un
tubo de alimentacién) y simultdneamente una cirugia
antirreflujo por laparoscopia de tipo Nissen. Estos
pacientes tienen dificultades para tragar y comer produ-
cidas por un subdesarrollo musculoesquelético y, cuan-
do existe, por el paladar fisurado (1).

—Se le realiza la técnica de la glosopexia o fijacion
labio-lengua. Esta técnica tiene como objetivo impedir
la glosoptosis y por lo tanto la obstruccion de la via
aérea y se ha planteado desde su aparicién como alter-
nativa a la traqueotomia. Sin embargo, en algunos
pacientes, debido a sus caracteristicas anatémicas, no
es posible la intubacién y es necesario realizar una tra-
queotomfia de emergencia (1,11,17).

—Se intenta extubar a la semana sin éxito y como
consecuencia se inicia la distraccion mandibular
mediante aparatologia externa (Figs. 4 y 5). A princi-
pios de los 90, los doctores McCarthy y cols. y Molina
y Ortiz-Monasterio (9,15) desarrollan aparatos de dis-
traccién mandibular para producir un crecimiento man-
dibular controlado. Estos ayudan a solucionar la obs-
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Fig. 4. Vista de frente del paciente en el quirdfano tras colo-
carle los distractores externos.

Fig. 5. Vista de perfil en la misma situacion descrita en la
figura 4.

truccién de la via aérea y compensan la discrepancia
maxilo-mandibular. Esta técnica presenta ventajas
frente a la cirugfa ortogndtica convencional, como es su
utilizacién precoz desde los primeros meses de vida y
ademds no necesita material de osteosintesis ni injerto
éseo o cartilaginoso cuya integracion, posicién y creci-
miento es imprevisible. El acto quirtrgico es mds sim-
ple y no necesita bloqueo intermaxilar. Otra ventaja es
que es un tratamiento lento que puede producir un cre-
cimiento éseo ilimitado, pero sin riesgo de anquilosis o
limitacién permanente de la apertura bucal. Ademds
actda en el hueso y en las partes blandas. Sin embargo,
también presenta inconvenientes: tiene menos versatili-
dad que la cirugfa ortogndtica, no hay un control per-
fecto del vector de distraccién en los tres planos del
espacio, aunque se intenta evitar realizando el moldea-
do de la osteogénesis mediante eldsticos intermaxilares
colocados en la fase de activacién (esta técnica es més
diffcil en neonatos, que no presentan piezas dentarias y
en los cuales es arriesgado colocar tornillos en las arca-
das por el riesgo de lesién de los gérmenes dentarios).
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A veces necesita tratamiento ortodéncico y ortopédico,
cuando se realiza en la infancia no se puede considerar
como definitivo, y por dltimo se ha visto que los resul-
tados en las partes blandas no estdn a la altura de las
expectativas (8,9,17-21).

—En este paciente se realiza una elongacién de
20 mm tras 20 dias. La fase de consolidacién dura
2 meses (se recomienda que se deje el doble del tiem-
po utilizado en la fase de distraccidn activa), tras la
cual se retira el distractor y se observa buena funcién
respiratoria. Una variante de esta técnica es la dis-
traccién intraoral, que se estd utilizando sobre todo
en Europa pero cada vez mds en Estados Unidos.
Segtin Diner y cols. (21), presenta ciertas ventajas
como son el evitar cicatrices cutdneas, mejorar la
tolerancia psicoldgica y social y transmitir directa-
mente las fuerzas al hueso lo que produce un volu-
men 6seo mayor. Ademds se puede eliminar mds pre-
cozmente disminuyendo la duracién total del
tratamiento. Como inconvenientes necesita gran
experiencia del cirujano, es méas complicada y para
eliminar el aparato necesita una nueva anestesia
general. Esta técnica es de eleccién en pacientes en
edad infantil, a partir de 3-4 aflos, pero su morbilidad
en neonatos no justifica las potenciales ventajas con
respecto a la distraccién extraoral (22,23). Las técni-
cas que se utilicen dependerdn del grado de deficien-
cia mandibular, reflejado en la clasificacién de
Kaban y cols. (1,2). En los casos mds severos (tipo
III), con agenesia de la rama ascendente, Molina y
Ortiz-Monasterio indican injertos de peroné antes de
los procedimientos de distraccion para aumentar el
volumen inicial de hueso y crear algo parecido a la
rama y c6ndilo mandibulares (8,9,17-20).

—Una vez estabilizada la via aérea, se puede reali-
zar la reparacién de la fisura palatina si la hubiera.
Esta intervencién se lleva a cabo entre 1 y 2 afios de
edad, en concreto a este paciente se le intenta realizar
a los 16 meses, sin embargo se tiene que suspender la
cirugfa por la imposibilidad de conseguir una adecua-
da apertura bucal. En el escéner en 3D se halla una
ap6fisis coronoides hiperplédsica, responsable de la
limitacién de la apertura (Fig. 6). Esta técnica diag-
néstica proporciona un andlisis espacial muy fiable de
las alteraciones anatémicas, por lo que hoy en dia es
la mds utilizada (24).

TRATAMIENTO PENDIENTE

1. Se propone realizar a los 2 afios una coronoidecto-
mia bilateral y el cierre de la fisura palatina en la misma
intervencion.

2. Seis meses después se ha planificado la cirugia de
los parpados. Se suele corregir la posicién antimongoloide
mediante una zetaplastia en el canto externo, consiguien-
do asi mejorar la incompetencia del parpado inferior (3.8).

3. Es necesario reevaluar si necesita una nueva distrac-
cién. Se hace una nueva valoracion del tamafio mandibu-
lar a los 4 afios.

4. Entre los 8 y 10 afios se corrige el déficit en el
arco cigomético y el margen lateral de las drbitas que
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Fig. 6. Tomografia computerizada tridimensional del
paciente en la que se puede destacar la apdfisis coronoides
hiperpldsica.

casi han completado su desarrollo éseo. Se pueden
utilizar injertos de calota craneal, aunque se prefieren
los injertos de cresta iliaca cresta iliaca, con menor
reabsorcién. Los injertos vascularizados podrian valo-
rarse en casos severos, con importante atrofia de teji-
dos blandos asociada (1,3,8,9).

5. También alrededor de los 9-10 afios (6 aflos para
algunos autores) (24) se reparan los tejidos blandos
bajo la piel de los parpados, mejillas y regiones tem-
porales. Esto se realiza mediante colgajos libres auté-
genos que suelen incluir generalmente grasa y fascia.
Seis meses después de la cirugia se realiza un control
para redefinir el contorno facial. Es preferible hacer
rellenos con tejido blando vascularizado (lipoinyec-
cién) para minimizar e incluso eliminar la necesidad
de aumentos 6seos (1,3,8,9,25,26).

6. La reconstruccién de pabellones (oido externo)
se lleva a cabo sobre la misma época con injerto cos-
tocondral esculpido, preferiblemente dejando pasar
unos meses entre la reconstruccién de una oreja y la
otra. Es recomendable que la reconstruccién de la
auricula preceda la cirugfa del oido medio (si el oto-
rrino aconseja hacerla) para evitar que la cubierta de
piel tenga cicatrices que comprometan el resultado
estético. La reconstruccion del oido medio estd con-
traindicada en casos unilaterales y su aplicacién es
discutible en casos bilaterales, indicandose Unicamen-
te la reconstruccién de uno de los oidos (1,8).

7. En el caso de no ser posible la reconstruccion del
oido medio, hay que realizar la rehabilitacién auditiva
mediante audifono externo. Hay que evaluar el hueso
en la zona de la mastoides: se valora la colocacién de
implantes intradseos para acoplar un audifono
(BAJA), técnica de eleccion en el momento actual, los
cuales también pueden ser utilizados para anclar pré-
tesis auriculares si es necesaria su colocacién
(8,10,19).

8. Debido a las alteraciones en el tamafio mandibu-
lar y posibles anomalias dentarias es muy probable
que el paciente necesite ortodoncia. El ortodoncista
tiene un papel muy importante en estas técnicas de
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moldeado de la osteogénesis en colaboracién con el
cirujano. Las alteraciones dentarias también aumentan
en los pacientes sometidos a distraccién mandibular,
por la posibilidad de espacios edéntulos posteriores o
lesién de gérmenes de dientes temporales o definitivos
(18,19).

9. A partir de los 16 afios o cerca de la madurez
esquelética, se realizan las siguientes intervenciones
(8,24,26):

—Cirugia ortogndtica para la reconstruccion mandi-
bular si es necesaria.

—Rinoplastia.

— Mentoplastia.

—Retoques en los pdrpados si fueran necesarios.

IMPLICACIONES PARA EL
ODONTOPEDIATRA

CUANDO SEA PRECISO REALIZAR EL
TRATAMIENTO CONSERVADOR

Existe riesgo vital por obstruccion de la via aérea
(27):

—Son pacientes que pueden sufrir crisis respiratorias
que en ocasiones son producidas por la ansiedad frente
al tratamiento odontoldgico debida a sus experiencias
médicas previas.

—Por otro lado debemos tener precaucién con la pre-
medicacidn, ya que puede aumentar el riesgo de depre-
sién respiratoria.

—Son pacientes que suelen rechazar la sedacién por
la ansiedad que les produce la méscara nasal, al asociar-
la a las repetidas intervenciones con anestesia general a
las que son sometidos.

—Lo ideal seria el tratamiento bajo anestesia gene-
ral. Un inconveniente es afladir una anestesia mds a
las que ha necesitado y necesitard, otro es la dificultad
de intubar debido al pequefio tamaifio de su mandibula
(16).

—3Si se consigue realizar el tratamiento de forma
ambulatoria mediante técnicas de control de conducta,
debemos evaluar bien al paciente incluyendo datos
sobre crisis respiratorias previas y se recomienda la uti-
lizacién de un pulsioximetro.

La limitada apertura bucal dificulta el tratamiento de
estos pacientes (27,28).

Hay que tener en cuenta las alteraciones dentarias:
hipoplasia dental relacionada con la naturaleza hipo-
pldsica del sindrome, agenesias dentales, especial-
mente de caninos, dientes supernumerarios incluidos
(sector anterior del maxilar) y alteraciones oclusales
debidas al reducido espacio retrofaringeo y a la
micrognacia (14).

En los pacientes en los que se ha realizado distrac-
cién pueden observarse diversas alteraciones por la
posible lesiéon de los gérmenes dentarios durante el
procedimiento, especialmente si este tratamiento se ha
realizado en edades muy tempranas. Entre ellas pode-
mos encontrar agenesias, inclusiones o alteraciones
morfoldgicas de la corona.
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Debido a la dificultad para poder realizar el trata-
miento conservador, el odontopediatra debe realizar
un control continuo de estos pacientes para promover
su salud oral y reducir asi la necesidad de tratamiento
(27,28).

COMO PARTE DEL EQUIPO
MULTIDISCIPLINAR DEL TRATAMIENTO DE
LAS MALFORMACIONES OROFACIALES
(4,12,18,19)

El odontopediatra debe:

—Participar en el moldeado de la distraccién mandi-
bular mediante traccidn eldstica intermaxilar, controlan-
do la mordida abierta, efecto indeseado de la distrac-
ciéon.

—Controlar la erupcién dentaria.

—Si es necesaria la cirugia ortognatica, el ortodon-
cista tendrd un papel clave en la preparacién y finaliza-
cién del caso.

CONCLUSIONES

1. El sindrome de Treacher Collins es una patologia
poco frecuente que sin embargo no deberia ser olvida-
da por los odont6logos y muy especialmente por los
odontopediatras. Esto es debido a las grandes implica-
ciones a la hora de realizar el tratamiento conservador
y como parte del equipo multidisciplinar en el trata-
miento de las malformaciones orofaciales.

2. A lo largo del tratamiento pueden surgir compli-
caciones o variaciones que pueden cambiar el proto-
colo previsto.

3. El odontopediatra y ortodoncista tienen un papel
importante en el equipo multidisciplinar, que incluye
al cirujano maxilofacial y estético, otorrinolaringélo-
go, logopeda, oftalmélogo y psicélogo. Mediante la
colaboracién conjunta se intenta conseguir la mejoria
estética y funcional de estos pacientes (8,25).

4. Sin embargo, a pesar del esfuerzo por parte de
todos, el paciente necesita demasiadas intervenciones
a lo largo de su vida y en muchas ocasiones el resulta-
do final se aleja de una apariencia estética y unas fun-
ciones adecuadas.

5. Por lo tanto es necesario continuar con el desa-
rrollo de técnicas innovadoras que consigan mejoras
estéticas y funcionales estables en el tiempo y con las
minimas intervenciones (8).
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