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RESUMEN

El Sindrome de Treacher Collins (STC) también denominado sindrome de Franceschetti-Zwahlen-
Klein, es un desorden autosomico dominante del desarrollo craneofacial el cual presenta una
considerable variabilidad de las manifestaciones clinicas. Se realizd la presentacion de un caso
con Sindrome de Treacher Collins; el segundo publicado en la literatura nacional. El caso
presentado no mostré un patron de herencia autosémico dominante pudiéndose tratar de una
mutacién de Novo. Observandose mdltiples malformaciones craneofaciales asi como de vias
respiratorias superiores lo cual motivd su posterior ventilacion mecanica, realizacion de
traqueostomia e implantacién de canula con recanula y falleciendo a los 3 meses de edad con
diagndsticos anatomopatologicos de STC, Bronconeumonia severa, Traqueolaringomalasia y
Encefalopatia Hipéxico Isquémica.

DeCS: DISOSTOSIS MANDIBULOFACIAL, ESTUDIOS DE CASOS Y CONTROLES
SUMMARY

The Treacher Collins syndrome (TCS), also denominated Franceschetti-Zwahlen-Klein syndrome,
is a dominant autosomal disorder of the craniofacial development which shows a considerable
variability of clinical manifestations. A presentation was made of a case with Treacher Collins
syndrome; the second published in Cuban national literature. The case presented didn't show a
pattern of dominant autosomal inheritance, so a mutation of Novo was suspected. Multiple
craniofacial malformations were observed as well as of the upper airways which motivated their
later mechanical ventilation, a tracheostomy and installation of a reinforced cannula. The patient
died at 3 months of age with anatomopathological diagnoses of TCS, severe bronchopneumonia,
tracheolaryngomalasia and ischemic hypoxic encephalopathy.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Treacher Collins (STC), también denominado sindrome de Franceschetti-Zwahlen-
Klein, es un desorden autosomico dominante del desarrollo craneofacial el cual presenta una
considerable variabilidad de las manifestaciones clinicas.

La disostosis mandibulofacial es una entidad heterogénea . Los locus del STC han sido
previamente mapeados para el cromosoma 5g32-33.2. Se reporta un paciente con disostosis
mandibulofacial moderada con una pequefa deleccion del Cr. 3p, 46, XY y del Cr. 3p23-24.12. Las
regiones mas comunes establecidas relacionadas al STC son Cr. 59q31.3-33.3. Reportandose 4
pacientes con disostosis mandibulofacial y anormalidad en el area del cromosoma 5g31.3.
Recientemente se aislé un nuevo marcador polimérfico que ha permitido la identificacién de
eventos de recombinacion solapados en dos individuos afectados. La extensién del mapa de
trascripcion de la region critica proximamente ha resultado en el aislamiento de un nuevo gen (el
cual ha sido nombrado Triaca) de funcién desconocida. @
El STC es un desorden en el cual estan presentes con mucha frecuencia anomalias bilaterales
simétricas de las estructuras del primer y segundo arco branquial. En general, hay una penetrancia
completa y una expresividad variable. ¢

La disostosis mandibulofacial es rapidamente reconocida sobre la base de las caracteristicas
faciales aparentemente causadas por anormalidades de tejidos blandos y sélidos de la cara,
incluyendo malformaciones de los oidos ®. Se caracteriza por el involucramiento de estructuras
faciales bilaterales, incluyendo malar e hipoplasia mandibular, poco desarrollo del hueso
zigomatico, rasgos antimongoloideos y anormalidades del oido medio y externo. El sindrome
presenta un patrén autosémico dominante con penetrancia completa y expresividad variable. (35

En el pais el Unico y primer caso publicado fue por el doctor Orlando Lescano en 1962, en una
paciente adulta la cual se sometié a tratamiento quirtrgico. ® Por todo lo anterior se decide realizar
la presentacion de este caso con el objetivo fundamental de brindar una actualizacién sobre este
tema.

PRESENTACION DE CASO
PRESENTACION DEL CASO
Paciente;: SCM Edad: 3 meses Sexo: Femenino.

Antecedentes Perinatales:

Madre de 24 afios de edad.

Embarazos: 3 Partos: 2 Abortos: 1 (provocado)

Edad de Gestacion al Parto (EGP): 38 sem. Tipo de Parto: Eutécico.
Lugar de Nacimiento: Hospital Municipal.

Presentacion: Cefalica. Liquido Amnidtico: Claro Placenta: Normal.
Cordén Umbilical: Con tres circulares apretadas al cuello.

Evolucion postnatal:

Recién nacido (RN) femenino de 2200 g. de peso al nacer que se recibe en malas condiciones
(Apgar 1-2 puntos) con asfixia perinatal severa, necesidades de reanimacion urgente inmediata y
soporte ventilatorio mecénico con Presidon Positiva Intermitente (VPPI). Se realiza intubacion
endotraqueal con dificultad por epiglotis anterior, deformidad laringea y macroglosia, lo cual motiva
ventilacion prolongada durante 17 dias en que se realiza traqueostomia debido a la limitacién para
la respiracién, insertdndose una céanula 3.5 mm con recanula endotraqueal (ET). A los 3 dias de
ventilacion presenta bloqueo aéreo (neumotérax derecho) que se evacla mediante pleurotomia



abierta a frasco con sello de agua; desarrollando pleuritis con derrame pleural (empiema)
resolviendo dicho estado con drenaje pleural y tratamiento antibiético sistémico durante 14 dias en
la Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales (UCIN); se traslada a Unidad de Terapia Intermedia
(UTI) donde contindia evolucionando favorablemente, trasladandose posteriormente a Cuidados
Especiales Neonatales (CEN) a los 30 dias de edad. Desde entonces contindia evolucionando
estable hasta los 3 meses de edad en que presenta Bronconeumonia severa y fallece.

Datos positivos al examen fisico relacionados con la entidad motivo de presentacion (Sindrome de
Treacher Collins):

Deformacion craneo facial: Figura No. 1y 2.

Parpados: En los superiores no se observan anomalias. Los parpados inferiores presentan una
pequefia muesca al nivel de la unién de los dos tercios medianos con el externo, asi como escasa
presencia de pestafas. El eje de la fisura palpebral esta oblicuamente inclinado hacia abajo y
afuera, produciendo la ilusion éptica de que existe una brida que tira de ellos hacia abajo a partir
de la muesca. (Hendiduras palpebrales oblicuas y pequefias con cantos externos y coloboma del
parpado inferior bilateral y del Iris).

Malares: Poco desarrollados, notandose en su lugar una depresion del contorno orbitario.

Maxilares superiores: Defectuosos en el sentido de ser desproporcionadamente pequefios,
produciendo una bdveda palatina alta y ojival, una arcada dentaria en las que los dientes
temporales no guardan alineacién normal.

Maxilar inferior: Poco desarrollado. La denticién temporal, en especial los incisivos, no guardan la
alineacion correcta para la buena oclusion. Micrognatia. Ligera microstomia y macroglosia.

Oidos: El pabellén auricular en si no presenta aspecto normal (mas bien esbozo del pabellén
auricular) Microtia con agenesia de conducto auditivo externo e implantacion baja auricular
bilateral.

Imagenes radiograficas (Figuras 3 y 4): Se visualizan la desproporcién craneofacial, hipoplasia
mandibulofacial con deformidades de los dientes temporales de tipo cénicos y agujeros orbitales
redondeados.

Conclusiones anatomo-patolégicas:
Bronconeumonia Severa.
Laringotraqueomalasia.
Encefalopatia Hipdxica Isquémica.

DISCUSION

El Sindrome de Treacher Collins (STC) en el caso analizado no mostré un patron de herencia
autosémico dominante, lo cual no se corresponde con lo referido por la literatura revisada (. Sin
embargo, en nuestro caso de estudio, consideramos que pueda tratarse de Mutacion de Novo, asi
como se sefiala una expresividad variable o incompleta. 358

El STC es raro (de 1:40000 a 1: 70000) y en el 60% de los pacientes los antecedentes familiares
son negativos (9,10). Consecuentemente, solo en unos cuantos estudios de familias son viables ).
La deteccion radioldgica de hipoplasia zigomatica o aplasia jugé un papel importante de soporte. )



En el caso de estudio las alteraciones anatémicas traqueo-laringeas que limitaron desde un inicio
la permeabilidad de las vias respiratorias constituyeron el primer factor agravante en la evolucion
de esta recién nacida, a la cual se suma la sepsis (Bronconeumonia severa) que conllevaron en su
conjunto al desenlace fatal de la misma. Aunque el STC se presenta raramente asociado con
obstruccion aguda de las vias aéreas con tal severidad que necesitan intervencion quirlirgica; en la
literatura se presenta un neonato con obstruccién aguda de las vias aéreas y necesidad de realizar
tragueostomia; segun lo reportan Shah FA et al. D
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ANEXOS

Figura 1: Sindrome de Treacher Collins. Deformidad craneofacial vista anteroposterior. Con
licencia de los padres. Imagen de tecnologia digital.

Figura 2: Sindrome de Treacher Collins. Deformidad craneofacial vista lateral. Con licencia de los
padres. Imagen de tecnologia digital.

Figura 3: Sindrome de Treacher Collins. Imagen radiografica del craneo vista lateral.
Desproporcion craneofacial. Deformidad del macizo facial, orbitas redondeadas, hipoplasia
mandibulofacial y brotes dentarios cénicos. Con licencia de los padres. Imagen de tecnologia
digital.

Figura 4: Sindrome de Treacher Collins. Imagen radiogréafica del craneo vista frontal. Deformidad
del macizo facial, 6rbitas redondeadas, hipoplasia mandibulofacial con brotes dentarios conicos y
traqueostomia con canula y recanula insertada. Con licencia de los padres. Imagen de tecnologia
digital.
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