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RESUMEN

El sindrome de Treacher Collins es también conocido como sindrome de Berry-
Franceschetti-Klein o Franceschetti-Zwahlen-Klein. Disostosis mandibulofacial o
sindrome del primer arco, se corresponde con un desorden autosémico dominante
del desarrollo craneofacial, y puede mostrar innumerables manifestaciones clinicas.
En el caso presentado se pudieron observar multiples malformaciones
craneofaciales asi como una severa escoliosis, atresia del conducto auditivo
externo, papilomas preauriculares bilaterales y polidactilia preaxial en la mano
derecha.

Palabras clave: sindrome Treacher Collins, disostosis mandibulofacial,
malformaciones congénitas.

ABSTRACT

Treacher-Collin syndrome, also known as Berry-Franceschetti-Klein or
Franceschetti-Zwahlen-Klein, mandibulo-facial dysostosis or first arc syndrome, is a
dominant autosomic disorder of the craniofacial development and may have
innumerous clinical manifestations. In the case we present with this syndrome, we
observed multiple craniofacial malformations, and also a severe scoliosis, external
auditive duct atresia, bilateral preauricular papilomas and right hand pre axial
polydactilia.
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INTRODUCCION

El sindrome de Treacher Collins (STC), es una enfermedad hereditaria rara y ha
sido poco referenciado en revistas médicas nacionales.®™ También se le denomina
sindrome de Berry-Franceschetti-Klein o Franceschetti-Zwahlen-Klein, disostosis
mandibulofacial o sindrome del primer arco y es una entidad diversa. Este sindrome
se considera poliformativo al constatarse multiples malformaciones. No se presenta
como caso aislado, debido a un accidente vascular intradtero, sino que tiene un
patréon de transmisién genético autosdmico dominante, con una expresividad
variable.® Es causado por una mutacioén del cromosoma 532 y 33.1.¢4®

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,
debido a hipoplasia (desarrollo incompleto o defectuoso) de ciertas porciones del
craneo: bordes supraorbitales y arcos zigomaticos. Este sindrome se caracteriza
ademas por malformaciones craneofaciales (de la cabeza y la cara) como: labio y
paladar hendido, ausencia o malformacion de los pabellones auriculares y de los
conductos auditivos, pérdida conductiva de la audicién, hipoplasia malar, maxilar, y
anomalias en las uniones temporo-mandibulares y regién Orbito-cigomatica,
presencia de coloboma en parpados e inclinacion antimongoloide de las fisuras
palpebrales.® Fue descrito por primera vez por Thompson y Toynbee en 1846,
posteriormente Treacher Collins describié sus principales caracteristicas y le dio su
nombre a la enfermedad.

El diagnodstico diferencial debe realizarse de entidades como la microsomia
hemifacial,®® el sindrome de Godenhar, la disostosis acrofacial de Nagers y el
sindrome de Millers, con los que se diferencia por ser siempre bilateral.®”

Los autores consideran importante la presentacion de este caso por lo infrecuente y
rara que resulta la enfermedad,®” (de 1:40 000 a 1: 70 000) lo cual puede

resultar motivo de interés para la colectividad médica y los estudiantes de
medicina.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente LLM, hijo de madre de 24 afios, procedente del area de salud de Torriente,
Matanzas.

Antecedentes patoldgicos familiares de los padres: ninguno referido.
Antecedentes patolégicos personales de la madre: no refiri6 enfermedades

crénicas, negd habitos toxicos, no intervenciones quirdrgicas. Se le diagnostico
diabetes mellitus gestacional. Antecedentes obstétricos: gestaciones 2, partos O,
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abortos 1 (embarazo ectépico). Embarazo actual clasificado como alto riesgo
obstétrico (ARO).

Examenes complementarios realizados durante el embarazo

Serologia VDRL: no reactiva.

Grupo y factor: O positivo.

Durante la gravidez se le diagnostico atresia esofagica y polihidramnios.

Se decidi6 interrumpir la gestacion a la 36.2 semanas, sin iniciarse el trabajo de
parto, presentando bolsa rota en el acto quirdrgico, con liquido amnidtico claro.

Se recibié un recién nacido del sexo femenino, con apgar 9/9 y cordén con dos
circulares apretadas al cuello. Placenta: normal.

Se traslad6é al Servicio de Neonatologia, ingresandose en la Unidad de Cuidados
Intensivos Neonatales, por presentar varios episodios de intolerancia gastrica que
posteriormente rebaso, descartandosela presencia de atresia esofagica, mediante la
introducciéon de una sonda nasogastrica, lo que permitié iniciar alimentacion
enteral, al inicio por gavaje intermitente y luego por succion al pecho, la cual
resulto satisfactoria.

Examen fisico: (datos de interés relacionados con el sindrome)

Hipoplasia unilateral de rama mandibular derecha con macrostomia que desvia la
boca hacia el lado afecto. (Fig. 1)

\ i

Fig.1. Hipoplasia unilateral

Se comprueba microtia derecha con atresia del conducto auditivo externo vy
papilomas preauriculares bilaterales, escoliosis y polidactilia preaxial en mano
derecha. (Fig. 2)
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Fig.2. Micotria Derecha.

Examenes complementarios realizados
Rayos x: hallazgos de interés

Se constata en el area craneofacial: hipoplasia de rama ascendente y condilo
mandibular.

Columna vertebral: area craneofacial, hipoplasia de rama ascendente y condilo
mandibular con afectacion de cuerpos vertebrales en regiéon cervical y escoliosis.

(Fig. 3)

Fig.3. irea craneaofacial,

Se interconsulté el caso con especialistas de Genética Médica, confirmandose el
diagnoéstico de sindrome de Treacher Collins.

Por su evolucion clinica favorable, fue dada de alta con seguimiento por su area de
salud, con remisiébn a las especialidades de cirugia maxilofacial, ortopedia,
otorrinolaringologia y seguimiento ademas por genética clinica.
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DISCUSION

En el caso descrito se comprueban aspectos que recoge la literatura como que los
antecedentes familiares son negativos.®"®

Las malformaciones que fueron encontradas no superan a las descritas en la
literatura @® pero contribuyen a la definicién del sindrome. Resulta interesante el
hallazgo de las anomalias de oido que son frecuentes, segun lo publicado. ¢

No se encontraron malformaciones de la via aérea, que si han sido descritas en la
literatura (alteraciones anatdmicas traqueo-laringeas, que limitaron desde un inicio
la permeabilidad de las vias respiratorias y llevaron al paciente a la muerte por
complicaciones posteriores.®”? Se han informado ademas malformaciones del
esqueleto craneofacial que complican el acceso a la via aérea.®
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