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INTRODUCCION

El sindrome de Treacher Collins es una condicion que presenta diversas
malformaciones craneofaciales en distintos niveles, causadas por un

trastorno genético, provocando una marcada hipoplasia en el area de la cara.

En esta tesina se explica la importancia de la etiologia, pues dicho
sindrome es causado por un factor genético, del cual, la persona afectada
puede o no tener antecedentes familiares. Las formas mas graves de este
sindrome se pueden identificar de inmediato, mientras que las leves pueden

ser tan sutiles que dificultan el diagnadstico.

Generalmente el cirujano dentista es el primero en tener contacto con
estos pacientes y tiene la responsabilidad de saber identificar estas
anomalias. Por este motivo se mencionan las formas de diagndéstico que se
pueden utilizar y en base a esto, tener en cuenta muchos detalles para su
tratamiento y asi poder dar a la familia la informacién necesaria para que el

paciente tenga una mejor calidad de vida.

Se explican las técnicas de manejo de conducta que se pueden utilizar
con estos pacientes y las que podemos modificar para obtener una conducta

positiva y por ende un buen resultado en nuestro tratamiento.

Espero que con este trabajo pueda colaborar con un pequefio grano
de arena para hacer mas accesible el tratamiento a pacientes con sindrome
de Treacher Collins, asi como alguna incapacidad o malformacion facial en la

consulta odontoldgica.
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1. DESARROLLO Y CRECIMIENTO

1.1 CONCEPTOS

En un sentido amplio, la embriologia estudia las etapas prenatales del
desarrollo, aunque en sentido estricto, se entiende como la ciencia que
estudia el periodo embrionario, es decir las primeras ocho semanas del
desarrollo, que comprende desde la formacion del cigoto hasta la aparicion
de los primeros esbozos de los 6érganos, conocida también como embriologia

general.

La llamada embriologia especial u organogénesis estudia el
crecimiento y desarrollo de los 6rganos y sistemas a partir de sus primeros
esbozos, que corresponde al estudio del periodo fetal, extendiéndose desde
la novena semana hasta el nacimiento.! El feto crece y tiene aumento de

peso.?

El desarrollo inicia desde la fecundacién, se continla a través de
distintas etapas que se suceden de forma progresiva y ordenada hasta que

el individuo alcanza la edad adulta.

1.2 ETAPAS DEL DESARROLLO

Se divide en dos etapas, que tiene como punto de divisién el momento del

nacimiento:

! Gémez de Ferrari M., Campos Mufioz A. Histologia y Embriologia Bucodental. Argentina:
Médica Panamericana; 2001. Pag.21

2Langman J. Embriologia Médica: con orientacién Clinica. 92 Edicién, Médica Panamericana,
2007. Pag.3
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Etapa prenatal: comprendiendo dos periodos:

Al

Periodo embrionario: tiene lugar desde la formacion del cigoto hasta el
segundo mes, en este momento se diferencian todos los tejidos
principales y surgen los esbozos de los 6rganos, con procesos de

morfogénesis, histogénesis y comienzo de la organogénesis.

Periodo fetal: Inicia desde el tercer mes hasta el nacimiento. En el cual
se desarrollan los aparatos y sistemas, con aumento de tamafo y

peso, sobre todo en el quinto mes.

momento de nacer el nuevo ser adquiere independencia,

produciéndose un cambio radical en el sistema respiratorio y cardiovascular.

Etapa posnatal: los cambios que ocurren en esta etapa se subdividen

en:

Periodo neonatal: comprende las dos primeras semanas del recién

nacido.
Periodo de lactancia: contintia hasta el primer afio de vida.

Periodo de la infancia: que comprende; la primera infancia que va
desde los quince meses a los seis afios de edad, esta es la época de
la denticion primaria y la segunda infancia va de los siete a los trece

afos, época de la denticibn mixta.

Periodo de la pubertad: tiene lugar desde los doce a catorce afos de
edad en el hombre y de los once a catorce afios en la mujer, en esta

etapa, comienza la maduracién de los 6rganos sexuales.

Periodo de la adolescencia: dura tres a cuatro afios después de la

pubertad, alcanzando la madurez sexual, fisica y mental.
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e Periodo adulto: comienza desde los veinte y los treinta y cinco anos,

terminando la osificacion y el crecimiento.?

1.3 FACTORES QUE REGULAN EL DESARROLLO:

Depende de dos grandes factores.

a) Regulacion genética: es la influencia del plan genético, establecido

por el ADN contenido en los cromosomas.

b) Regulacion epigenética: Es la influencia de los factores externos
que inciden en el desarrollo morfogenético” y otros factores genéticos no

directamente implicados en el desarrollo.®

1.4 FORMACION DE LOS ARCOS FARINGEOS

Para poder comprender la etiologia de algun trastorno en el desarrollo de la
cabeza, es necesario conocer el desarrollo embriol6gico normal de esta y las

estructuras que la forman.

La faringe embrionaria se origina en la porcion mas anterior del
intestino cefalico y se presenta comprimida en sentido dorsoventral. De las
paredes laterales y del piso de la faringe se desarrollan los arcos branquiales
o faringeos.® Estos aparecen en la cuarta y quinta semana del desarrollo y

contribuyen al aspecto externo del embrién.’

3 Gémez de Ferraris M., Campos Mufioz A. Op. cit. Pag.21

* Ib. Pag.22

® valera M., Problemas bucodentales en Pediatria. Espafia Ed. Ergon, 1999. P4g.223
® Gémez de Ferraris M., Campos Mufioz A. Op. cit. Pa4g.50

! Langman J, Op. cit., Pag.268
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Los arcos faringeos son seis, los primeros en aparecer son el primero
y segundo, que son los mas craneales. El quinto tiene un escaso desarrollo y

el sexto en la especie humana no se desarrolla.?

Cada arco origina sus componentes cartilaginosos y musculares,
teniendo una arteria y un nervio propios.” Ademéas una masa de células
ectomesenquimaticas. Cubiertos por fuera por ectodermo y por dentro por

endodermo.*°

Entre uno y otro arco el endodermo de la faringe primitiva se invagina

y da origen a surcos, que mas tarde formaran las bolsas faringeas.

En la superficie del embrién, el ectodermo se invagina y forma unas
depresiones llamadas surcos branquiales, que se encuentran al mismo nivel

que las bolsas faringeas, en sentido craneocaudal** (fig. 1).

Bolsas

faringe 355

branquiales

Hendiduras o

surcos branquiales
Membrana

bucofaringea
en degeneracion

Figura 1. Arcos, surcos y bolsas faringeas **

® Gémez de Ferraris M., Campos Mufioz A. Op. cit. Pag.50
® Valera, Op. cit., Pag.222

9 Gémez de Ferraris M., Campos Mufioz A. Op. cit. P4g.50
" b. Pag.51
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El primer surco junto con la primera bolsa contribuyen a formar el
conducto auditivo externo, la trompa auditiva o de Eustaquio y la cavidad
timpanica primitiva. El segundo arco crece sobre el tercero y cuarto de
manera que cubre a la segunda, tercera, y cuarta hendidura o surco faringeo

formando el seno cervical que se oblitera.*?

La segunda bolsa faringea origina la amigdala palatina, la tercera y

cuarta bolsas conforman a la glandula paratiroides y el timo** (figura 2).

Cavidad timpanica

Prac : : D 2wt
880 agujero ciego Bolsas primitiva Trompa auditiva  Agujero ciego

mandibular faringeas
Hendiduras 4~ i : Condqcto
faringeas sl i auditivo
A externo

Amigdala
palatina

Glandula
paratiroides
(inferior)

Seno cervical

Prominencia
epicardica

lati ; Orificio
! laringeo paratiroides 1 [?”“QGO
A (superior) B Cuerpo ultimobranquial

Figura 2. Desarrollo de las bolsas faringeas **

El primer arco, por su parte externa da origen a dos salientes: al
proceso mandibular, que es el mas voluminoso y el proceso maxilar, el mas
pequefio. El segundo arco forma el hueso hioides y a las regiones

adyacentes del cuello.*®

21p. Pag. 50

3 Langman J, Op. cit., P4g.273

4 Gémez de Ferraris M., Campos Mufioz A. Op. cit. P4g.51
* Langman J, Op. cit., P4g.273

!® Gémez de Ferraris M., Campos Mufioz A. Op. cit. P4g.51
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1.5 DESARROLLO EMBRIOLOGICO DE LA CABEZA
Esta formacion comprende dos porciones:

Porcién neurocraneana: morfolégicamente es la mas visible en el
periodo embrionario, a partir de ella se formaran las estructuras éseas o de
sostén, el sistema nervioso cefalico, los 0jos, los oidos y la porcién nerviosa

de los 6rganos olfatorios.

Porcion visceral: visible en la etapa fetal y posnatal, dando origen a la
porcion inicial de los aparatos digestivo (cavidad bucal), respiratorio, (nariz y

fosas nasales), estructuras faciales (formadas por los arcos branquiales).’

1.5.1 FORMACON DE LOS 0JOS Y OIDOS

En la cuarta semana los ojos se forman en las paredes laterales de la regién
cefélica del tubo neural, formandose las vesiculas Opticas que sufren una
invaginacion que da lugar a una estructura en forma de copa por partes
dobles: llamada cupula 6ptica, esta se recubre por el ectodermo y forma la

vesicula del cristalino.

La formacién de los oidos comienza cuando aparece a cada lado del
cerebro en desarrollo, una placa engrosada de ectodermo llamada placoda
Otica o0 auditiva, que se invagina y da lugar a la vesicula otica de donde
deriva el oido interno, dando origen al saculo, conducto coclear, utriculo,
conductos semicirculares y conducto endolinfatico, todas estas dan origen al

laberinto membranoso.

Poco después, del cartilago de Meckel del primer arco se forma el

martillo y el yunque y del segundo arco el estribo, formando al oido medio.

Y Ib.pag.47
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De la primer bolsa faringea, su porcion distal se ensancha dando
origen a la cavidad timpénica primitiva, su porcidon proximal se estrecha y da
origen a la trompa de Eustaquio que comunicara la caja del timpano con la
cavidad faringea, y por su porcion dorsal se desarrollara el conducto auditivo

externo.

Las orejas se desarrollan a partir de las eminencias auriculares que se
ubican en los extremos dorsales del primer y segundo arcos faringeos, en la
region mas alta de la futura region del cuello, al formarse el maxilar estas

ascienden hasta el nivel de los ojos.*®

1.5.2 FORMACION DE LA NARIZ Y FOSAS NASALES.

Al final de la cuarta semana el estomodeo (futura cavidad oral que cierra el
extremo craneal del intestino primitivo).'® Rodeado por los dos primeros
arcos faringeos se identifican los procesos mandibulares, caudales al
estomodeo; los procesos maxilares, laterales al estomodeo y la prominencia

frontonasal craneal al estomodeo?® (fig. 3).

¥ |b. Pag.49
19 Valera, Op cit., P4g.222
%0 Langman J, Op. cit., Pag. 267
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Prominencia frontonasal

Placoda nasal

’lﬁ-—-\ Proceso maxilar

Estomodeo

b ,,_i.e—r‘- Proceso mandibular

2"y 3er arco faringeo

Prominencia
cardiaca

Figura 3. Estructuras que rodean al Estomodeo %

En el proceso frontal aparecen las placodas olfatorias o0 nasales
tomando forma de herradura.(RaymondL.41),en la quinta semana se
invaginan formando las fosas y procesos nasales. A la porcion externa del
borde de la fosa se le llama proceso nasal lateral (PrNL), a la porcion interna
de la fosa de le denomina proceso nasal medio (PrNm). Los procesos
nasales medios se unen entre si, y hacia arriba se contindan con el resto del
proceso frontal, para constituir el proceso frontonasal que dara origen a la
frente, al dorso y punta de la nariz.

Cada elevacién nasal esta separada de los procesos maxilares por el

surco nasolagrimal, que mas tarde formara el conducto nasolagrimal®*(fig. 4).

L b, Pag.270
2 |b.
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\ Prominencia /

frontonasal/

Fosita olfatoria ./

: __1L Fosita olfatoria
Proceso maxilar £ ;

-—=— Proceso nasal lateral

Proceso - A e o
i / / “37~Proceso nasal m
A mandibular é / al medial

\nasolagrimal
\
Estomodeo

Figura 4. Embrién de 5y 6 semanas 2°

Entre la sexta y la séptima semana los procesos nasales laterales y
medios se unen entre si, por debajo de la fosa olfatoria, junto con el proceso
maxilar®* (fig. 5).

Prominencia nasal lateral g\
Prominencia nasal medial
m\\{j Surco \{"/W‘ '

{nasolagrimal \W
A B

Proceso maxilar +i

Proceso mandibular £

Figura 5. Embrién de 7 y 10 semanas *°

3 Langman J, Op. cit., P4g.283

* Gémez de Ferraris M., Campos Mufoz A. Op. cit. Pa4g.53-54.
* Langman J., Op. Cit., Pag.284

10
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1.5.3 FORMACION DEL MACIZO FACIAL

Participan cinco procesos ubicados alrededor del estomodeo Estos son dos
procesos pares que corresponden a las prominencias maxilares y
mandibulares (derivados del primer arco faringeo). Y un impar que es el

frontonasal.

A la mitad del tercer mes (14 semanas) el maxilar crece y se dirige
hacia arriba y hacia adelante, extendiéndose por debajo de la regién del ojo,
por encima de la cavidad bucal primitiva. El proceso mandibular, crece hacia
la linea media por debajo del estomodeo, para fusionarse con el del lado

opuesto para formar la mandibula y el labio inferior.

Los procesos mandibulares y maxilares se fusionan lateralmente en la

regién superficial para formar la mejilla, reduciendo la abertura bucal.?®

1.6 FORMACION DEL PALADAR

El paladar primario se desarrolla entre la quinta y la sexta semanas; el
secundario entre la séptima y la octava semanas, la fusibn de ambos tiene
lugar entre la décima y onceava semanas de desarrollo. La formacion del
paladar primario surge de la fusién de los procesos nasales medios, que al
unirse dan origen al segmento intermaxilar o premaxilar y esta constituido por

tres estructuras:
e Componente labial: forma la parte media o filtrum del labio superior.

e Componente maxilar: comprende la zona anterior del maxilar,

incluyendo los cuatro incisivos superiores y su mucosa bucal.

%6 Gémez de Ferraris M., Campos Mufioz A. Op. cit. Pag.54-57

11
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e Componente palatino: forma el paladar primario de forma triangular

con el vértice dirigido hacia atras y da origen al paladar primario.

En la cara interna de los procesos maxilares, se originan dos
prolongaciones denominados procesos 0 crestas palatinas, estas crecen
hacia la linea media para unirse entre si y formar el paladar secundario. El
crecimiento y desarrollo de los procesos palatinos, al inicio no es en forma
horizontal, sino oblicua, ubicAndose a cada lado de la lengua, que se

encuentra en formacién actuando como obstaculo?’ (fig. 6).

\ =Y | S Paladar
Tabique ~ - i B primario |/
nasal 2 2

Cavidad
bucal
palatina

Lengua

A

Figura 6. Procesos palatinos antes de unirse %

Durante la octava semana del desarrollo, al descender la lengua y piso
de boca, los procesos laterales cambian la direccion de crecimiento
dirigiendose hacia arriba, para tomar una posicion horizontal, facilitando el
contacto entre si formando el paladar secundario, el cual a la décima semana

se fusiona con el primario; quedando como vestigio de la unién entre ambos

’b., P4g.58-63
%8 Langman J, Op. cit., P4g.285

12
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paladares, el agujero incisivo o palatino anterior. El rafe palatino resulta de la

unién de los procesos palatinos entre si % (fig.7).

Paladar
primario

Agujero incisivo
Paladar
secundario

Rafe palatino

Figura 7. Procesos palatinos fusionados *°

?® Gémez de Ferraris M., Campos Mufioz A. Op. cit. P4g.58-63
¥ 1p., Pag.59
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2. SINDROME DE TREACHER-COLLINS

Sus nombres alternativos son: Disostosis mandibular 'y Sindrome de

Franceschetti-Klein.**

Es un trastorno que afecta las estructuras craneofaciales en desarrollo
del primer arco braquial y en menor grado al segundo, siendo de caracter
autosémico dominante con expresion muy variable. Las malformaciones
causadas por este sindrome se caracterizan por la hipoplasia de porciones

de la cabeza y la cara.®? 33

Las malformaciones son defectos morfolégicos que se producen
durante la formacién de un 6rgano, parte de un 6rgano o estructura corporal
por alteracién primaria en el esbozo embrionario o por un defecto intrinseco
en los procesos de desarrollo. EI mecanismo por el que se producen estas
malformaciones son las anomalias en la proliferacion, diferenciacion,
migracion o en la muerte celular programada, también llamada apoptosis de
las células embrionarias, que pueden afectar varios tejidos. Alguna mutacion

en los genes del desarrollo provoca la aparicién de malformaciones.®*

2.1 ANTECEDENTES

La primera persona en describir el sindrome fue Allen Thomson con ayuda
de Toynbee durante los afios 1846 y 1847. En 1900 es Edward Treacher

Collins quien describe los componentes esenciales del sindrome.

31 Kenneth Lyons Jones, M.D. Atlas de Malformaciones Congénitas, 42 Edicién, Ed.

Interamericana McGraw-Hill. Pag.232
32 Trainor Paul A., cols., Treacher Collins syndrome: etiology, pathogenesis and prevention.
European Journal of Human Genetics. 2009; 17: 275-283

= Boj, J.R. Odontopediatria. Espafia: Ed. Elsevier, 2004 Pag.84
34 Valera, Op cit., P4g.226
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En 1940 Adolphe Franceschetti, David Klein y colaboradores publican
extensas revisiones del desorden y le dieron el término de disostosis
mandibular®® (fig. 8).

Figura 8. Edward Treacher Collins *

Pavsek hizo una revision historica de la enfermedad, y ademas,
informo6 un caso adicional, en el que resumio las fallas embriologicas de los
trastornos. Han existido otras revisiones como las realizadas por Rovin y

colaboradores, y por Fernandez y Ronis.

2.2 ETIOLOGIA

Estudios resientes han demostrado que el sindrome de Treacher Collins es
causado por la mutacion de un gen denominado TCOF1 que produce una
proteina defectuosa llamada Treacle, el cual esta localizado en el
cromosoma 5g32-33. Por esta razon se cree gque este gen esta involucrado

en el desarrollo de los dos primeros arcos braquiales.

** Gorlin M. Syndromes of the Head and Neck, Fourth Edition Ed. Oxford university Press
2001, pag.799
6 www.mymultiplesclerosis.co/treacher Collins
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Este sindrome se transmite con caracter autosémico dominante;

aunque cerca del 50% de los casos se debe a mutaciones espontaneas.

El gen tiene alto grado de penetracion, pero es frecuente la
expresividad variable. Si bien algunas personas pueden ser tan ligeramente
afectadas que no son diagnosticadas, los demas pueden tener gran
expresion del sindrome, comprometiendo las vias aéreas, pudiendo ser

potencialmente mortal®’ (fig. 9).

Figura 9. Variacién de la gravedad

Existen semejanzas moderadas dentro de un patron de
consanguinidad y el sindrome que se hace mas grave de manera progresiva
en las generaciones subsecuentes. Han sido observados méas hijos
afectados cuando la madre se encuentra afectada, e hijos normales cuando

es el varén quien ha sido afectado® (fig.10).

¥" Huston Katsanis Sara. Treacher Collins Syndrome, Institute of Genetic Medicine. 2006

% www. wiki.ggc.usg.edu /Treacher-Collins_Syndrome

¥ Ozge Altug Teber, Gabriele Gillessen-Kaesbach. Genotyping in 46 patients with tentative
diagnosis of Treacher Collins syndrome revealed unexpected phenotypic variation. European
Journal of Human Genetics 2004; 12: 879-890.
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Figura 10. Hermanos afectados *°

Varias hip6tesis han sido propuestas para explicar las bases celulares
del sindrome de Treacher Collins. Estas teorias incluyen patrones anormales
de la migracion de las células de la cresta neural, muerte celular anormal,
diferenciacion celular inadecuada durante el desarrollo. Sin embargo, habia
poca evidencia experimental para apoyar cualquiera de estas hipotesis. La
integracion de la biologia molecular, celular y experimentos en animales han
proporcionado recientemente informacidon sobre la patogénesis del

sindrome.** 42

Las células de la cresta neural son fundamentales para la formacion
de gran parte de la regiéon craneofacial, dando lugar a la mayoria de los
cartilagos, huesos y tejido conectivo. Asi, se cree que la mayoria de las

anomalias craneofaciales asociadas con el sindrome de Treacher Collins,

40 Bruce M. Carlson, Embriologia Humana y Biologia del Desarrollo. 3% Edicién Madrid
Espafia: 2005. Pag.346

“Lrainor Paul A., cols., Art. Cit., pag 275-283

42 Valera, Op cit., P4g.234
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surgen por defectos en la formacion de las células de la cresta neural® (fig.
11).

Figura 11. Migracién de las células de la cresta neural **

Lamentablemente las células de la cresta neural parecen ser una
poblacién celular muy vulnerable y son destruidas con facilidad por
compuestos como el alcohol y el acido retinoico. Una causa de esta
vulnerabilidad podria ser la deficiencia de superéxido dismutasa y catalasa,
enzimas que tienen a su cargo la eliminacion de radicales libres que pueden

dafiar a las células.® .
2.3 INCIDENCIA

Es un trastorno poco frecuente cuya incidencia es de 0.5 a 10.6 casos por
10.000 nacidos.*® Otras investigaciones reportan 1 de cada 50.000 nacidos

vivos.*’

43 Magalhaes M. Barbosa C. Ruffeil C. Gusmao M. clinical and imaging correlations of
Treacher Collins syndrome: Report of tow cases. Orl Surg, Orl Med. Orl Pat, Orld Rad and
End, 2006;103 (6) Pag. 836-842.

4 Langman J, Op. cit., P4g.268

*Ib., P4g.278

46 Regezi A., Patologia bucal, 22. Edicion, Mc Graw Hill Interamericana, , 1995, P4g.495

4" Huston Katsanis Sara, Art. Cit.
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3. MANIFESTACIONES GENERALES

La formaciéon de la cara y de la cavidad bucal implica una serie de
movimientos y fusion de las diferentes capas germinativas o procesos. En el
curso del desarrollo, uno de cada 800 casos puede ser alterado por factores
genéticos, ambientales (teratégenos) o de origen desconocido produciendo

malformaciones o anomalias.

El sindrome de Treacher Collins al ser una enfermedad congénita del
desarrollo craneofacial se caracteriza por numerosas anomalias del
desarrollo con hipoplasia de los huesos faciales, particularmente hipoplasia
mandibular (micrognatia) y malar, en casos severos el hueso cigomatico

puede estar completamente ausente o sin fusionar con el hueso malar.*®

La apariencia facial de este sindrome es caracteristica, a menudo se

describe “como péjaro o pez™®

ya que presenta anomalias bilaterales
simétricas, con rostro angosto, un perfil facial convexo con nariz prominente y
menton retrusivo, esta apariencia es consecuencia de la hipoplasia malar y

mandibular (fig.12).

“8 Bruce M. Carlson, Embriologia Humana y Biologia del Desarrollo. 32 Edicion Madrid
Espafia: 2005. Pag.346

49 Regezi A., Op cit., P4g.496
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Figura 12. Paciente masculino con sindrome de Treacher-Collins.

Convexidad facial *°

Las anomalias oftalmicas incluyen marcada hipoplasia de las caras
laterales de las 6rbitas, lo que provoca fisuras palpebrales con inclinacion
antimongoloide (pliegues con una inclinacién hacia abajo de los parpados),
ausencia total o parcial de las pestafias, asi como coloboma del parpado
inferior °! %2 *3 (fig.13) (fig.14).

50 . . .
Raspall Guillermo, Enfermedades Maxilares y Craneofaciales. Barcelona: ed. Salvat

Editores, 1990.P4g.33
°1 Magalhaes M. Barbosa C. Ruffeil C. Gusmao M. Art. Cit. P4g.836-842
52 Valera, Op cit., Pag.234
53 Ozge Altug Teber, Gabriele Gillessen-Kaesbach Art. Cit., Pag 879-890
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Figura 13. Coloboma con ausencia de pestafas en el parpado

inferior®*

Figura 14. Paciente con fisuras palpebrales *°

Se puede notar un marcado hipertelorismo (mayor separacion de lo

normal entre los dos 0jos)*® y a veces pueden presentar estrabismo.*’

>* Gorlin M., Op. Cit., P4g.801
> www.outrolador/sndrome-de-treacher

56 Huston Katsanis Sara, Art. Cit.
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Se presentan alteraciones en la forma, tamafio y posicion de las orejas
(microtia) como la atresia del conducto auditivo externo (canal oculto o

ausente) o estenosis (conducto presente pero mas estrecho de lo normal).

La pérdida auditiva conductiva se atribuye con mayor frecuencia a la
anquilosis, hipoplasia o ausencia de los huesecillos del oido medio.
Embriolégicamente, el oido externo, junto con el oido medio, se originan a
partir del primer y segundo arco branquial, lo que explica la asociacion de la
microtia con el sindrome.”®Las estructuras del oido interno se encuentran
formadas normalmente.>® Entre los pabellones auriculares y las comisuras de
la boca se encuentran a menudo fistulas ciegas y apéndices auriculares®
(fig.15).

Figura 15. Diferentes grados de microtia ®*

57
58

www.treachercollinsfnd.org
Nazer J., Lay-Son R., Cifuentes L. Prevalencia de nacimiento de microtia-anotia.
Maternidad del hospital Clinico de la universidad de chile, 2006; 134: 1295-1301
%9 Huston Katsanis Sara, Art. Cit.
€0 Regezi A., Op cit., P4g.496
®1 www.alisonford.cl/malformaciones.html
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Se observa crecimiento atipico del pelo en forma similar a la de una
lengleta, que se extiende desde la linea de insercion del cabello hacia las

mejillas.®?

Estas personas pueden presentar apnea obstructiva del suefio, como
la faringe y las fosas nasales son angostas y la mandibula es pequefia,

pueden tener dificultad al respirar, especialmente por la noche.

El retraso del desarrollo motor puede ser comun en los pacientes que

se encuentran muy afectados con sindrome de Treacher Collins.®®

%2 Regezi A., Op cit., Pag. 496
&3 Ozge Altug Teber, Gabriele Gillessen-Kaesbach Art. Cit., Pag 879-890
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4. MANIFESTACIONES BUCALES

Manifestaciones bucales que podemos encontrar en las personas con

sindrome de Treacher Collins:

La presencia de micrognatia es una caracteristica comun que puede
causar obstruccion de las vias aéreas, debido al colapso de la lengua y
obstruccién de la faringe. Puede causar efectos variables en la articulacion

temporomandibular y los misculos de la mandibula® (fig.16).

Figura 16. Paciente que presenta micrognatia ®°

En casos graves se observa paladar hendido, fisurado o la
combinacién de estos, dificultando el habla.®® El labio fisurado se debe a la
falta de fusion parcial o completa del proceso maxilar, con el proceso nasal
medial de uno o ambos lados. La fisura del paladar depende de la falta de

fusion de los procesos palatinos que podria deberse al pequefio tamafio de

64 Magalhaes M. Barbosa C. Ruffeil C. Gusmao M. Art. Cit. P4g.836-842
®® www.dysphagianthenicu.com
% Bruce M. Carlson, Op. Cit., P4g.346
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estos, a su falta de ascenso, a la inhibicion del propio proceso de fusién o a

la presencia de la micrognatia que hace que la lengua no descienda®
(fig.17).

Figura 17. Paciente con CT con fisura labiopalatina bilateral ®

La hipoplasia de los huesos faciales da como resultado mal posicion
dental acentuada, mordida abierta anterior. Los incisivos centrales suelen
estar muy separados entre si y prominentes. Existe desviacion de la linea
media, apertura limitada de la boca, sobremordida profunda, prognatismo
maxilar, maloclusion clase Il de angle®® (fig.18).

® Langman J, Op. cit., P4g.285
22 Da Silva G., Costa B., Ribeiro M. Art Cit.
Ib.
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Figura 18. Paciente que presenta mordida abierta y maloclusiones "

En algunos casos se puede apreciar una macrostomia. A las catorce
semanas de gestacion los procesos mandibulares con los procesos
maxilares se fusionan lateralmente en la regioén superficial para formar la
mejilla, reduciéndose de esa forma la abertura bucal, cuando esto no pasa la

comisura labial se lateraliza y provoca un ensanchamiento en la apertura
bucal(fig.19).

0 Magalhaes M. Barbosa C. Ruffeil C. Gusmao M. Art. Cit. P4g.836-842
' Huston Katsanis Sara, Art. Cit.
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Figura 19. Macrostomia en un paciente con STC."?

La patologia bucal mas frecuente es la presencia de gingivitis,
asociada a la acumulacion de placa bacteriana, periodontitis, caries, los
traumatismos y las maloclusiones (mencionadas anteriormente).” Los
padres de estos pacientes tienden a sobreprotegerlos, dandoles chupones,
biberones a demanda, alimentacion triturada y golosinas, que junto con la

mala higiene oral empeoran la situacion.’

2 pa silva G., Costa B., Ribeiro M. Art Cit.

3 Silvestre Donat F. J. Odontologia en Pacientes Especiales, ed. Universidad de valencia,
2007, pag.251

74 Sogbe de Agell Rosemary, Conceptos Basicos en Odontologia Pediatrica. Editorial
Disinlimed, 1996, pag.659
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5. TIPOS DE DIAGNOSTICO

El diagnéstico de sindrome de Treacher Collins en personas con plena
expresion, se hace facilmente basandose en las caracteristicas clinicas y

para confirmar se utilizan las radiografias.

PRUEBAS PRENATALES

El diagnostico precoz del equipo multidisciplinario permite un tratamiento
rapido y adecuado de las deficiencias estéticas y funcionales en estos
pacientes. Si esto se hace a tiempo, es posible aprovechar el crecimiento
previsto durante la maduracién normal del esqueleto y obtener mejores
resultados terapéuticos, dandoles a los pacientes la oportunidad de tener una

vida social mejor.”

Histéricamente, el diagndstico de los sindromes con malformaciones
se basa en la identificacion clinica de un patron especifico de anomalias
fenotipicas. A hora con la posibilidad de un diagndstico molecular, la gama
de una expresion fenotipica de un sindrome puede determinarse con menos
sesgo, por que los pacientes con un fenotipo no clasico se puede incluir en el
espectro de que si muestra un genotipo patolégico que también se ha

observado en pacientes con regular expresién fenotipica.’®

Las pruebas de genética molecular estan indicadas para personas con
cualquier grado de severidad, para la conformacién de un diagnéstico.””

& Magalhaes M. Barbosa C. Ruffeil C. Gusmao M. Art. Cit. P4g.836-842
® 0zge Altug Teber, Gabriele Gillessen-Kaesbach Art. Cit., Pag 879-890
" Huston Katsanis Sara, Art. Cit.
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El diagnéstico prenatal es posible mediante el analisis del ADN
extraido de las células fetales obtenidas por amniocentesis, generalmente se
realiza alrededor de las 15 a las 18 semanas de gestacibn o muestreo de
vellosidades coridnicas (CVS-chorionic villus sampling) alrededor de 10 a 12
semanas de gestacion. (fundacién Treacher Collins) La presencia de la
mutacion en el gen TCOF1 detectada por estas pruebas no predice la
malformacion especifica o su gravedad. La posibilidad de penetracion
incompleta de la mutacion debe ser considerada en la prestacion de
asesoramiento e interpretacion de los resultados de las pruebas de

diagnéstico prenatal. "

La tomografia computarizada (TC) se ha convertido en el examen de
eleccion para confirmar el diagndstico de los sindromes craneofaciales. Por
su alta calidad de las imagenes permite el reconocimiento claro para
determinar y documentar las estructuras anatdmicas anormales como
micrognatia mandibular, atresia de los canales auditivos, hipoplasia malar,
hipoplasia del céndilo mandibular bilateral, hipotrofia del musculo masetero.
Esto permite el diagnostico y el desarrollo del plan te tratamiento correcto.
Ademas permite la evaluacion de los resultados obtenidos después de la

intervencién quirrgica de estos trastornos.”®

La ecografia en los embarazos que se piensa pueden tener la
mutacion podemos detectar anomalias faciales caracteristicas del feto, como
la micrognatia y la microtia, deglucion anormal del feto. Las caracteristicas

leves es probable que no se puedan identificar.®

El ultrasonido en tercera dimension nos da imagenes de alta

resolucion del feto en desarrollo. Los resultados arrojados por esta prueba

8 www.treachercollinsfnd.org
" Magalhaes M. Barbosa C. Ruffeil C. Gusmao M. Art. Cit. P4g.836-842
% Da Silva G., Costa B., Ribeiro M. Art Cit.
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nos daran imagenes increiblemente claras y que permiten determinar

fehacientemente el grado de afectacion (Fig.20).

Figura 20. Ultrasonido en tercera dimension de un feto con sindrome de

Treacher-Collins &

Las diferencias de la perspectiva en el uso de las pruebas prenatales
se pueden dar entre los médicos y las familias, especialmente si las pruebas
estan siendo consideradas para los efectos de la interrupcion del embarazo,

en lugar de un diagndstico precoz.

El diagnéstico preimplantacional (DGP) puede estar disponible para
las familias en las que la mutacion causante de la enfermedad ha sido

identificada en algtin miembro de la familia.®?

81 \www.sonoworld.com/fetus
8 Huston Katsanis Sara, Art. Cit.
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6. DIAGNOSTICO DIFERENCIAL

Una enfermedad que muchas veces se ha confundido con el sindrome de
Treacher Collins debido a ciertos aspectos clinicos en comun es la
microsomia hemifacial, también conocida como sindrome de Goldenhar,
presentando coloboma pero del parpado superior. Como el nombre lo sefiala
esta enfermedad es unilateral, y se ha sugerido que esta relacionada con

una anormalidad en el riego vascular de la cabeza.

También debe de distinguirse de la disostosis acrofacial o sindrome
de Nager y el Sindrome de Miller, que tienen como caracteristicas la

deformidad de las extremidades, ademas de la disostosis mandibular.

El sindrome de Pierre Robin presenta micrognatia, glosoptosis y

obstruccién de la via aérea y paladar hendido.®®

8 Miloro Michael. Mandibular distraction osteogénesis for pediatric airway management.
Journal of Oral and maxillofacial Surgery 2010; 7 (68): Pag.1512-1523.
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7. PRONOSTICO

El prondstico es bueno y la mayoria de los pacientes viven una vida normal.
Esto reside en tres areas principales que son deteccion, reparacion y
prevencion. Como la gran mayoria de los pacientes crecen hasta convertirse
en adultos con inteligencia y desenvolvimiento normal, la deteccién temprana
de sordera y su correccion con aparatos o cirugia, son de gran importancia

para su desarrollo social y escolar (fig.21).

Figura 21. Paciente con STC (fotos cronolégicas)

Sin embargo, un elemento clave que limita las estrategias disponibles
es la baja incidencia, que se agrava por el hecho de que el 60% de las

mutaciones surgen espontaneamente y la poca importancia que se le da. %

8 www.treachercollins.org
% Trainor Paul A., cols., Art. Cit., pag 275-283
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8. TRATAMIENTO

8.1 TRATAMIENTO GENERAL

El tratamiento debe adaptarse a las necesidades especificas de cada
individuo y se hace por parte de un equipo multidisciplinario, como meédicos
genetistas, cirujano plastico, otorrinolaring6logo, cirujano maxilofacial,

ortodoncista, odontopediatra, logopeda y psicologo.

La terapia del habla y la intervencion educativa se indican para el
tratamiento de la pérdida de audicion, como la colocacién de audifonos
conocidos como “BAHA” que se conectan a un implante pequefio de Titanio,
que se coloca mediante una cirugia en el hueso del craneo detras de la
oreja. El audifono o procesador de sonido transmite las vibraciones del
sonido a través del hueso del craneo al oido interno gracias a una completa
integracion a nivel molecular, entre el implante de Titanio y el hueso, también

conocido como “BAHA.)

La reconstruccion del oido externo, asi como la microtia bilateral y los

canales estrechos del oido se debe hacer después de los siete afios.®

La reconstruccién orbitaria se realiza cuando la mayoria del
crecimiento de las 6rbitas es completa y la reconstruccién del hueso
cigomatico se realiza a la edad de cinco a siete afios. El coloboma del
parpado se corrige en los primeros afios de vida®’ (practica genética), pues
se le ha relacionado como una de las causas de ceguera prenatal. Todas
estas reconstrucciones pueden prevenir la progresién de la asimetria facial &
(fig.22).

8 Trainor Paul A., cols., Art. Cit., pag 275-283
87
Ib

88 b
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Figura 22. Paciente con STC, antes y después de la reconstruccion facial &

8.2 TRATAMIENTO BUCAL

Los neonatos en casos muy severos pueden requerir de traqueotomia para
manejar la via aérea (procedimiento quirdrgico para crear una abertura a
través del cuello dentro de la traquea, colocando un tubo o canula a través
de esta abertura), siendo una solucion inmediata al problema y una
gastrostomia (colocacion de una sonda de alimentacion a través de la piel y
la pared estomacal) directamente dentro del estébmago, para asi poder

alimentarlo® (fig.23).

89 Goodrich J., Craneofacial Anomalies. Ed. Thieme, 1995.pag.144
% Huston Katsanis Sara, Art. Cit.
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Figura 23. Paciente con traqueotomia %

El neonato con paladar fisurado experimenta problemas en la succion
y, por lo tanto en su propia alimentacion. Se requiere una cuidadosa
administracion del alimento y, a menudo la férmula sera administrada por
presién durante un largo periodo.”> Podemos utilizar alternativas como los
obturadores palatinos, el paladar hendido se repara a la edad de uno a dos

aﬁ0593 94

mediante varias cirugias a lo largo de una cantidad de afos,
requiriendo una extensa terapéutica ortoddncica, que incluye ortodoncia
interceptiva, manejo del espacio y finalmente tratamiento ortodoncico integral
para eliminar las maloclusiones presentes, alinear las arcadas y producir el
resultado estético. Los problemas en la forma de la nariz se resuelven

mediante cirugia ortognatica (fig.24).

oL www.flickr.com/photos

%2 Braham Raymond L. Odontologia Pediatrica,Argentina: ed. Panamericana. Pag.565
% Miloro Michael, Art. Cit., P4g.1512-1523.

* Huston Katsanis Sara, Art. Cit.
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Figura 24. Uso del obturador palatino *

La osteogénesis por distraccion mandibular, puede ser una opcién de
tratamiento Util a largo plazo para evitar o eliminar la traqueotomia y permitir
el desarrollo del habla y la alimentacion normal. Este tratamiento nos da
como resultado: aumento en el espacio de las vias respiratorias, aumento de
la longitud mandibular y es una opcién de tratamiento que se ocupa de la
etiologia especifica del problema.®

Se recomienda que las cirugias a realizarse en estos pacientes se
hagan dentro de los primeros diez meses de vida y luego a los 4 o 5 afos, si
es posible. En la primera infancia el nifio es demasiado pequefio para
recordar. Si la deformidad se corrige quirdrgicamente hasta la adolescencia,
la imagen a esta edad es muy importante y los defectos podrian convertirse
en un problema mayor durante este periodo donde la integracion social es

muy importante.

% Waes Hubertus, Atlas de Odontologia pediatrica. Espana: ed. Masson, 2003, pag.59
% Michael Miloro, Art. Cit., Pag.1512-1523.



ATENCION EN ODONTOPEDIATRIA DE PACIENTES
,g;_gm._}.; CON SINDROME DE TREACHER-COLLINS.

Cuando se realizan las correcciones a edad temprana, los cambios
fisicos son mas facilmente integrados en su imagen corporal durante la

adolescencia y como resultado tendran menos problemas emocionales.®’

o7 Sogbe de Agell Rosemary, Conceptos Basicos en Odontologia Pediatrica. Editorial

Disinlimed, 1996, pag.690
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9. ASPECTOS PSICOLOGICOS

9.1 DEFORMIDAD FACIAL

Sin duda el aspecto facial de una persona afecta su vida en muchas formas,
influyendo en el aspecto educacional, oportunidades de trabajo y marital, de
tal forma que una deformidad facial puede perturbar la autoimagen a una
temprana edad, ocasionando fuertes repercusiones en la personalidad y la
conducta de los nifios y adolescentes, partiendo del papel emocional que
tiene la boca y la importancia de ella en la imagen corporal y en el concepto

de si mismo.%®

Muchos nifios con problemas de deformidad facial, como es el caso
del Sindrome de Treacher Collins, son constantemente motivo de burla o
rechazo por parte de sus compafieros, convirtiéendose en adultos solitarios,
amargados, egoistas o vengativos.

El nacimiento de un nifio con Sindrome de Treacher Collins puede
tener un comienzo de un largo y tedioso proceso de rehabilitacion emocional

y quirdrgica.

La cara es una de las partes mas importantes del cuerpo, a través de
ella se expresan las emociones como la alegria, enojo, frustracion, tristeza,

etc.

La cara desempefia un papel muy importante en nuestra interaccion
con las demés personas. Durante la nifiez, el individuo a través de la boca,

satisface sus necesidades basicas y obtiene ciertas gratificaciones. *°

El nifio desarrolla tres etapas de actividades orales que son las

siguientes:

% Sogbe de Agell Rosemary. Op. Cit., P4g.681
* |b. P4g.682
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e Funcion nutritiva: Incluye masticar, saborear, preparar el bolo

alimenticio para la deglucion.

e Funcion emocional: Como besar, llorar, vomitar, escupir, sonreir,

sentir nauseas.

e Funcion de socializacion: Manifestada a través del lenguaje verbal

y no verbal (gestos).

Todas estas funciones se cumplen intimamente relacionadas entre si,
como por ejemplo, la risa, que es emocional, y a la vez social. El area
alrededor de la boca esta emocionalmente cargada y fuertemente conectada
con la imagen de uno mismo. Cualquier deformidad en esta area no solo es
altamente visible, sino que también produce aversion estética. En la
interaccion social, los ojos se fijan en la cara y cualquier irregularidad
produce un estado de incomodidad tanto en la persona con la deformidad

como en el observador.'®

Reacciones que experimentan tanto el individuo con el sindrome y la

sociedad ante dicha anomalia:

Es el resultado de la respuesta de la sociedad en general ante el
estado fisico de la persona, es decir, el grado en el cual las reacciones de
una persona afectada pueden distorsionarse, por que el individuo con el cual
habla, responde al defecto con falta de aceptacion, la cual puede expresarse
desde el total horror (poco probable), hasta el rechazo, ridiculo, pena,
lastima, curiosidad, risa, burla, tristeza, ocasionando en la persona afectada,
graves problemas psicoldgicos, los cuales dificultan el ajuste de su

personalidad.

199, P4g.683
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El individuo evaluard& su deformidad de acuerdo al tipo de
personalidad. La mayoria de los individuos espera siempre una respuesta
negativa como sorpresa, pena, curiosidad repulsion, pero raramente de
aprobacion; desde el momento en que él espera la respuesta negativa, ya
esta preparado y ha desarrollado técnicas de encubrimiento para disimular

sus multiples defectos.

Puede experimentar verglienza ante su deformidad. A menudo los
sentimientos conscientes del sujeto s6lo son una pequefia parte del impacto

total que sobre él ha hecho la anormalidad.

En los casos en que el sindrome no tiene gran penetracion las
caracteristicas faciales a veces pueden ser ignoradas o no son detectadas,
las respuestas de las demas personas pueden ser erraticas o impredecibles
y el individuo con la deformidad se encuentra en una situacion en la cual no
esta seguro de que pasara y experimentara sentimientos de tension y alivio,

haciéndose dificil el ajuste para esta situacion. *%*

Otro sentimiento que se genera es la rabia hacia los padres en el caso
de que la mutacion haya sido heredada por ellos, 0 que no se ocupan de él.
Un nifio pequefio no se preocupa de su estado, hasta que otros empiezan a
preocuparse por él.

La participacion de diferentes profesionales durante el tratamiento, y la
sobreproteccién de los padres pueden hacer que el nifio sienta que algo esta

mal en él, y genera entonces sentimientos de dependencia e impotencia.*®?

Se ha demostrado que mientras mas centrados o estables son los
padres, las respuestas hacia su hijo afectado por el sindrome son mas

positivas y de mayor apoyo, pero a veces no es asi pues ademas de la

101

Ib. Pag.684-685

%2 1b. P4g.686
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deformidad, el paciente afectado tiene algin grado de sordera y no se
pueden comunicar con facilidad. Al no poder hablar con claridad, no le
permiten interactuar con otras personas, tener responsabilidades y por tanto

son sobreprotegidos en exceso.

Por lo tanto es imposible intentar tratar a un paciente con sindrome de

Treacher Collins sin un adecuado conocimiento de su estructura emocional.

Una simple evaluacion psicologica puede promover una mejor relacion
entre el profesional y el paciente, y de esta manera que respondan
favorablemente a su tratamiento y también aumentar la propia satisfaccion

del profesional.*®

9.2 SORDERA

La correcta apreciacion de los sonidos, su interpretacion y comprension es
esencial para la integracion y desarrollo del lenguaje. La audicion apoya
mediante el contacto emocional, el desarrollo del lenguaje, la identidad con el

medio ambiente, la conciencia de la postura y la orientacion corporal.

Los pacientes con sindrome de Treacher Collins presentan pérdida de
la audicion de tipo conductiva, esta se debe a una leve disfuncién, que
impide a los huesecillos del oido medio que funcionen bien. El paciente
presenta mejor conduccion del sonido 0sea que aérea, a diferencia de la de

tipo sensorial o sensorineural en donde existe ya dafio en el nervio auditivo.

Los padres del nifio necesitan una orientacién experta en cuanto a la
sordera, para que participen y animen al nifio a hablar y a desarrollar su
lenguaje junto con profesores especializados en tratar pacientes sordos.

103 11.Pag.687.-690
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Deben aprender a aceptar al nifio y a sus limitaciones de la incapacidad,
brindar el necesario amor, afecto y poner limites realistas a la conducta de su

hijo sin ser sobreprotectores.

Estos pacientes pueden ir a escuelas normales, pero los que estan

afectados de manera grave, requieren de una educacién especial.***

El desarrollo de estos pacientes se basa en gran medida en la vista y
el tacto. Siempre quieren saber que esta pasando, les hacen falta los sonidos
reaseguradores de la voz materna y de los miembros de la familia y, en
consecuencia, seguiran a su madre para tenerla a la vista. No les gustan las

experiencias que no pueden ver.

Al ser la comunicacion mas lenta, los nifios tardan mas en adquirir

habilidades para manejarse solos y en lograr la adaptacion social.

Los nifios con sindrome de Treacher Collins que presentan sordera
pueden llegar a ser buenos pacientes, por su capacidad para leer palabras
impresas o0 de los labios del odontdlogo, pueden recibir mas facil la

informacion y que sean pacientes cooperadores.

La paciencia con el nifio es muy importante y la creacién de una

estrecha a mistad conducira a comodas sesiones.®

104 Lull David. Pediatria esencial, ed. El manual Moderno 1991, pag.389-392
105 Braham Raymond L. Odontologia Pediatrica, ed. Panamericana. Pag.564-565
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9.3 ODONTOPEDIATRA Y LOGOPEDA

La maduracién del habla y la capacidad para el lenguaje, estan entre las
caracteristicas mas importantes del desarrollo del nifio. Como el habla es una
forma de conducta aprendida, numerosos factores influyen en ella; aunque la
mayoria de los nifios adquieren sin dificultad la capacidad para hablar con
normalidad, los pacientes con sindrome de Treacher Collins que presentan
sordera conductiva no lo pueden hacer. Dado que el habla constituye una
medida importante del grado de adaptacion del hombre, los trastornos
dificultan el desarrollo personal, social y educacional, incluso aunque el resto

de los factores sean normales.

El dentista no debe tratar de transformarse en logopeda, puesto que el
segundo aporta una serie de conocimientos basicos relativos al desarrollo del
habla y el lenguaje en los nifios, necesarios para responder a las preguntas
frecuentes sobre este importante aspecto de la maduracion infantil. Una vez
gue se constata este problema, pueden aplicarse programas globales para la
prevencion y diagndstico de los trastornos infantiles del habla, asi como para
su rehabilitacion. El odontopediatra debe participar en este tipo de
programas, aunque la responsabilidad principal de los mismos, debe recaer
en los especialistas en trastornos de la comunicaciéon y en otras disciplinas

de la salud infantil.

Los logopedas se diversifican por &mbito de actuacion en hospitales,
universidades, centros de rehabilitacion, escuelas publicas y centros

privados. 1%

108 \c Donald Ralph E. 6a Edicién, Espafia: Ed. Mosby, 1995. PAg.801
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9.4 CONSEJO GENETICO

El asesoramiento genético es el proceso que se ofrece a las personas y a las
familias como informacion sobre la naturaleza, la herencia y las
consecuencias de los trastornos genéticos, para ayudarlos a tomar

decisiones médicas y personales.'’

Dado que los consejos a cerca de la herencia seran inevitablemente
buscados y dados, el profesional genetista estard en mejores condiciones
para darlos. Este asesor debe de abarcar y comprender cabalmente las
formas de la herencia genética, la interaccion de los genes en familias y las
anormalidades cromosomicas con todas sus consecuencias. Debe tener un
profundo respeto por las actitudes, la sensibilidad y las reacciones de las

personas que lo consultan.

Los hechos se deben de presentar en general con ciertos detalles y
solo rara vez se reservan, pero el contexto en el cual se los presenta es muy
importante. En las consultas a menudo se hallan sentimientos de culpa,

temor, hostilidad y resentimiento.

El odontélogo estad en condiciones de dar un consejo genético bajo
ciertas condiciones. En primer lugar debe de estar seguro del diagndstico.
En segundo lugar, necesita informacién sobre los aspectos hereditarios del

sindrome.

Es conveniente que el odontdlogo comunique los resultados al
paciente con un enfoque adecuado, tenemos que diferenciar el problema
cuando es de origen familiar y cuando el origen es por causa de alguna

mutacion.

107 Huston Katsanis Sara, Art. Cit.
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El odontélogo sélo eliminara las ideas errGneas sobre el origen del
sindrome, si conoce perfectamente su causa, asi como los rasgos

hereditarios que pueden modificarse.

Debe actuar como consejero genético, aquel odontélogo que esté
familiarizado con el trastorno en cuestion y que conozca a la familia lo
suficiente como para comunicarselo. Si existe cualquier duda que no se
pueda resolver, el odontélogo debera de remitir a la familia a una clinica
especializada en genética, preferiblemente que cuente también con un
odontdlogo entre su personal. Se presta un mejor servicio y se establece una
buena relacién para un futuro tratamiento odontolégico, cuando el paciente y
su familia saben que se esta trabajando para mantener un buen estado de su

boca.l%®

198 \Mc Donald Ralph E., Op. cit. P4g.105 y 106.
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10. MANEJO ODONTOLOGICO

10.1 TECNICAS DE MANEJO DE CONDUCTA USADAS EN
PACIENTES CON SINDROME DE TREACHER COLLINS

El objetivo del manejo de la conducta es mantener la conducta o cambiarla si
el paciente no es cooperador, facilitando asi el procedimiento dental y la
seguridad del paciente. De esta manera se mejora la eficacia del tratamiento,

teniendo en cuanta el tipo y duracién del mismo.

La expresion facial, la postura o el contacto fisico directo son
relevantes en la relaciéon con el paciente. Se debe de transmitir seguridad,

confianza y tranquilidad.*®

TECNICA DE CONTROL DE VOZ

Consiste en un cambio subito y abrupto del tono de voz para tratar de
conseguir la atencién del nifio; es mas importante el tono de voz que lo que
se dice en concreto. El clinico en ocasiones puede realizar el control de voz
s6lo con la expresion facial, que en este caso sera de gran ayuda si el

paciente no nos escucha bien.**°

El control de la voz serd muy importante, y se daran ordenes muy

sencillas y faciles de cumplir con un volumen y una velocidad adecuados

para influir en el comportamiento del paciente.***

199 silvestre Donat F. J. Op.Cit. Pag.254
119 Boj. Op. Cit., P4g.265
11 Silvestre Donat F. J. Op.Cit. Pag.254
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LENGUAJE PEDIATRICO

Es importante la eleccién del lenguaje apropiado por parte del dentista y su
equipo. Debe de ser un lenguaje que pueda entender y sustituir por
expresiones moderadas o eufemismos, se deben anular aquellas palabras
gue puedan causar temor o ansiedad. Se deben elegir objetos y situaciones
familiares, y explicar las cosas en forma que las entiendan, pero no engafar
0 mentir con las explicaciones. El nifio se siente alagado si se juzga mayor

de lo que es (Cuadro 1).

TERMINOS DENTALES: EUFEMISMOS:

Explorador Cortador de dientes

Equipo de rayos x Camara de fotografias

Radiografia Fotografia

Dique de hule Impermeable

Pieza de alta velocidad Avion

(@]
O
b
@
o

(]
o
i)

L
&

>
o)

()

(&)

O
>

Grapa Anillo

Corona de acero cromo Sombrero

Cuadro 1. Eufemismos usados en la clinica '*?

112 Boj. Op. Cit., Pag.264
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TECNICA DECIR-MOSTRAR-HACER

Uno de los métodos de conducta mas utilizados es el de decir-mostrar-
hacer, en el que se ensefia al paciente los aspectos mas importantes de la
visita dental, intentando familiarizarlo con el ambiente, presentando
situaciones que podrian ser estresantes en el procedimiento dental. Esta
técnica se utiliza en la primera visita y en consultas sucesivas cuando se
incorporan nuevos elementos desconocidos para el paciente. En los
pacientes con sindrome de Treacher Collins modificaremos esta técnica por:
decir-dejar tocar- hacer y sustituir la forma verbal por fotos, dibujos o

ilustraciones. 13

TECNICA DE REFUERZO POSITIVO

En esta técnica se pretende asegurar la repeticion de las conductas
deseadas por medio de reforzadores que aumentan la frecuencia de dicha
conducta. Estos pueden ser materiales como premios (dados generalmente
al final de la consulta), o de tipo social, como elogios, que debera aplicarse
enseguida que logremos la conducta deseada, y su consistencia. Una vez
alcanzado el objetivo, bastara con un refuerzo de forma intermitente, y se

deberan ignorar las conductas no deseadas.*

TECNICA DE IMITACION

En esta técnica el nifio puede aprender observando uno o mas nifios que
muestran una conducta apropiada en una situacién particular, pudiendo

realizarse en el consultorio o visualizando un video. El objetivo es que

' Sjlvestre Donat. Op. Cit. P4g.254

114
Ib.



ATENCION EN ODONTOPEDIATRIA DE PACIENTES
CON SINDROME DE TREACHER-COLLINS.

cambie la conducta imitando la de los otros. Es eficaz y util en la adquisicion

de nuevas conductas y suprimir ciertos temores™*® (fig.25).

Figura 25. Técnica de imitacién *°

RESTRICCION FiSICA

En ocasiones es necesario poner en practica junto con las técnicas de
manejo de conducta, la restriccion fisica, aplicando ciertos métodos
manuales, fisicos 0 mecanicos para inmovilizar parcial o totalmente al
paciente, con el fin de protegerlo a él y al equipo dental mientras se le
proporciona a tencién odontologica. Antes de utilizar este procedimiento
debemos considerar otras alternativas, valorando las necesidades del
tratamiento, el desarrollo emocional y fisico, con el previo consentimiento de

los padres.*!’

La restriccion fisica no debe de sustituir al manejo psicologico del nifio,

se le debe explicar también a los pacientes, siempre que sea posible la

115
Ib.

118 \Waes Hubertus. Op. Cit. Pag.154
" Ib. P4g.255
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comunicaciéon, y pueden ser presentados como ropa de seguridad para

impedir que se caiga, parecido a los cinturones de seguridad para carros.*®

El concepto de restriccion fisica incluye en control de la apertura bucal
con abrebocas, sujetar la cabeza del paciente y sobre todo el control del

cuerpo y las extremidades con la camilla con red o la tabla Paposse.**

10.2 CONSIDERACIONES PARA LA PRIMERA CITA

El acercamiento del odontélogo hacia el nifio y los padres es muy importante
en ese primer contacto encontramos padres muy aprehensivos de los
normal, con la preocupacion de la adaptacion de su hijo hacia el personal y el
ambiente odontoldgico.*?® Debemos tranquilizarlos a los pacientes ya que
ellos son los primeros interpretes en la vida del nifio, son capaces de
interpretar sus problemas para comunicarse, ademas pueden proporcionar
datos que el nifio pueda comprender.’*® Se debe conversar sobre la
importancia de cuidar los dientes y la prevencion. El odontélogo debe de

actuar con naturalidad sin sentimiento de compasion.

La consulta deberd ser corta, pero agradable para el paciente y su
familia. Es importante que el nifio llegue al consultorio relajado, dispuesto a
cooperar, en un horario que no interfiera con sus alimentos, higiene y otras
actividades (fonoaudiologia, fisioterapia, etc), Es recomendable no hacer
esperar mucho al paciente en la sala de espera.

118 Sogbe de Agell Rosemary. Op. Cit., P4g.604

9 Silvestre Donat. Op. Cit. P4g.255

120 Ejlias Roberto. Odontologia para Pacientes con Necesidades Especiales.1? Edicion,
Espafia: Edit. Ripano 2008.Pag.120

121 Sogbe de Agell Rosemary. Op. Cit., P4g.659
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Por falta de contacto con otras personas, los pacientes pueden

presentarse timidos y miedosos.*??

Durante la primera visita no haremos ningun tipo de tratamiento, solo
se empleara para conocer al nifio, familiarizarlo con el medio dental, sus

sonidos, olores y apariencia.'*

10.3 CITAS SUCESIVAS

En las siguientes citas se puede poco a poco prescindir de la presencia
materna; debe abreviarse en lo posible la duracién de la cita, para evitar al
méaximo la inquietud y la aprensiéon. Los medios audiovisuales auxiliares tales
como: folletos, libros ilustrados, son dutiles para ofrecer una imagen

realista.*®*

Estos nifios al no escuchar siempre tratan de imitar lo que ven, por lo
que es conveniente que observe a un hermano o a otro nifio que muestre
buen comportamiento durante el tratamiento, en este caso es muy util la

técnica de modelamiento.'?®

Estos nifios dependen mucho de la vision para relacionarse con el
ambiente, por lo tanto el odontélogo debe estar ubicado de tal de tal manera
que el paciente los pueda ver y tratard de comunicarse mediante gestos,
expresiones faciales que lo puedan tranquilizar como sonrisas y formacién
lenta de las palabras. A los nifios que pueden leer los labios nunca se les
debe de hablar con el cubre bocas puesto. Se recomienda hablarle al nifio

122 Ejias Roberto.Op.Cit., Pag.120-121

123 Sogbe de Agell Rosemary. Op. Cit., Pag.656
124 1p. pag.659

125 |
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del lado donde escuche mejor. 1?°Se debe mostrar el equipo y el instrumental

para que el paciente los toque y los observe.'?’

Algunos pacientes aprensivos no deben de ver jeringas e instrumentos
quirurgicos brillando o llenos de sangre delante de ellos. Se deberan de
introducir los materiales e instrumentos en la cavidad oral de forma segura,
sujetos con hilo dental, no dejar nada al alcance de las manos y de los pies
del paciente y evitar pasar materiales sobre el rostro, porque por el olor o la
apariencia, el nifio puede agitarse e impedir la realizacibn de la tarea

programada.

En estos pacientes se recomienda usar materiales mas durables como

amalgamas y coronas de acero cromo. %

Si el paciente estd usando un audifono son necesarias algunas
consideraciones adicionales. Los audifonos amplifican todo sonido, no
solamente lo que se habla. Los instrumentos que caen sobre las bandejas o
en el suelo pueden ser molestamente ruidosos. Gritarle a un paciente con un
audifono puede ser ofensivo, si el audifono esta correctamente ajustado,
todo lo que se requiere son tonos de conversacion normal. Los audifonos
pueden emitir sonidos chillones al usarse la pieza de mano, esto puede ser
por que estan mal colocados o con el volumen muy alto, provocando que el
paciente no sea cooperador, en estos casos es mejor apagar los audifonos o

bajarles el volumen en ciertos momentos del tratamiento.*?°

126Werury R.., Pediatric Dentistry, third Edition Oxford University Press,2005.pag.432
»” Sogbe de Agell Rosemary. Op. Cit., P4g.659

128 Ejias Roberto.Op.Cit., Pag.226-227
129 Welbury Richard. Op. Cit., pag.432
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A todos los nifios les gusta el contacto corporal, tal como una caricia
en el hombro o un apretén de manos, como un refuerzo positivo por una
buen a actitud y el nifio con sindrome de Treacher Collins no es la

excepcion. *°

10.3 CONSIDERACIONES EN LA HIGIENE ORAL

El tratamiento debe hacer énfasis en las medidas preventivas; una buena
técnica de higiene debe ser explicada tanto al nifio como a los padres, asi
como también una orientacion para cambiar una dieta rica en carbohidratos a

una dieta con alimentos nutritivos.***

El Unico medio eficaz para eliminar la placa bacteriana es, mediante
métodos mecanicos como el cepillado dental y el uso de hilo dental, lo cual

requiere de una participacién constante del paciente.**?

La seleccion del cepillo debe adaptarse a la salud dental y la destreza
manual del paciente. En cuanto a la técnica del cepillado, no existe una ideal
para todos, sino que ésta dependerd de la destreza del paciente, su
capacidad e interés. 3

El consultorio odontolégico debe de estar equipado con modelos y
cepillos como ayuda de la enseflanza de los procedimientos de higiene
bucal. Se puede dar a los padres materiales describiendo una visita al

consultorio que le puedan leer a su hijo anticipadamente.

Se deben de tener cuidado al usar cepillos eléctricos debido a la

sensacion que producen sus vibraciones en la boca, ademas de que no se

130

Sogbe de Agell Rosemary. Op. Cit., P4g.659
131
Ib.
32 |b. P4g.610
3 b,
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ol

ha demostrado que estos sean mejores que los cepillos manuales bien
manipulados para la eliminacion de la placa bacteriana, pero el aspecto de la
novedad puede ser un factor de motivacién para utilizar este tipo de

cepillos. 13*

Es imprescindible explicarles a los pacientes lo que puede provocar la
acumulacion de placa bacteriana en los dientes, en la encia y en el
organismo, pues ésta sera la uUnica manera de que ellos comprendan la

importancia de la higiene dental.*®

134 Welbury Richard. Op. Cit., pag.432

3 Elias Roberto.Op.Cit., P4g127
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CONCLUSIONES

El sindrome de Treacher Collins presenta diversas alteraciones que afectan
la cavidad bucal y como Odontélogos es importante conocerlo para poder
desarrollar una adecuada atencion y sobre todo un manejo de conducta

apropiado dependiendo de la edad.

Estos pacientes debido a su situacion fisica y psicolégica necesitaran
de un tratamiento que se adapte a las necesidades especificas de cada uno
y se hace por parte de un equipo multidisciplinario, como médicos genetistas,
cirujano plastico, otorrinolaringélogo, cirujano maxilofacial, ortodoncista,

odontopediatra, logépeda y psicélogo.

El hecho de que la incidencia del sindrome es baja, hace que exista
escasa preparacion de los cirujanos dentistas para poder tratar a estos

pacientes.

Es importante que el cirujano dentista esté consciente de sus
conocimientos y habilidades para determinar si cuenta con lo necesario para

tratar a este tipo de pacientes o si es necesario remitirlos a alguna institucion.
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