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INTRODUCCIÓN  
 

El Síndrome de Treacher Collins o disostosis mandibulofacial es una 

condición poco común que presenta diversas deformidades craneofaciales 

heredada de manera autosómica dominante, se aprecian anormalidades en 

las estructuras derivadas del segundo y tercero arcos branquiales, lo que 

causa un trastorno en el desarrollo  facial caracterizado por una hipoplasia de 

las porciones de la cara y del cráneo como lo son hendiduras palpebrales en 

inclinación  antimongoloide y colobomas. 

 

Como se verá en los apartados de esta tesina, el componente etiológico de 

esta patología es de origen genético, el cual la persona puede o no presentar 

antecedentes familiares asociados con la misma.  

 

Las formas más avanzadas de este padecimiento pueden detectarse a 

primera instancia; sin embargo hay formas leves del padecimiento que hacen 

sutil el diagnóstico, el cual será difícil de identificar de inmediato. Por este 

motivo es relevante conocer las diferentes formas de diagnóstico de las que 

se pueden emplear y brindarles el conocimiento adecuado a la red de apoyo 

que tienen las personas con este síndrome. 
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OBJETIVO 

 
La finalidad del desarrollo de esta tesina es que los pacientes que presenten 

Síndrome de Treacher Collins, sean vistos en nuestras consultas como 

cirujanos dentistas, tengan las mejores opciones de tratamiento y 

asesoramiento médico para un tratamiento integral con las diversas 

interconsultas que necesite cada individuo. 
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CAPÍTULO 1 GENERALIDADES 

1.1 Principios básicos en genética 
 

El genoma de un organismo se define como el conjunto completo de 

instrucciones genéticas para dicho organismo. Nuestro genoma está formado 

por una doble hélice de ácido desoxirribonucleico (ADN) compuesta de pares 

de bases de nucleótidos Las instrucciones genéticas, o código de ADN, son 

creadas por el patrón lineal, orden y número de bases adenina (A), timina (T), 

citosina (C) y guanina (G) a lo largo de la doble hélice emparejada. 

 

Un cromosoma está compuesto por un segmento continuo de ADN de doble 

hélice que se enrolla alrededor de proteínas denominadas histonas. Las 

histonas permiten que las unidades de ADN estén estrechamente 

empaquetadas en el núcleo de las células y también desempeñan un papel 

importante a la hora de regular cuándo y dónde van a utilizar las células las 

porciones de la información genética contenida en el genoma. En conjunto, 

cada persona hereda un total de 46 cromosomas; 22 pares homólogos de 

cromosomas, denominados autosomas, que se enumeran por su tamaño y 

otras características, junto con un par de cromosomas sexuales que son  

homólogos (X,X) en las mujeres y solo parcialmente homólogos (X,Y) en los 

hombres. (figura 1)1,2 
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  Figura 1 Cariotipo humano. 

 

Al analizar más de cerca los cromosomas, se observa que están organizados 

en unidades menores denominadas genes, que representan la menor unidad 

física y funcional de la herencia. Un gen puede definirse como la secuencia 

completa de ADN que codifica la síntesis de un polipéptido específico a 

través de un intermediario de ARN mensajero (ARNm). 

 

Cada persona suele heredar dos copias de cada gen en el genoma: una 

copia de un gen en el cromosoma sexual o autosoma de origen materno y la 

otra copia del gen en el cromosoma sexual o autosoma de origen paterno. 

 

En el genoma humano, cada gen se sitúa en una ubicación específica 

denominada locus. El término locus se utiliza para describir una región o 

localización genética única y su plural es loci. Los genes situados en el 
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mismo locus de un par de cromosomas homólogos se denominan alelos. Un 

alelo es una copia del alelo materno y el otro es una copia del alelo paterno. 

 

El genotipo de una persona no puede observarse a simple vista, sino que 

debe determinarse mediante una prueba o análisis genético. 

 

A diferencia de los genotipos, los fenotipos son las propiedades observables 

y medibles, así como las características físicas de un individuo. Un fenotipo 

se produce por la suma de los efectos que surgen del genotipo de un 

individuo y del ambiente en el que dicho individuo se desarrolla en un 

período de tiempo. Un rasgo es un aspecto o característica particular del 

fenotipo. El color de ojos y del pelo, el tamaño de la mandíbula y la estatura 

son ejemplos de rasgos. 1 

 

Un gen es simplemente un conjunto de instrucciones para hacer algo. Por 

tanto, un único gen podría «activarse» (es decir, «expresarse») para producir 

una proteína que afecte al desarrollo de un rasgo en un determinado tejido o 

área del cuerpo. El mismo gen también podría «activarse» para producir 

exactamente el mismo tipo de proteína en un área diferente del cuerpo, lo 

que afectaría al desarrollo de un rasgo muy diferente en otro tejido. 

 

Los rasgos pueden tener una herencia autosómica recesiva, dominante, 

ligada al cromosoma  X recesiva o dominante o ligada al cromosoma Y. 

 

La naturaleza de estos rasgos basados en la familia pueden estudiarse 

elaborando linajes o árboles genealógicos, indicando qué miembros de la 

familia tienen el rasgo y cuáles no. La elaboración de un linaje como parte de 

la historia clínica del paciente está indicada cuando más de un miembro de la 

familia inmediata está afectado.  
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Cuando una persona hereda un alelo genético o genotipo que suele 

asociarse con un rasgo específico, pero el rasgo no es evidente en ella, se 

dice que dicho rasgo presenta ausencia de penetrancia en ese individuo y 

penetrancia incompleta. 

 

Aunque el rasgo en cada individuo puede estar presente o no cuando se 

habla de penetrancia, si está presente, puede variar en cuanto a gravedad o 

grado de expresión. Por tanto, no todos los individuos con el rasgo pueden 

tenerlo en igual medida y pueden presentar grados variables de efecto o 

gravedad. 

 

La aparición de dos o más rasgos juntos, con más frecuencia de lo que sería 

previsible por el simple azar, define un síndrome. 1-3  

 

Una mutación es el cambio, en general irreversible, de una característica del 

genoma. Este cambio, que por otro lado puede ser observado 

inmediatamente a nivel del fenotipo, se transmite como un nuevo rasgo 

hereditario.  

 

Todos los seres vivientes, sin excepción, sufren mutaciones en sus genomas 

y este proceso es fundamentalmente aleatorio. Las mutaciones pueden 

presentarse sobre células somáticas o germinales, en células embrionarias o 

adultas, en cada caso con consecuencias diferentes. Pueden afectar tanto 

secuencias que codifican para proteínas como secuencias regulatorias o 

repetitivas.  
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Las mutaciones tienen ventajas e inconvenientes: una ventaja es que la 

aparición de mutaciones permite a los individuos adquirir polimorfismos 

(variabilidad genética) y por consecuencia evolucionar; un inconveniente es 

que la mayor parte de esas mutaciones tienen efectos deletéreos o 

patológicos, representados por las enfermedades hereditarias.  

 

Durante el transcurso del desarrollo embrionario temprano, las células del 

organismo se multiplican a una velocidad muy rápida y por lo tanto pueden 

surgir muchas mutaciones. Dentro de esas mutaciones, muchas provocan la 

muerte de las células que las portan y son eliminadas del organismo. En 

otros casos, las mutaciones pueden impedir que las células se diferencien 

hacia un tejido en particular. Finalmente, algunas mutaciones no afectan ni 

las funciones ni la sobrevida de la célula, por lo que son transmitidas a las 

generaciones siguientes.  

 

Teniendo en cuenta la naturaleza de la alteración a nivel del genoma, los 

genetistas clasificaron históricamente a las mutaciones en puntuales 

(genéticas)  y cromosómicas. 

 

La mutación puntual comprende un ensamble de varios eventos diferentes a 

nivel del ADN. En algunos casos se trata de cambios muy simples, como el 

reemplazo de un nucleótido por otro (sustituciones). 3 
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La sustitución de un nucleótido por otro puede ser diferenciada en dos clases 

de eventos 

● La transición es el reemplazo de una base pirimídica por otra base 

pirimídica o de una púrica por otra púrica (figura 2).3-4 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 2 Transición de un nucleótido. 
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● La transversión es el reemplazo de una base pirimídica por una base 

púrica viceversa (figura 3).3 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 3 Transversión de  nucleótido. 

 

El cromosoma tiene una morfología lineal con dos cromátides que se unen 

por el centrómero y le divide en un brazo corto o brazo “p” y un brazo largo o 

brazo “q”. Los extremos de cada cromosoma se denomina telómeros    

(figura 4).4 

 

Figura 4 Morfología de los cromosomas. 

 

Las alteraciones cromosómicas pueden ser numéricas o estructurales: 
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Anomalías numéricas de los cromosomas  

Entre las anomalías numéricas cromosómicas se encuentra la poliploidía y la 

aneuploidía.  

● La poliploidía consiste en la presencia de un grupo completo de 

cromosomas múltiplo de 23 adicionales en la célula. La triploidía (69 

cromosomas) y la tetraploidía (92 cromosomas) producen abortos 

espontáneos y todas son incompatibles con una supervivencia a largo 

plazo.4 

● La aneuploidía se define como aquellas células que contienen un 

número de cromosomas no múltiplo de 23 y presentan ganancia o 

pérdida de cromosomas. Se trata de monosomías o trisomías que 

afectan a un cromosoma aunque puede implicar a más de uno. 

Pueden afectar a los autosomas o a los cromosomas sexuales. Por 

ejemplo la trisomía en el cromosoma 21 representaría al Síndrome de 

Down. (figura 5).5 
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Figura 5  Cariotipo de una persona con trisomía 21. 

 

Anomalías estructurales de los cromosomas  

Entre las alteraciones estructurales encontramos diversas anomalías:  

● Translocación: Es el intercambio de material genético entre 

cromosomas no homólogos (figura 6 ).4  

● Inserción: Es una anomalía cromosómica en la que el material de un 

cromosoma se inserta en otro cromosoma no homólogo. (figura 7).4  

● Inversión: Consiste en dos rupturas en un cromosoma y se inserta el 

fragmento perdido en sentido inverso (figura 6)4 

● Deleciones o duplicaciones: Consisten en una pérdida (deleción) o 

ganancia (duplicación) de un segmento cromosómico que genera un 

desequilibrio cromosómico (figura 6).4 
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Figura 6 Translocación, inversión, deleciones o duplicaciones de un 

cromosoma.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 7 Inserción de un cromosoma a otro cromosoma.                                         
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1.2 Desarrollo embriológico de cabeza y cara 

 

En las primeras etapas de la vida embrionaria, se empieza a originar las 

primeras estructuras que formarán la cabeza y cara.  

 

Para su estudio podemos dividir el desarrollo de la cabeza en dos porciones:  

❖ Porción neurocraneana 

➢ Presenta un desarrollo acelerado en las primeras semanas 

embrionarias. Da origen a las estructuras óseas o de sostén 

(calota craneal), el sistema nervioso central y los órganos 

sensoriales de la cabeza (ojos, oídos y porción olfatoria). Deriva 

del ectodermo (ectomesénquima) y en menor proporción del 

mesodermo (en porción externa del oído principalmente).  

 

❖ Porción visceral 

➢ Los principales elementos que intervienen en la formación de la 

porción visceral son los arcos branquiales y sus derivados. 5, 6 

.  
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Arcos faríngeos 

Aparecen en la cuarta y quinta semana del desarrollo del embrión. Presentan 

un núcleo mesenquimatoso y separaciones llamadas hendiduras faríngeas. 

Los arcos faríngeos contienen, un elemento muscular y un nervio craneal 

específico. Están revestidos por ectodermo por fuera y endodermo por 

dentro. La porción externa de cada arco faríngeo da origen a los siguientes 

órganos: (figura 8).5-6 

 

Figura 8 Primer y segundo arco faríngeo. 

 

 

● Primer arco: Proceso mandibular, hueso cigomático, cartílago de 

Meckel (que da origen a los huesos del oído medio, ligamento 

esfenomandibular y sirve de guía para la formación de la mandíbula); 

proceso maxilar (que formará el maxilar superior). 

● Segundo arco: Arco hioideo que formará el hueso hioides, apófisis 

estiloides, estribo y porciones adyacentes del cuello (figura 9).5-6  
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● Tercer arco: Cuerno mayor del hioides y parte inferior el cuerpo del 

hioides (figura 9).  

● Cuarto, quinto y sexto arcos: Cartílagos laríngeos (tiroides, 

cricoides, aritenoides, corniculado y cuneiforme).   

 

 

  

   

Figura 9  Derivados de los arcos faríngeos. Rojo: Derivados del primer arco  faríngeo. Azúl: 

Derivados del segundo arco  faríngeo. Amarillo: Derivados del tercer arco faríngeo. Verde: 

Derivados del cuarto arco faríngeo. 

 

 

 

Entre cada arco el endodermo se evagina formando las bolsas faríngeas. Los 

órganos que forman las bolsas faríngeas son los siguientes: (figura 10).5 

● Primera bolsa: conducto auditivo externo. oído medio, tuba auditiva, 

membrana timpánica. 

● Segunda bolsa: amígdala palatina.  
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● Tercera y cuarta bolsas: glándulas paratiroides y el timo. 

 

Figura 10 Derivados de las bolsas faríngeas. 

 

El desarrollo de la cara está directamente asociada al mesodermo del 

proceso frontonasal y los arcos branquiales, así como el ectodermo y 

endodermo que los reviste.  

 

Entre las estructuras primarias que podemos observar en el embrión de 4 a 5 

semanas está el estomodeo que es el orificio de la boca. Cuando el embrión 

tiene 42 días de vida, se distinguen 5 prominencias mesenquimatosas: 

(figura 11).5-6 

● Prominencias maxilares inferiores: primer arco faríngeo en posición 

caudal respecto al estomodeo. 

● Prominencias maxilares superiores: Porción dorsal del primer arco 

faríngeo en posición lateral  respecto al estomodeo. 
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● Prominencia frontonasal: Elevación ligeramente redondeada en 

posición craneal con el estomodeo.  

● Las dos fosas olfatorias, que quedan separadas del estomodeo por 

la membrana buconasal y las bolsas faríngeas.  

 

Figura 11 Procesos derivados del primer arco faríngeo. 

 

Los músculos que derivan de cada arco branquial son inervados por nervios 

propios, por lo que se puede explicar la diferencia de inervación que presenta 

cada región. A groso modo la inervación está relacionada de la siguiente 

manera: (figura 12).5-6 

 

● Primer arco branquial: V nervio par craneal o Trigémino. 

● Segundo arco branquial: VII nervio par craneal o Facial.  

● Tercer arco branquial: IX  nervio par craneal o Glosofaríngeo.  

● Cuarto, Quinto y Sexto arco branquial: X par o Vago. 
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Figura 12 Origen de los nervios craneales derivados de los arcos faríngeos.

  

      

La cara queda conformada por el proceso frontonasal y los procesos 

mandibulares y maxilares que se originan del primer par de arcos 

branquiales. Los proceso nasomedianos y nasolaterales son porciones del 

proceso frontonasal que crecen alrededor de las placodas olfatorias y que 

delimitan la nariz. Estos procesos se aproximan a la parte media de la cara 

donde se unen y forman el dorso de la nariz, el filtrum (en la parte media del 

labio superior) y el paladar primario. Estas estructuras reciben el nombre de 

segmento intermaxilar. 

Las mejillas se forman por las partes superiores de los procesos maxilares. 

El labio superior se forma del proceso maxilar que emite una prolongación en 

la región interna del filtrum. Los procesos mandibulares generan el labio 

inferior, el mentón y las partes inferiores de las mejillas. El mesodermo que 

forma parte de la estructura de la cara solo da origen a la dermis y tejido 

subcutáneo, no da origen a los músculos faciales, ya que ellos derivan de los 

segundos arcos branquiales (figura 13). 5-7 
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Figura 13 Unión de las prominencias faciales en la línea media. 

 

El paladar está constituido por el paladar primario y el secundario. El paladar 

primario es una pequeña lámina triangular que crece en la porción medial de 

los procesos nasomedianos, cuya base es anterior.  

El paladar secundario es el que se desarrolla de los procesos palatinos. Son 

dos placas laterales que poco a poco se unen en el centro. Primero en la 

porción anterior, uniéndose al paladar primario, y luego en la porción 

posterior. Esta unión se ve bloqueada al inicio de la formación de la lengua 

pues esta queda interpuesta en el camino. Luego la lengua baja en el piso de 

la boca y cede paso para la unión de los paladares secundarios. En la 

porción anterior se osifican los paladares primario y secundarios y en la 

porción posterior no se osifican, dando lugar al paladar blando. 

 

La nariz surge por la diferenciación de los procesos nasomediales  y 

nasolaterales que rodean las placodas olfatorias. Cuando esta placodas 

migran al interior del mesodermo superior de la región, forman una cavidad 

que queda separada de la boca por una membrana llamada membrana 

oronasal. Conforme avanza el desarrollo del embrión, las membranas 

oronasales desaparecen en su porción posterior y las cavidades se 

comunican por una apertura llamada coana primitiva. La coana definitiva se 
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forma al fusionarse los paladares secundarios. Las fosas nasales poco a 

poco se aproximan a la región media y comprimen el mesodermo que las 

separa formando así el tabique nasal.  

Los cornetes superior, medio e inferior surgen como láminas a partir de las 

paredes externas de ambas fosas nasales. Los senos paranasales surgen 

como invaginaciones del epitelio nasal en el espesor de los huesos frontales, 

maxilares, etmoides y esfenoides. 6,7 

 

La boca queda formada por el estomodeo y la parte anterior de la faringe. En 

la cavidad bucal se encuentran las siguientes estructuras que poseen 

revestimiento del ectodermo  

● Paladar duro  

● Las mejillas  

● Las glándulas parótidas  

● Los labios y encías  

● El esmalte de los dientes  

Las estructuras que poseen revestimiento del endodermo podemos 

encontrar:  

● El paladar blando  

● La lengua  

● El piso de la boca 

● El parénquima de las glándulas submaxilares y sublinguales  

 

Los labios aparecen por el engrosamiento del mesodermo en el borde más 

externo de los procesos nasomedianos y maxilares.  

De la misma manera aparece la cresta gingival en el lado interno de los 

labios. Esta cresta queda ubicada justo en el límite entre el ectodermo del 

estomodeo y el endodermo de la faringe primitiva.5, 6 
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Durante la cuarta semana los esbozos linguales están formados por las dos 

protuberancias linguales laterales y el tubérculo impar (originando el del 1er 

arco faríngeo)  y la eminencia hipobranquial o cópula (que se desarrolla a 

partir de los arcos faríngeos  2do, 3ro y 4to). Las dos primeras estructuras se 

unen entre sí para dar origen a los 2/3 anteriores de la lengua, quedando el 

tercio posterior formado por la cópula. 

Dado que los orígenes de la lengua son varios, así es la inervación que 

recibe. La parte anterior está inervada por el trigémino y la posterior por el 

glosofaringeo y el vago. Los botones gustativos reciben además inervación 

del facial en la porción anterior y del glosofaringeo y vago en la posterior, 

aunque el glosofaringeo cruza parte del límite de la "V" lingual que separa la 

porción anterior de la posterior.  

La lengua está separada en sus dos tercios anteriores del piso de la boca por 

una proliferación endodérmica que genera una membrana entre el piso y la 

lengua, que luego se reabsorbe quedando únicamente el frenillo como 

vestigio. 6,7 
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1.3 Clasificación de las anomalías craneofaciales 

 

Fue  Hipócrates  quien  realizó  la  primera  descripción  de  malformaciones  

craneales,  asociándose  a  la  sutura  involucrada.   

 

El  médico  particular  de  Juliano  El  Apóstata,  llamado  Oribasio  de  

Pérgamo  reportó  malformaciones  craneofaciales,  asociadas  a  

deformidades palatinas. 

 

Hacia 1800, el alemán Samuel Sommerring  describió  el  crecimiento  y  

función  de  las  suturas craneales, treinta años después, Otto observó que el 

cierre prematuro de las suturas, impedía el crecimiento  apropiado  de  

cráneo  compensando  éste,  a  expensas de las suturas no afectadas. 

 

Posteriormente estas observaciones condujeron a Virchow a la introducción  

del  término craneosinostosis, definido  como  malformación  caracterizada  

por  la  fusión  prematura  de una o más suturas craneales. A partir de ese 

momento,  han  sido  varios  los  médicos  que  han  asociados  a  las  

craneosinostosis  con  otras  alteraciones.8  

 

Fue Thomson, quien realizó estudios de audición en sujetos con 

malformaciones de oído externo en 1846. 

Berry describió colobomas en el párpado inferior en 1889, mientras  que  en  

una  reunión  de  la  Sociedad  Londinense de Oftalmología en 1900, 

Treacher Collins  presentó  a  dos  pacientes  con  malformaciones  oculares 

y defectos de los huesos malares (figura 14).8,11 
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Figura 14 Treacher Collins.  

 

Finalmente en 1944, Franceschetti, Zwahlen y Klein publicaron una extensa 

revisión de las manifestaciones clínicas  en  sujetos,  con  las  

malformaciones  previamente descritas por Collins, asociándose a un 

síndrome, al que llamaron la disostosis mandibulofacial o Síndrome de 

Treacher  Collins.  Mientras  que  en  diversas  regiones  europeas,  es  

conocido  como  el  Síndrome  de  Franceschetti-Klein. 

 

Durante el siglo XX se realizaron avances  en  el  manejo  de  estos  

pacientes,  se  realizaron las primeras clasificaciones incluyendo a las 

malformaciones de labio y paladar. 

 

En 1973 se lleva a cabo el Segundo Congreso Internacional de Fisura 

Palatina, realizado en Copenhague, donde Paul Tessier, el padre de la 

cirugía craneofacial moderna, introdujo un sistema de clasificación para 

describir los planos anatómicos a lo largo de los cuales caen las hendiduras 

faciales o fisuras faciales. 8,11 
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En 1981 se reúne el Comité de Nomenclatura y Clasificación de las 

Anomalías Craneofaciales derivada de la Asociación Americana de Fisura 

Labiopalatina. El comité propuso una clasificación simple, dividida en cinco 

categorías:9 

 

I- Fisuras Faciales/ Encefaloceles/ Disostosis.  

II- Atrofia/ Hipoplasia.  

III- Neoplasias. 

IV- Craneosinostosis.  

V- Inclasificables. 

 

A continuación se describen brevemente las características generales de 

cada categoría. 

 

Categoría I  

A) Fisura facial  

El sistema de clasificación se divide en fisuras faciales según su ubicación 

alrededor de la órbita y la boca, en relación con la línea media, sitio común 

entre el cráneo y la cara, donde parten vectores. 

Esta clasificación es aceptada en forma internacional y permite una 

comunicación concisa y efectiva entre los diferentes especialistas.9  

 

Los números 0 a 7 corren inferiores a la órbita (fisuras faciales) medial a 

lateral, el número 8 se ejecuta en la porción lateral de la órbita, y los números 

9 a 14 corren superiores a la órbita de lateral a medial (fisuras craneales).  

 

Las fisuras comúnmente tienen componentes craneales y faciales. Tienden a 

tener una mayor afectación de los tejidos blandos cuando se localizan 

medialmente al foramen infraorbitario y una mayor afectación ósea cuando 
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se ubican lateralmente a este punto de referencia. Las fisuras clínicamente 

significativas se describen a continuación. 

 

Fisura número 0: esta hendidura se caracteriza por la ausencia completa del 

tabique premaxilar y nasal con verdadero labio leporino medio. 

 

Fisura número 3 (oro-naso-ocular): esta hendidura se produce en el sitio de 

unión del maxilar embrionario y la prominencia nasal. La hendidura del labio 

se presenta como un defecto entre los incisivos caninos y laterales. La 

hendidura típicamente abarca la base alar y la región intermedia del canto. 

En casos severos, la hendidura puede entrar en la órbita medial al punctum. 

 

Fisura número 6: Explica el coloboma del párpado inferior y ausencia o 

deficiencia de pestañas, de los dos tercios mediales del mismo párpado. 

 

Fisura número 7: Se manifiesta por hipoplasia o ausencia del arco 

cigomático, micrognatia, malformaciones auriculares y alteración y fusión o 

ausencia de los músculos temporales y maseteros, así como de  músculo 

elevador del labio superior. 

 

Fisura número  8: Cuadro facial con ausencia del borde orbitario lateral 

produciendo la fisura palpebral antimongoloide es tan característica de este 

síndrome. 

Las fisuras del 6 a 8: Se presentan con mayor frecuencia en pacientes con 

microsomía hemifacial y síndrome de Treacher Collins.9  

 

Fisura número 10: esta hendidura se extiende hasta el hueso frontal cerca 

del tercio medio de la órbita y el párpado. El desplazamiento inferolateral de 

la órbita y el globo con frecuencia están presentes en casos significativos. Un 



 
 

 
 
 

 

 

 
31 

efecto de masa asociado con un posible encefalocele fronto-orbital, un 

defecto en el que el tubo neural sobresale en la órbita,                          

puede ser una causa subyacente de la desfiguración orbital. 

Fisura número 14 (displasia frontonasal): en esta hendidura, la nariz suele 

estar bífida. Los encefaloceles de línea media pueden estar presentes, así 

como el telecanthus. Aunque la excesiva distancia entre las órbitas puede 

ser el resultado de la inserción anormal de los tendones cantal, las órbitas 

óseas no están excesivamente separadas (hipertelorbitismo) (figura 15).9  

 

Con respecto a esta clasificación el Síndrome de Treacher Collins se ubica 

en las categorías I y II.  8,9  

 

 

Figura 15 Clasificación de fisuras faciales por Paul Tessier. 

 

B) Encefalocele  

El encefalocele es una enfermedad rara del desarrollo, del grupo de los 

defectos en el cierre del tubo neural (tubo longitudinal central del embrión 

que origina el encéfalo, médula espinal y otros tejidos del sistema nervioso 

central), lo que normalmente se produce durante la cuarta semana de la 

gestación; cuando estos defectos en el cierre del tubo neural afectan al 

cerebro dan lugar a anencefalia y encefalocele y si se localizan en columna 

vertebral provocan espina bífida.  
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El encefalocele se caracteriza por herniación o protrusión de parte del 

encéfalo y de las meninges a través de un defecto craneal; si solamente 

protruyen las meninges se denomina meningocele craneal, mientras que si 

protruye el ventrículo se denomina meningohidroencefalocele. 

 

El contenido típico de la herniación es líquido cefalorraquídeo y tejido neural 

que se conecta al cerebro a través de un estrecho pedículo; la cubierta del 

saco herniario puede variar desde una capa bien formada con piel y cabellos 

a una delgada capa meníngea; por lo que la lesión puede estar totalmente 

cubierta por piel, o alternar con zonas desprovistas de ésta, que dejan el 

tejido nervioso al descubierto.9  

 

C) Disostosis 

La disostosis facial describe un conjunto de anomalías raras, clínicamente y 

etiológicamente heterogéneas del esqueleto craneofacial, se pueden 

subdividir en dos tipos: 

● Disostosis mandibulofacial, que se presentan sólo con defectos 

craneofaciales. Se manifiesta al nacer como hipoplasia maxilar, 

cigomática y mandibular, junto con paladar hendido y / o defectos del 

oído. Se han descrito varios síndromes de disostosis mandibulofacial 

distintas; sin embargo, clínicamente, el mejor entendido es el 

síndrome de Treacher Collins. 

● Disostosis acrofacial, presentan anomalías craneofaciales similares a 

las observadas en la disostosis mandibulofacial, pero con la adición de 

defectos en las extremidades. Las disostosis acrofaciales incluyen los 

trastornos bien caracterizados del síndrome de Miller y el síndrome de 

Nager  así como las afecciones identificadas más recientemente, 

como la disostosis acrofacial tipo Cincinnati.9  
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Categoría II Atrofia / hipoplasia 

Atrofia hemifacial, entidad pocas veces vista en la práctica clínica, es una 

enfermedad progresiva que suele comenzar en la adolescencia o en la 

primera juventud. Comienza en la zona paramedial de la cara con atrofia del 

tejido subcutáneo graso. La piel situada por encima, los músculos faciales 

por debajo y en algunos casos los huesos y cartílagos de la cara, pueden 

estar atrofiados. Puede aparecer en la literatura con otros términos como: 

Enfermedad de Romberg, Síndrome de Parry-Romberg y Trofoneurosis 

Facial.  

En las manifestaciones clínicas de la enfermedad pueden observarse con 

frecuencia la caída de las pestañas y una calvicie anterior; también puede 

haber atrofia ipsilateral de la lengua. 

 

Los músculos faciales disminuyen de tamaño, pero conservan su función, los 

huesos y cartílagos faciales están poco desarrollados dependiendo de la 

edad en que apareció la enfermedad. Ya que los huesos de la cara no 

alcanzan el 90% de su tamaño adulto hasta que el individuo no tiene 12 ó 13 

años, de comenzar la enfermedad en la primera infancia, provocará las 

lesiones óseas más importantes.9  

 

Categoría III Neoplasias / hiperplasias 

Los tumores considerados dentro de las anomalías craneofaciales son:  

a) Displasia fibrosa ósea. 

 b) Neurofibromatosis. 
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Categoría IV Craneosinostosis 

La craneosinostosis es una entidad que se caracteriza por el cierre precoz de 

una o más suturas craneales, lo que produce un crecimiento y desarrollo 

anormal del cráneo. Este concepto agrupa varios tipos según las suturas 

afectadas y las malformaciones asociadas.9  

 

Para comprender los resultados del cierre prematuro de una sutura es 

esencial referirse a la denominada “Ley de Wirchow”, la cual, al soldarse 

precozmente una sutura craneal, se altera el crecimiento óseo. Este 

crecimiento, que normalmente tiene lugar en sentido perpendicular a dicha 

sutura, pasa a realizarse en forma compensatoria en otros sentidos 

ocasionando una alteración en el volumen o en la morfología del cráneo y la 

cara.9   

 

La dismorfia craneal es de aparición precoz, precediendo en algún tiempo a 

las manifestaciones neurológicas que se pueden originar. Esta deformidad 

está directamente relacionada con la sutura afectada y, según la 

conformación que adopte, recibirá diferentes denominaciones. 

 

La clasificación más utilizada por ser considerada útil y práctica corresponde 

a la de los autores David y Poswillo que las divide en dos grandes grupos:9 

 

A) No sindromáticas o simples  

●  Escafocefalia es el cierre precoz y exclusivo de la sutura sagital que 

separa a los huesos parietales, lleva al crecimiento del cráneo paralelo 

a la sutura cerrada y a la imposibilidad de crecimiento transversal. El 

resultado es una cabeza alargada en sentido anteroposterior que 

recuerda a un barco volcado (figura 16).9  
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● Braquicefalia es el cierre precoz y bilateral del complejo suturario 

coronal, constituido a su vez por dos componentes; el primero fronto-

temporal cuyo compromiso originará un cráneo corto y ancho, el 

segundo etmoido-esfenoidal del cual resulta al comprometerse la 

hipoplasia del tercio medio facial. Ocasiona exoftalmo, hipertelorismo y 

retrusión del tercio medio facial (figura 17).9  

● Trigonocefalia resulta del cierre prematuro de la sutura frontal o 

metópica. La frente es estrecha y prominente en su línea media con 

una forma triangular y se aprecia hipotelorismo. 

● Oxicefalia es el cierre precoz de todas las suturas del cráneo.  Los 

antecedentes son de un cierre prematuro de fontanelas, en los cuales 

existe un cráneo armónicamente pequeño y cuyo diagnóstico 

diferencial se plantea con la microcefalia.9  

● Plagiocefalia es el cierre prematuro que  se limita a sólo una sutura 

coronal. La deformidad es asimétrica con aplanamiento del lado 

afectado e hipoplasia de la órbita correspondiente (figura 18).9 

 

 

 

Figura 16 Escafocefalia.                                 Figura  17 Braquicefalia. 
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                Figura 18 Plagiocefalia. 

 

B) Sindromáticas o complejas 

➢ Crouzon  

➢ Apert  

➢ Carpenter 

➢ Chotzen  

➢ Pfeiffer  

➢ Otros Síndromes 

 

Durante  las  últimas  dos  décadas  del  siglo  XX  y actualmente  en  el  siglo  

XXI,  las  grandes  y  novedosas  técnicas  de  biología  molecular  nos  han  

brindado  la oportunidad de conocer la complejidad de la morfogénesis  

craneofacial,  identificando  el  papel  de  varios genes implicados en el 

desarrollo óseo, como son por ejemplo, los genes de la familia HOX, SHH, 

los factores  de  crecimiento  fibroblástico,  los  retinoides, las proteínas 

morfogénicas del hueso, los genes involucrados en la craneosinostosis y las 

metaloproteinasas de matriz. Actualmente, existe la posibilidad de realizar 

diagnósticos oportunos, abordajes multidisciplinarios adecuados y mejor 

conocimiento de fisiopatología de éstas enfermedades. 8 
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CAPÍTULO 2 SÍNDROME DE TREACHER COLLINS 

2.1 Definición  

 

El síndrome de Treacher Collins es un desorden de carácter genético 

producido por una mutación de los genes TCOF1, POLR1C y POLR1D, 

habiendo sido descrito por primera vez en 1846 por Thompson y Toynbee, y 

en 1900 fue Edward Treacher Collins quien describió sus principales 

manifestaciones y le asignó el nombre con el cual se conoce a este 

síndrome. 25  

 

El cuadro clínico que presenta el Síndrome de Treacher Collins se 

caracteriza por una anormalidad en el desarrollo de estructuras faciales y 

craneales bilaterales, presentándose hipoplasia de huesos cigomáticos y del 

maxilar inferior, alteración en la audición debido a malformación de los 

pabellones auriculares y de los conductos auditivos, alteraciones dentarias, 

problemas en la visión, en el lenguaje, como también en la respiración y 

deglución, que pueden llegar a ser potencialmente mortales de acuerdo a la 

gravedad.20, 25, 26  

 

En casos gravemente afectados, puede causar la muerte perinatal debido a 

una vía aérea comprometida. Por el contrario, las personas pueden verse tan 

levemente afectadas que puede ser difícil establecer un diagnóstico 

inequívoco únicamente mediante un examen clínico. De hecho, algunos 

pacientes solo son diagnosticados después del nacimiento de un niño más 

gravemente afectado. 

 

El síndrome de Treacher Collins no tiene cura, pero todas las 

manifestaciones clínicas que presenta el paciente, pueden ser tratadas a 

tiempo, evitando posibles complicaciones. 25, 26 
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2.2 Epidemiología 

 

Las anomalías craneofaciales representan aproximadamente un tercio de 

todos los defectos congénitos de nacimiento. 

 

Los defectos de nacimiento y las enfermedades genéticas son causa 

importante de morbi-mortalidad, por lo que constituyen un problema de salud 

pública. En México, según el informe del Consejo Nacional de Población 

(CONAPO) , las enfermedades congénitas han aumentado a partir de 1997 y 

desde entonces ocupan el segundo lugar de las causas de muerte  en niños 

de uno a cuatro años, la tercera en niños de cinco a 14 años y como causa 

de morbilidad general ocupa el número 20. 

 

El Síndrome de Treacher Collins afecta a hombres y mujeres en igual 

número. Se estima que la prevalencia está entre 1 en 10,000-50,000 

individuos en la población general. Algunas personas levemente afectadas 

pueden no ser diagnosticadas, lo que dificulta la determinación de la 

frecuencia real del trastorno en la población general. 

 

La prevalencia en este síndrome con una nueva mutación sin antecedentes 

familiares del trastorno ocurre en el 60% de los casos. Por otra parte, si uno 

de los padres está afectado por el síndrome, existe una probabilidad del 50% 

de riesgo de transmitir el gen anormal a su hijo. 

 

 

 

 

 



 
 

 
 
 

 

 

 
39 

Estos niños presentan una alta tasa de mortalidad por presentar problemas 

respiratorios desde los primeros días de nacimiento. Las anormalidades 

adicionales que pueden contribuir a las dificultades respiratorias o de 

alimentación incluyen el estrechamiento u obstrucción de las vías 

respiratorias nasales (estenosis o atresia de coanas). 11, 15, 20 
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2.3 Etiopatogenia 

 

El Síndrome de Treacher Collins es una condición que presenta varias 

anomalías craneofaciales, causadas por un trastorno en el desarrollo  facial 

caracterizada por una hipoplasia de porciones de la cara y del cráneo. 

 

El desarrollo craneofacial depende de una población migratoria multipotente 

de células de la cresta neural, que generan la mayor parte del hueso y el 

cartílago de la cabeza y la cara.20 

 

El desarrollo de la cara y el cráneo durante la embriogénesis es un proceso 

complejo y orquestado que involucra la proliferación celular, la diferenciación, 

la migración y la apoptosis selectiva. 

 

El desarrollo craneofacial fetal es una compleja serie de eventos que ocurre 

entre la tercera y la octava semanas de gestación. Durante las etapas 

iniciales, se forman cinco procesos faciales (uno frontal, dos maxilares, dos 

mandibulares) y luego se fusionan (en la sexta semana de gestación) para 

formar el rostro humano.20 

 

Las células de la cresta neural de la zona craneal y vagal van a dar lugar al 

ectomesénquima de la región cráneo-cérvico-facial y arcos branquiales, a 

partir del cual se diferencian los procesos faciales. Una de las características 

más importantes en la formación de la cara la constituyen los 

desplazamientos y multiplicación celular que dan como resultado la 

formación de los mamelones o procesos faciales.7 

 

La teoría clásica establece que la fisura ocurre cuando el proceso de fusión 

se interrumpe. Sin embargo, otras teorías proponen que la patogénesis está 
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relacionada con el infarto de vasos sanguíneos primordiales, bandas 

amnióticas, falla de ciertas zonas de desarrollo de la cara para desarrollar 

completamente, o errores en la migración celular, penetración y 

diferenciación.  

 

Cuando existe una interrupción en la fusión de los componentes que darán 

lugar a las estructuras de la cara, por algún factor genético y / o ambiental; 

por ejemplo: exposición prenatal a la radiación, infecciones virales, 

anomalías metabólicas y compuestos teratogénicos; se interrumpirá la 

formación de músculos, piel y hueso del cráneo y cara, formando hendiduras  

que generalmente afectan apertura bucal, malformaciones de diversas 

porciones del oído externo y otras estructuras que se van formando en el 

mismo tiempo de su desarrollo embriológico. 11,14, 20 

 

El Síndrome de Treacher Collins puede ser el resultado de una penetración 

mesodérmica insuficiente que afecta el grosor del tejido blando y conduce a 

aplasia o hipoplasia maxilar y cigomático. 

 

El síndrome de Treacher Collins es un desorden genético de carácter 

autosómico dominante causado por una mutación de los genes: TCOF1 que 

se halla en el brazo largo (q) del cromosoma 5, en el locus o ubicación 32 y 

33.1.  

La pequeña proporción (1%) de los casos de Síndrome de Treacher Collins 

también se hereda de forma recesiva debido a mutaciones en POLR1C en el 

cromosoma 6p21.1 y POLR1D en el cromosoma 13q12.2.13 

 

El gen TCOF1 codifica una proteína llamada Treacle que juega un papel 

esencial en la transcripción ribosomal del ácido ribonucleico (rRNA)  y la 
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biogénesis del ribosoma  y muestra expresión máxima en las células de la 

cresta neural de los arcos faríngeos. 

 

Está  encargada  de  la  migración  de   las  estructuras  de  la  cara,  en  

especial  a  las  porciones  derivadas  del  primer  y segundo  arco  faríngeo. 

La proteína Treacle causa una reducción en las células de la cresta neural, 

que son necesarias para el desarrollo embrionario craneofacial por 

transcripción génica de ADN. También se ha asociado a la diferenciación 

celular o matriz extracelular. Actúa sobre la interacción y comunicación de 

otras proteínas del citoesqueleto con el núcleo, comportándose como factor 

de transcripción. 25, 29 

 

La proteína Treacle está implicada en la biogénesis ribosomal, transcripción, 

nucleogenesis y tráfico de proteínas entre el núcleo y citoplasma, es 

requerida para la formación de células de la cresta neural y para la sobrevida 

de las células neuroepiteliales. Las mutaciones de TCOF ocasionan 

haploinsuficiencia de la proteína Treacle provocando pérdida de la habilidad 

de las proteínas, para transportarse hacia el núcleo durante el desarrollo del 

primer y segundo arco braquial lo que provoca depleción de las células 

neurales troncales por apoptosis, afectando a su migración entre las 

semanas 8 y-9 de gestación. 13, 20, 22 

 

El gen TCOF1 codifica el complejo de fosfoproteínas nucleolar de baja 

complejidad que contiene señales de exportación nuclear e importación 

nuclear en los dominios N y C, respectivamente, junto con un dominio de 

repetición central que está sujeto a un alto grado de fosforilación por caseína 

quinasa.13   
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La mayoría de mutaciones ocurren en el dominio de importación nuclear 

(dominio N) que conduce a una pérdida de la señal de importación de 

Treacle, sugiriendo que la ausencia de la localización nucleolar puede ser la 

base de la patogénesis del Síndrome de Treacher Collins. 

 

Los arcos branquiales formados durante la embriogénesis contienen una 

gran cantidad de especies migratorias de células pluripotentes  de la cresta 

neural.24, 26, 29 

 

Las células de la cresta neural se forman en el ectodermo neural en la placa 

neural y migran desde el neuroepitelio. Esta migración direccional está 

mediada por agentes químicos atrayentes y repelentes, y por interacciones 

de célula a célula, como la inhibición por contacto. Estas células migran 

posteriormente a objetivos craneofaciales y dan lugar a cartílago, tejido 

conjuntivo, hueso y estructuras nerviosas de la cabeza y el cuello, como los 

arcos branquiales; lo que sugiere que las mutaciones de TCOF1 interrumpen 

la biosíntesis del ribosoma en las células de la cresta neural y el 

neuroepitelio, impidiendo una adecuada migración a las regiones 

craneofaciales, dando lugar a malformaciones craneofaciales, características 

del Síndrome de Treacher Collins.13, 28 

 

Las mutaciones en los  genes de  POLR1C  y POLR1D  se han descubierto 

en pacientes con Síndrome de Treacher Collins sin mutación en TCOF1.13  

El gen POLR1D, localizado en el cromosoma 13q12.2 que contribuye a 

subunidades de ARN polimerasa I y III. Ambas polimerasas tienen un papel 

en el ARN ribosomal y la pequeña transcripción de ARN, respectivamente. 

POLR1C, ubicado en el cromosoma 6p21.1, aporta subunidades a la ARN 

polimerasa I y III.13  
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Una serie de mutaciones en estos genes, ha sido recientemente 

determinado, y se ha  planteado la hipótesis de que las reducciones en la 

parte funcional de ARN polimerasa I o polimerasa III dan como resultado 

cantidades inadecuadas de ribosomas maduros en el neuroepitelio y las 

células de la cresta neural en un momento crítico de la embriogénesis, lo que 

lleva a la posterior activación de la muerte celular. 13, 20, 22 

 

Los primeros conocimientos sobre los roles de POLR1C Y POLR1D en el 

desarrollo embriológico, al igual que el el gen TCOF1 se expresa con niveles 

elevados en tejidos específicos como el ojo, cerebro medio, sistema nervioso 

central y los arcos faríngeos y sus derivados, como el cartílago de Meckel y 

la parte inferior mandíbula. 

 

La expresión de los genes POLR1C Y POLR1D  indica una reducción en el 

número de las células de la cresta neural maduros, que pueblan los arcos 

faríngeos; originando una hipoplasia de los derivados de los arcos faríngeos, 

observado en los pacientes con Síndrome de Treacher Collins.28, 38 

 

El papel de P53 en la fisiopatología del Síndrome de Treacher Collins, 

sugiere un papel distinguible de la biogénesis de los ribosomas maduros. 

 

La proteína P53, derivada del gen Trp53, responde al estrés celular al 

detener las células en la fase G1 del ciclo celular. P53 actúa para mantener 

el equilibrio entre la proliferación celular y la apoptosis en todas las células 

del cuerpo y se sienta en el epicentro de una serie de vías reguladoras 

similares. Los pacientes con mutación en el gen TCOF1, tienen una 

alteración en la expresión del gen Trp53, lo que da lugar a una 

sobreactivación de P53 y proteínas pro-apoptóticas, que predisponen a la 

muerte celular en neuroepitelio. El hallazgo de apoptosis e hipoplasia 
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neuroepitelial y de la cresta neural impide una adecuada migración y 

diferenciación de las células destinadas a formar la estructuras 

correspondientes a cara y cráneo, dando lugar a las manifestaciones clínicas 

craneofaciales que presentan los pacientes con Síndrome de Treacher 

Collins.13 
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CAPÍTULO 3 MANIFESTACIONES CLÍNICAS 
                                                                                                        

Las anormalidades craneofaciales tienden a involucrar el subdesarrollo del 

complejo cigomático, los pómulos, las mandíbulas, el paladar y la cavidad 

bucal, lo que puede provocar dificultades respiratorias. 

 

Además, las personas también pueden tener malformaciones oculares, una 

inclinación hacia abajo de la apertura entre los párpados superiores e 

inferiores y anomalías de las estructuras del oído externo y medio, que 

pueden provocar la pérdida de la audición (figura 19).12 

 

También se han informado ocasionalmente como parte de la afección, 

anomalías cerebrales y conductuales como la microcefalia y el retraso 

psicomotor. Los síntomas específicos y las características físicas pueden 

variar mucho de un individuo a otro. Algunas personas pueden estar tan 

afectadas como para no ser diagnosticadas, mientras que otras pueden 

desarrollar complicaciones que ponen en peligro la vida. 14, 20, 21, 25 

Figura 19 Manifestaciones clínicas del Síndrome de Treacher Collins.  
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3.1 Cráneo y cara 
 

Las anormalidades del Síndrome de Treacher Collins son típicamente 

simétricas casi idénticas en ambos lados de la cara. 

 

Los pacientes exhiben pómulos subdesarrollados (hipoplásicos) o ausentes, 

causando que esta área de la cara parezca plana o hundida.  

 

El hueso de la mandíbula inferior está incompletamente desarrollado 

(hipoplasia mandibular), causando que la barbilla y la mandíbula inferior 

parezcan anormalmente pequeñas (micrognatia). 

 

Ciertas estructuras óseas (por ejemplo: procesos coronoides y condilar) que 

anclan porciones del hueso de la mandíbula inferior al músculo pueden ser 

inusualmente planas o estar ausentes (figura 20).20 

 

 

 

Figura 20 Características clínicas en cara 

Los pacientes afectados también pueden exhibir subdesarrollo de la garganta 

(hipoplasia faríngea). La hipoplasia faríngea con subdesarrollo de la 

mandíbula inferior (hipoplasia mandibular) y / o la pequeñez anormal de la 
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mandíbula (micrognatia) pueden contribuir a problemas de alimentación y / 

o dificultades respiratorias (insuficiencia respiratoria) durante la primera 

infancia. 

 
La cara tiene un perfil convexo con mentón y mandíbula retrusivas, que 

está asociado con una maloclusión de clase II (sobremordida).33, 34, 41
 

 
El cráneo es dolicocéfalo en la mayoría de los casos, y la calvicie es una de 

las características más frecuentes. 

 
Las malformaciones cráneo-orbito-cigomáticas incluyen un aumento de 

valores de protrusión del globo, protrusión de la pared medial, y 

disminución de la longitud de la pared orbitaria lateral (figura 21).15 

 

Figura 21 Malformaciones cráneo-orbito-cigomáticas 
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El cuerpo del hueso cigomático puede estar completamente ausente, aunque 

es más común que esté presente pero con un aspecto contundente y 

subdesarrollado.36, 37,  41 

 

El cuerpo del hueso malar presenta una falta de desarrollo y en algunos 

casos una ausencia completa sin fusión con los cigomáticos. Los procesos 

cigomáticos en el hueso frontal presentan una marcada hipoplasia, al igual 

que los músculos pterigoideos. 

 

El hueso mastoides no está neumatizado y frecuentemente se encuentra 

esclerótico. 

El cóndilo mandibular puede presentar una hipoplasia, se encuentra cubierta 

con cartílago hialino o fibrocartílago. 

 

Los senos paranasales son usualmente pequeños o completamente 

ausentes. Existe una reducción de la funcionalidad libre del espacio de las 

porciones nasal, oral y laríngea. 34, 35 
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3.2 Ojos 
 

Las diferencias en los ojos pueden dar a las personas afectadas una 

apariencia facial triste (inclinación antimongoloide). El síntoma ocular más 

común es una inclinación hacia abajo de la apertura entre los párpados 

superior e inferior (fisuras palpebrales). 30, 36, 39 

 

Los síntomas adicionales incluyen una muesca del párpado inferior o 

hendidura del tejido del párpado faltante (coloboma del párpado), ausencia 

parcial de pestañas en el párpado inferior, ojos cruzados (estrabismo) y 

conductos lagrimales estrechos (dacriostenosis) (figura 22). 39 

Ocasionalmente se observan malformaciones del globo ocular que pueden 

incluir hendidura del tejido del iris faltante (coloboma del iris)  u ojos 

anormalmente pequeños (microftalmia).  

La pérdida de visión puede ocurrir en algunos pacientes. El grado de 

discapacidad visual varía según la gravedad y la combinación de 

anormalidades oculares. Las anormalidades del párpado inferior pueden 

causar que los ojos se sequen. 14, 20, 26 

Figura 22 Coloboma del párpado 
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3.3 Oídos 

 

La formación de los oídos, inicia con la formación de la placoda auditiva, 

aproximadamente en la tercera semana del desarrollo, cuando a cada lado 

de la cabeza del embrión se forma un engrosamiento del ectodermo, que 

posteriormente nos dará las estructuras del oído interno. Cualquier error para 

la transcripción de señales para la la formación de dichas estructuras, traerá 

consigo problemas auditivos y en el equilibrio (aparato vestibular). 6,7, 9, 42 

 

Las personas con Síndrome de Treacher Collins pueden desarrollar pérdida 

de audición debido a la falla de las ondas de sonido que se llevan a cabo a 

través del oído medio (pérdida auditiva conductiva).  

 

La pérdida auditiva conductiva generalmente es el resultado de 

anormalidades que afectan las estructuras del oído medio. Pueden tener 

malformaciones o ausencia de los tres huesos pequeños a través de los 

cuales se transmiten las ondas sonoras en el oído medio (yunque, martillo y 

estribo).  

 

Además, las estructuras del oído externo a menudo están ausentes, son 

pequeñas o malformadas (microtia), con estrechamiento (estenosis) u 

obstrucción (atresia) de los conductos auditivos externos, las orejas externas 

pueden estar arrugadas o giradas (figura 23). 20,21, 30, 42 

 

Por el contrario, el oído interno generalmente no se ve afectado, aunque se 

han reportado malformaciones del órgano espiral óseo en el oído interno 

(cóclea) y las estructuras dentro del oído interno que juegan un papel en el 

equilibrio (aparato vestibular).  
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Los síntomas adicionales pueden incluir la presencia de pequeños 

crecimientos de piel o fosas justo en frente del oído externo (etiquetas 

preauriculares). 31,32 

Figura 23 Pabellón auricular deformado 
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3.4 Nariz y alteración en la respiración 
 

El contorno nasal presenta un aspecto de pico de loro con la nariz ancha. La 

longitud de la nariz no se altera, mientras que la punta es inclinada y 

presenta desviación del tabique nasal.   

 

El ángulo nasofrontal suele estar aumentado debido a la inclinación del 

puente nasal, lo que aparenta estar más larga de lo común; esto es causado 

por la hipoplasia de huesos supraorbitales, del hueso malar y los arcos 

cigomáticos. 10, 11, 14, 20 

 

Las fosas nasales son estrechas, los cartílagos alares se visualizan 

hipoplásicos, así como la faringe y los senos paranasales poco 

desarrollados.  

 

La atresia de coanas, es una anomalía muy frecuente en las personas que 

presentan Síndrome de Treacher Collins. Se diagnostica al nacer al 

momento de que se introduce una sonda para aspirar las secreciones del 

recién nacido, se detecta una obstrucción, que se relaciona posteriormente 

con problemas para respirar o apnea del sueño.  
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El diagnóstico definitivo se realiza con una tomografía computarizada, donde 

se observa la obstrucción coanal bilateral , y es confirmado por medio de una 

nasofibroscopia (figura 24). 20, 21, 33,  35 

 

Figura 24  Atresia de coanas 

 

Los niños pueden experimentar apnea obstructiva del sueño que se 

caracteriza por interrupciones cortas repetidas de la respiración normal y el 

movimiento del aire durante el sueño. En algunos individuos severamente 

afectados, pueden desarrollarse dificultades respiratorias potencialmente 

mortales. Por lo que en es necesario la intervención de un equipo médico, 

que tendrá que realizar una intubación endotraqueal o bien una 

traqueostomía. 23, 42 
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3.5 Sistema nervioso 

 

Aproximadamente el 5% de las personas con Síndrome de Treacher Collins 

muestran déficits de desarrollo o problemas neurológicos, como retraso 

psicomotor. Sin embargo, la inteligencia generalmente no se ve afectada por 

el desarrollo normal del lenguaje. Sin embargo, los problemas con el 

desarrollo del habla pueden ocurrir debido a la pérdida de la audición, el 

paladar hendido o las dificultades para producir sonidos debido a la 

distorsión estructural. 

 

No existe evidencia de que el retraso mental sea una característica de este 

síndrome pues según estudios realizados, se determina que el 5% de los 

pacientes afectados por el Síndrome de Treacher Collins sufren de retraso 

psicomotor. 13, 20 

 

La inteligencia sólo se ve afectada por las anormalidades en el desarrollo del 

habla debido a la deficiencia en la audición.  

 

Hoy en día se conoce que los niños con Síndrome de Treacher Collins  son 

tan inteligentes como otros niños siempre y cuando reciban los mecanismos 

de estímulo y tratamientos apropiados. 

 

Se recomienda a los familiares que asistan a terapia psicológica, ya que en 

ocasiones sufren de  depresión o baja autoestima. 14, 37  
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3.6 Deglución 

 
Los pacientes afectados con el Síndrome de Treacher Collins presenta 

subdesarrollo de la garganta (hipoplasia faríngea). La hipoplasia faríngea con 

subdesarrollo de la mandíbula inferior (hipoplasia mandibular) y / o la 

pequeñez anormal de la mandíbula (micrognatia) pueden contribuir a 

problemas de alimentación y / o dificultades respiratorias (insuficiencia 

respiratoria) durante la primera infancia. 20 

 

La micrognatia puede desencadenar serios problemas al respirar y deglutir, 

pues existe glosoptosis que se produce cuando la lengua se desplaza, en 

cavidad bucal, más posteriormente de lo normal.41 

 

Existen también inconvenientes en la deglución, la alimentación del niño se 

obstaculiza, por ello, en casos graves se requiere el empleo de un tubo 

gástrico para la nutrición suplementaria. 25, 36. 
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3.7 Manifestaciones bucales 

 

El espacio retrofaríngeo reducido puede causar discrepancias en la 

erupción dental y en la oclusión. El reducido espacio, la insuficiencia del 

velo faríngeo y alteraciones en la articulación temporomandibular 

provocan perturbaciones en la respiración y, en casos graves, se 

observa paladar hendido o fisurado, completo o incompleto, o la 

combinación de labio y paladar hendido bilateral o unilateral. 

  

En la literatura, los reportes de casos con referencia a aspectos bucales 

es muy limitado, pero se sabe que al menos el 60% de los casos de 

este síndrome cursan con anomalías dentales. 

 

Presentan desviación de la línea media, una mordida abierta anterior y, en 

menor porcentaje, también se observa una mordida abierta posterior, 

teniendo más frecuencia en el lado derecho. Se puede apreciar una 

sobremordida profunda anterior, una protrusión aparente debido a la 

micrognatia que presentan.(figura 25,26)17, 18, 19, 33, 21, 41 

 

     Figura 25 Sobremordida.  
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Figura 26 Micrognatia. 

En algunos casos se puede apreciar una macrostomía, es decir, un 

ensanchamiento de la apertura bucal por lateralización de la comisura 

labial, llegando al borde anterior del masetero a veces muy raramente al 

pabellón auricular, pudiendo ser bilateral o unilateral.17, 18, 19, 25,33,  

 

Estudios cefalométricos revelan que tienen un crecimiento a favor de las 

manecillas del reloj y una maloclusión Clase II.2,18 

 

Los hallazgos dentales incluyen dientes supernumerarios impactados en 

la región anterior del maxilar, hipoplasia, y alteraciones de la posición de 

los incisivos centrales superiores.18,34, 

Se incluye otra anormalidad como lo es la displasia de la articulación  

temporo mandibular.(figura 27).25, 30 
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Figura 27  Displasia de la articulación  temporo mandibular.  

 

 

Trastornos en la forma de los dientes, una opacidad de esmalte en 

especial en dentición permanente, incisivos, premolares y molares, 

hipoplasia del esmalte, presentando los dientes un color blanco 

cremoso, presentan una agenesia dental que parece afectar más a las 

mujeres que a los hombres y que se presenta con mayor frecuencia en 

la dentición permanente,28 microdoncia, rotaciones en los dientes, 

principalmente en incisivos y premolares, y una posición ectópica de los 

dientes. 

Cerca de un 33.3% es la prevalencia de la agenesia dental que padecen 

estos niños, la cual afecta principalmente: 

a)   En el maxilar: Los segundos premolares, incisivos laterales y 

caninos.  

b)      En la mandíbula: Los segundos premolares. 

 

Casi la mitad de los individuos con Síndrome de Treacher Collins presentan 

displasia o aplasia de glándulas salivales mayores, lo que puede aumentar 

significativamente el riesgo de padecer caries. 
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CAPÍTULO 4 DIAGNÓSTICO 

 

El diagnóstico del Síndrome de Treacher Collins se basa en una evaluación 

clínica exhaustiva, un historial detallado del paciente y la identificación de 

hallazgos físicos característicos, así como estudios de imagen y pruebas 

genéticas que nos ayudarán a confirmar con certeza el diagnóstico. 

 

Los parientes, especialmente los padres y hermanos, de un individuo 

diagnosticado con Síndrome de Treacher Collins deben ser examinados 

cuidadosamente porque los casos leves a menudo pasan desapercibidos y 

no son diagnosticados. 

 

4.1 Diagnóstico prenatal  

Las pruebas genéticas moleculares para confirmar un diagnóstico están 

disponibles a través de laboratorios de investigación académicos y 

comerciales para detectar mutaciones en los genes TCOF1.  

 

Aproximadamente el 90-95% de los individuos tienen una mutación 

identificable del gen TCOF1. La mutación se puede detectar antes del 

nacimiento (prenatalmente), mediante técnicas especiales que nos ayudarán 

a identificar anomalías durante el desarrollo intrauterino. Permitiendo a los 

padres tomar las medidas necesarias, y buscar opciones terapéuticas que su 

hijo requerirá al nacer.   

 

Las indicaciones para el diagnóstico prenatal es la edad materna avanzada y 

antecedentes familiares con desórdenes hereditarios. 

 

Existen diferentes maneras para realizar el diagnóstico prenatal y se dividen 

en no invasivas e invasivas.  
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Las técnicas de diagnóstico prenatal no invasiva encontramos los 

ultrasonidos o ecografías; en la actualidad y con los avances de la 

tecnología el ultrasonido nos arroja mejores imágenes para confirmar 

alteraciones en el desarrollo de un feto (figura 29).8, 14,16, 20 

 

Figura 29 Ultrasonido de un feto de 20 semanas de gestación, presentando 

micrognatia. 
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● La ecografía fetal, que usa ondas de sonido reflejadas para crear una 

imagen del feto en desarrollo, puede revelar hallazgos característicos 

que sugieren Síndrome de Treacher Collins.16, 20 

 

● Se ha estudiado y comparado, el empleo del ultrasonido 3D, el cual ha 

tenido mayor sensibilidad que el ultrasonido convencional. El uso del 

ultrasonido 3D supone entonces la ventaja de ofrecer una imagen más 

real de la cara del producto, y brindar mejor consejería a los padres 

para ayudarlos a comprender el padecimiento.   

 

Por otra parte, las técnicas diagnósticas prenatales invasivas son aquellas en 

las que se invade o se introduce físicamente dentro del espacio o entorno 

fetal, por ejemplo, pinchar el saco amniótico para extraer líquido. Por lo que 

todas ellas deben ser realizadas bajo un estricto control de esterilidad. 

 

Estas técnicas deben realizarse durante unas semanas concretas de la 

gestación, para aumentar las posibilidades de obtener un resultado y al 

mismo tiempo disminuir el riesgo de aborto y siempre deben ser efectuadas 

bajo control ecográfico. 

 

Si se quiere realizar estudios cromosómicos, se puede utilizar cualquiera de 

las técnicas que se mencionan a continuación. Sin embargo, las que suelen 

ser más recomendables por poderse hacer antes y con mayor experiencia 

son la biopsia coriónica y la amniocentesis.16 

 

 

 

 



 
 

 
 
 

 

 

 
63 

● Biopsia de corion 

■ Se denomina biopsia de corion a la obtención de vellosidades 

procedentes del área coriónica de la placenta en desarrollo. 

Ésta debe ser siempre efectuada bajo control ecográfico, ya 

sea en forma transcervical o transabdominal, mediante un 

catéter o una pinza adecuada a la edad gestacional. 

■ Con fines de diagnóstico prenatal de defectos cromosómicos o 

enfermedades hereditarias por alteraciones del ADN, la edad 

gestacional óptima se sitúa entre las 11-12 semanas de 

gestación. 

■ Las vellosidades coriónicas son un excelente material para 

efectuar estudios moleculares de ADN y determinaciones 

enzimáticas. 

 

 

● Amniocentesis 

■ Consiste en la extracción de líquido amniótico mediante 

punción transabdominal bajo control ecográfico. 

■ Con fines de diagnósticos cromosómicos o enfermedades 

hereditarias por alteraciones del ADN, habitualmente se realiza 

entre las 14 – 20 semanas de gestación, (idealmente entre las 

15 – 17 semanas de gestación), obteniéndose entre 15 y 20 ml 

de líquido amniótico. 
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● Funiculocentesis u obtención de sangre fetal 

■ Consiste en la obtención de sangre fetal mediante punción 

directa de los vasos funiculares bajo control ecográfico. 

■ Sus principales aplicaciones son: el estudio rápido de los 

cromosomas del feto (el resultado puede obtenerse entre las 24 

– 48 horas), el estudio inmunológico del mismo y el estudio de 

determinadas hemopatías o enfermedades de la sangre. 

■ Esta prueba se puede realizar a partir de la semana 20 de 

gestación hasta el final del embarazo. 

● Embriofetoscopia 

■ La embriofetoscopia consiste en la visualización directa del 

embrión o feto durante el embarazo a través de un instrumento 

llamado endoscopio o fetoscopio. 

■ Permite detectar malformaciones congénitas y enfermedades 

hereditarias. 
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4.2 Diagnóstico de las alteraciones craneofaciales  

Los estudios de rayos X especializados confirmaron la presencia y / o el 

alcance de ciertas anomalías craneofaciales observadas. Por ejemplo, tales 

pruebas de imagen muestran la pequeñez anormal de la mandíbula 

(micrognatia) debido al subdesarrollo del hueso de la mandíbula inferior 

(hipoplasia mandibular), la presencia y / o extensión de la hipoplasia que 

afecta ciertas partes del cráneo y / o la presencia de malformaciones 

adicionales del oído que no se pueden ver durante la evaluación clínica 

 

La cefalometría es otro adyuvante en el estudio de este tipo de pacientes. 

Permite estudiar el comportamiento de crecimiento craneofacial, permitiendo 

además elaborar estrategias de tratamiento o determinar pronóstico. 

 

La tomografía axial computada es una de las herramientas diagnósticas más 

ampliamente empleada y recomendada, ya que permite analizar el tejido 

óseo y blando. La ortopantomografía, la tomografía axial computarizada, 

tomodensitometría, TAC con reconstrucción 3D y resonancia magnética 

nuclear son estudios de gabinete con gran utilidad diagnóstica, ya que 

permiten definir con precisión las alteraciones y pueden ser de gran ayuda 

para el abordaje quirúrgico posterior. 9, 16 
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4.3 Diagnóstico diferencial 
 

El diagnóstico diferencial de este padecimiento comprende el grupo de las 

disostosis craneofaciales, donde se incluyen otras enfermedades raras y 

complejas, que comparten características similares con el Síndrome de  

Treacher Collins. 

 

Existen  muchas ocasiones, en las que el nivel de expresividad que presenta 

el síndrome en el neonato, es muy leve o moderado, lo que hace difícil el 

diagnóstico a primera instancia, por lo que antes de realizar más estudios o 

el diagnóstico definitivo es preciso tener en mente algunos síndromes que 

por sus características clínicas, se correlacionan entre sí.20, 40 

Síndrome de Nager (disostosis acrofacial, tipo Treacher Collins con 

anomalías de las extremidades)  

● Es un trastorno hereditario raro caracterizado por malformaciones 

craneofaciales similares a las de los del Síndrome de Treacher Collins 

que se presentan en asociación con anormalidades de los brazos, las 

manos y / o los pies.  

● Las malformaciones craneofaciales incluyen hipoplasia malar, 

hipoplasia mandibular, micrognatia, orejas externas hipoplásicas, 

malformación de los  canales auditivos externos, fisuras palpebrales 

inclinadas hacia abajo, falta o ausencia de las pestañas inferiores y / o 

párpados superiores caídos (ptosis). 

● Las anomalías de las extremidades incluyen subdesarrollo o ausencia 

de pulgares, ausencia de uno de los huesos en los antebrazos (radio), 

fusión anormal de los huesos en los antebrazos (sinostosis 

radiocubital) y sindactilia.  

● El síndrome de Nager generalmente se hereda como una causa de 

rasgo autosómico dominante en el cromosoma 1q (figura 30).27 



 
 

 
 
 

 

 

 
67 

 

Figura 30 Síndrome de Nager 

 

El síndrome de Miller (disostosis acrofacial postaxial) 

Es un trastorno hereditario raro que se caracteriza por malformaciones 

craneofaciales que se producen en asociación con anormalidades de los 

brazos, las manos y / o los pies.  

● Las malformaciones craneofaciales incluyen hipoplasia malar, 

micrognatia, cierre incompleto del techo de la boca (paladar hendido); 

orejas pequeñas, sobresalientes, "en forma de taza"; y / o ausencia de 

tejido (colobomas) en los párpados inferiores. 

● Existe hipoplasia en miembros, sindactilia,  y / o ausencia de ciertos 

dedos de manos y pies; posicionamiento incorrecto de ciertos dedos 

de los pies; y / o desarrollo inadecuado y / o fusión anormal de los 

huesos en los antebrazos (sinóstosis radiocubital), causando que los 

antebrazos parezcan excepcionalmente cortos. Anormalidades físicas 

adicionales pueden ocurrir en algunos pacientes (figura 31). 



68 
 

● El síndrome de Miller se hereda como un rasgo autosómico recesivo  

causado por mutaciones en el cromosoma 16q.20, 22 

 

Figura 31 Síndrome de Miller. 

 
 
 
 
 

El Síndrome de Goldenhar 

● Es una displasia óculo-aurículo-vertebral, en el que las 

características clínicas que aparecen casi siempre son unilaterales; 

consisten en: microsomía hemifacial, asociado a defectos vertebrales 

(hemivértebras, hipoplasia y cotillas anormales), y a malformaciones 

oculares y auditivas (figura 32). 20, 33, 36 
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Figura 32 Síndrome de Goldenhar. 

 

Microsomía hemifacial.  

● Es un trastorno poco frecuente que se caracteriza por anomalías 

craneofaciales que afectan la mandíbula, la boca y los oídos, además 

de anomalías craneales extracardíacas de los sistemas cardíaco, 

esquelético, renal y extremidades (figura 33).  20, 33, 36 
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Figura 33 Microsomía hemifacial. 

La secuencia de Pierre Robin (Síndrome de Pierre Robin) 

● En la secuencia de Pierre Robin, la hipoplasia de la mandíbula da 

como resultado 

desplazamiento posterior de la lengua, evitando el cierre del paladar y 

produciendo una fisura palatina.  

● La clásica triada de micrognatia, glosoptosis y obstrucción respiratoria. 

Esta dificultad respiratoria característica de estos pacientes sobre todo 

durante el periodo de recién nacidos, está dado por una hipoplasia 

mandibular que provoca la retroposición lingual, lo que obstruye el 

paso de aire.  20, 22, 32, 35 
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4.4  Pronóstico 

 

El pronóstico para las personas que presentan Síndrome de Treacher Collins 

variará en función de la gravedad que se presente el síndrome. 

 

En las presentaciones más graves, los neonatos nacen con dificultad para 

respirar, por lo que sería mortal si no hay un equipo especializado en ese 

momento para tratar los datos de dificultad respiratoria en el recién nacido 

con Síndrome de Treacher Collins. El diagnóstico precoz es esencial, para 

tener oportunamente el equipo y opciones de tratamiento para los pacientes 

que nacen con esta patología. 

 

Cuando la afección es leve y hay un buen tratamiento para corregir las 

malformaciones craneofaciales que pudieran presentar y un buen manejo de 

la vía aérea desde el nacimiento, estos pacientes tienen un progreso 

significativo, junto con el equipo de especialistas y una buena red de apoyo 

familiar, los pacientes con Síndrome de Treacher Collins crecen hasta 

convertirse en adultos de inteligencia normal, que se desenvuelven de 

manera íntegra, tanto personalmente como socialmente. 

 

La atención por medio de la estimulación temprana y fisioterapia llegan a 

presentar un mejor desarrollo intelectual, física y mentalmente, así como una 

mejor calidad de vida. Sin embargo es aconsejable que las personas que 

presentan Síndrome de Treacher Collins y sus familiares lleven un 

tratamiento psicológico, ya que la mayoría llegan a presentar depresión, y 

episodios de baja autoestima, debido a su aspecto facial.  

 

Los pacientes con Síndrome de Treacher Collins necesitan una serie de 

cirugías reconstructivas. En familias con pocos recursos económicos, los 
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tratamientos suelen ser de alto presupuesto, por lo que pueden acercarse a 

asociaciones especiales que financian las cirugías más importantes que los 

pacientes necesitan. 

 

La prevención sólo se puede realizar mediante asesoramiento genético y un 

diagnóstico prenatal oportuno. 
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4.5 Consejo genético 

El asesoramiento genético es un proceso de comunicación acerca de los 

problemas humanos asociados con la ocurrencia, o riesgo de ocurrencia y 

repetición, de un desorden genético familiar.  

Debe ser proporcionado con imparcialidad, para alcanzar la finalidad de 

ayudar al individuo, o la familia, para afrontar su situación relacionada con la 

enfermedad, por medio de información clara para comprender los aspectos 

médicos, modo de herencia y riesgos de repetición que les permita tomar 

decisiones razonadas acerca del motivo de su consulta. 

 La finalidad de la información es ayudar al individuo, o a la familia, para 

afrontar su situación relacionada con la enfermedad por la que consulta. 

Debido a la complejidad que puede tener su problemática, el asesoramiento 

genético debe incluir suficiente información, de tal manera que quien la 

recibe pueda: 

● Comprender los aspectos médicos, incluyendo el diagnóstico, curso 

probable de la enfermedad y manejo posible. 

●  Apreciar la forma en que la herencia contribuye para producir la 

enfermedad y en el riesgo de repetición.  

● Entender las posibilidades del riesgo de repetición.  

● Escoger el curso de acción que parece apropiado debido al riesgo, 

metas familiares, estándares éticos y religiosos y actuar de acuerdo 

con esta decisión.  

● Hacer el mejor ajuste posible a la patología en un miembro afectado 

de la familia y/o al riesgo de repetición de este desorden. 

 El asesoramiento genético se proporciona, en general en todo el mundo, por 

médicos genetistas o médicos con conocimientos avanzados en genética.  
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Sin embargo, debido a la diversificación de los motivos por los que se busca 

asesoría genética, y por los avances recientes en el diagnóstico de 

patologías con componente genético parcial, este proceso de información se 

ha extendido a diferentes disciplinas que no son de manejo predominante del 

genetista. 

Los avances en el conocimiento de la genética han creado la necesidad de 

proporcionar asesoramiento en todas las áreas del cuidado primario de la 

salud y en especialidades diversas, por lo que se ha abierto la posibilidad de 

que el asesoramiento genético, al menos en estos campos u otras similares, 

sea proporcionado en el futuro por médicos u otro personal de salud 

preparado específicamente para este fin. 12, 29 
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CAPÍTULO 5 TRATAMIENTO Y REHABILITACIÓN 

No hay cura para el Síndrome de Treacher Collins. El tratamiento se dirige a 

los síntomas específicos que son evidentes en cada individuo.  

El tratamiento puede requerir los esfuerzos coordinados de un equipo de 

especialistas. Los pediatras, otorrinolaringólogos, cirujanos maxilofaciales, 

odontopediatras, ortodoncistas,  cirujanos plásticos, fonoaudiólogos, 

audiólogos, oftalmólogos, psicólogos, genetistas y otros profesionales de la 

salud pueden necesitar planificar sistemática y exhaustivamente el 

tratamiento del niño afectado.  

Los médicos monitorean regularmente a las personas con Síndrome de 

Treacher Collins para detectar ciertas anormalidades que pueden estar 

asociadas con el trastorno. Por ejemplo, la audición de un individuo afectado 

debe ser monitoreada cuidadosamente para detectar cualquier aparición de 

pérdida auditiva. La evaluación de la audición de un bebé es crítica. Se debe 

realizar una evaluación completa y temprana, incluso antes de un año de 

edad y luego anualmente, para asegurar un desarrollo del habla adecuado. 

20, 31 

Se usa oftalmoscopio para visualizar el interior del ojo y detectar cualquier 

posibilidad de deterioro visual. Este examen es importante para asegurar 

pasos preventivos apropiados y / o tratamiento rápido para aquellos que 

exhiben anormalidades de los ojos en asociación con Síndrome de Treacher 

Collins (p. ej. colobomas, estrabismo, microftalmia). 

Las personas afectadas también deben controlarse por anomalías 

mandibulares y dentales. La intervención temprana es importante para 

asegurar que los niños afectados alcancen su potencial.  
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Los servicios especiales que pueden ser beneficiosos pueden incluir terapia 

del habla, apoyo social especial y otros servicios médicos, sociales y / o 

vocacionales. El asesoramiento genético será beneficioso para las personas 

afectadas y sus familias. 37 

Cirugía 

En algunos pacientes, puede ser necesaria la reconstrucción quirúrgica de 

malformaciones craneofaciales.  

La cirugía se puede realizar para reparar el paladar hendido, reconstruir la 

mandíbula o reparar otros huesos en el cráneo (p. ej. huesos malares, 

complejo cigomático).  

Los procedimientos quirúrgicos específicos utilizados y la edad en que se 

realiza la cirugía dependen de la gravedad de las malformaciones, la salud 

general y las preferencias personales. Por ejemplo, diferentes anomalías 

pueden tratarse a diferentes edades.  

● El paladar hendido a menudo se corrige alrededor de 1-2 años de 

edad.  

● La reconstrucción cigomática y orbitaria generalmente ocurre 

alrededor de los 5-7 años de edad.  

● La reconstrucción del oído externo e interno usualmente ocurre 

alrededor de los 6 años de edad.  

● El alargamiento o reconstrucción del hueso mandibular (distracción 

mandibular)  puede variar desde recién nacido hasta años de 

adolescente, dependiendo del grado y la gravedad de la afección.  

Las vías respiratorias obstructivas pueden ser un problema grave que no 

siempre es obvio para los padres o los médicos. Se puede usar un estudio 
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de sueño o de siesta para ayudar a determinar la gravedad de la obstrucción 

y puede influir en el plan de tratamiento. En personas gravemente afectadas, 

se puede insertar un tubo quirúrgicamente en la tráquea para mantener una 

vía aérea efectiva, un procedimiento llamado traqueostomía. 8, 20, 23  

Se puede implantar quirúrgicamente un tubo en el estómago para asegurar 

que los bebés afectados que experimentan dificultades de alimentación 

reciban una cantidad suficiente de calorías (gastrostomía).  

Se pueden requerir múltiples cirugías para tratar las diversas anomalías 

craneofaciales potencialmente asociadas con el Síndrome de Treacher 

Collins. 25, 31 

A pesar del número de cirugías, los resultados varían de una persona a otra 

y el resultado final rara vez es completamente correctivo.  

En algunas personas, se puede realizar una operación para ayudar a corregir 

las malformaciones del oído medio y la pérdida de audición conductiva 

asociada. Sin embargo, audífonos especializados como audífonos anclados 

en los huesos (BAHA) pueden ser suficientes en lugar de cirugía en la 

mayoría de los pacientes.  

Los audífonos anclados en los huesos transmiten el sonido directamente a 

través del hueso hacia el oído interno, evitando el canal auditivo externo y el 

oído medio (los cuales a menudo se ven afectados en las personas con 

Síndrome de Treacher Collins) Se puede realizar cirugía reconstructiva para 

corregir las malformaciones del oído externo por razones estéticas. 31,34, 35 
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Terapias adicionales 

En individuos con Síndrome de Treacher Collins que exhiben anormalidades 

oculares y discapacidad visual asociada, se pueden usar lentes correctivos, 

lentes de contacto, cirugía y / u otras técnicas de apoyo para ayudar a 

mejorar la visión en algunos casos. Se pueden usar dientes artificiales 

(prótesis totales), implantes dentales, aparatos ortopédicos, cirugía dental y / 

u otros procedimientos correctivos para corregir anomalías dentales. 17, 37 
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5.1 Atención bucodental 
 
 

El Síndrome de Treacher Collins es de gran interés para muchos 

especialistas entre los que se encuentran: cirujanos dentistas, 

odontopediatras, ortodoncistas, cirujanos maxilofaciales, entre otros que son 

parte del tratamiento multidisciplinario que necesitan estos pacientes. 

 

El tratamiento dental de estos pacientes puede ser complejo debido al difícil 

manejo de los niños con discapacidad auditiva y micrognatia, que a menudo 

excluyen la atención ambulatoria y requiere anestesia general en algunos 

casos, es decir, la atención intrahospitalaria. 

 

Los pacientes a menudo requieren cirugía ortognática con impactación 

maxilar anterior y extrusión maxilar, abriendo así la vía aérea nasofaríngea 

posterior. 

 

En el tratamiento quirúrgico de la mandíbula o del maxilar, posiblemente sea 

necesario realizar extracciones, con mayor frecuencia los premolares, este 

tratamiento de cirugía maxilofacial que busca corregir el apiñamiento dental y 

la normalización de la inclinación de los incisivos, en la preparación para la 

reposición estética de los maxilares para restaurar la oclusión y la altura 

facial, presenta mejores resultados cuando se realiza en combinación con un 

correcto tratamiento de ortodoncia. 

 

 

El cirujano dentista proporciona limpiezas dentales con regularidad para 

evitar caries, ya que estos pacientes presentan displasia o aplasia de 

glándulas salivales mayores, lo que provoca xerostomía, se requiere de una 
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revisión cada 3 meses para fluoroterapia para la protección del diente ya que 

con la hipoplasia del esmalte se unen diversos factores para la acumulacion 

de placa dentobacteriana, por los posibles problemas en órganos como el 

corazón, será necesario, antes de cualquier procedimiento dental, suministrar 

antibióticos profilácticos para reducir el riesgo de desarrollo de una 

endocarditis infecciosa. 

 

En su atención en el sillón dental se buscará la posición de Fowler 

Intermedia, en la cual el paciente se encuentra sentado y parcialmente 

reclinado, sus rodillas pueden o no estar recogidas debido a su estado 

comprometido de vías aéreas. 17, 37,  26 
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CONCLUSIONES 
 

El Síndrome de Treacher Collins, se caracteriza por tener varias anomalías 

en cara, cráneo, boca y en algunas ocasiones, puede abarcar más órganos, 

se clasifica de acuerdo a su grado de severidad dependiendo de las 

anormalidades que se presenten. 

 

En los últimos años con los avances médicos se ha aumentado la esperanza 

de vida en pacientes que padecen el Síndrome de Treacher Collins.  

 

Por lo cual se deben conocer las características específicas de los diferentes 

trastornos, con el fin de realizar una correcta selección de tratamiento, 

mejorar la calidad de vida del paciente y saber las medidas de prevención 

que se deben tomar ya que si somos la primera instancia a la que se acerca 

el paciente debemos saber cómo canalizar al paciente a los diferentes 

especialistas e instituciones para que tengan una correcta rehabilitación tanto 

estética como funcional. 

 

Este síndrome carece de tratamiento definitivo, sólo puede aplicarse 

tratamiento correctivo de las alteraciones faciales, oculares, auditivas y 

malformaciones del maxilar y/o mandíbula, para la prevención de caries 

enfermedades periodontales. 

 

El síndrome de Treacher Collins es uno de los trastornos genéticos con 

mayor número de defectos craneofaciales y bucales, no obstante hace 

falta estudios de incidencia en nuestro país, ya que se sabe que el 

número de casos ha aumentado, sin embargo las instituciones públicas 

no tienen datos estadísticos actualizados. 
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