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ANTECEDENTES

El sindrome de Treacher Collins o la disostosis mandibulofacial es una
malformacion craneofacial heredada de manera autosdmica dominante. El gene
transmisor muestra una expresividad fenotipica variable. Se aprecian
anormalidades en las estructuras derivadas del segundo y tercer arcos
branquiales: hendiduras paipebrales en posicion antimongoloide, colobomas y
ausencia de pestafias en los parpados inferiores, hipoplasia del area malar,
alteraciones mandibulares y de pabellones auriculares, paladar ojival, denticién
anormal y maloclusién. (ver. fig. 1 y 2) Todos estos defectos corresponden a las
fisuras faciales 6, 7 y 8 de la clasificacion de Tessier y se cree que se deba a una
falla en la diferenciacion del mesodermo, a una alteracién en la osificacién facial o
a la isquemia tisular debida a la hemorragia de la arteria estapedial. Poswillo en
1975, demostré que estas alteraciones eran debidas a defectos celulares de las

crestas neurales. (1)

Franceschetti y Klein, en 1949, clasificaron el sindrome en 5 categorias (2):

1. Completa: Con todas las caracteristicas antes mencionadas.

2. Incompleta: La deformidad es menos marcada y menos exiensa. Las orejas
pueden ser normales © casi normailes, presentan las malformaciones
palpebrales y la hipoplasia malar y/o de mandibula.

3. Abortiva: Solamente las malformaciones palpebrales estan presentes.

4. Unilateral: Las anormalidades congénitas, sin importar el numero, grado o
severidad. se encuentran en un solo lado de la cara. Son casos muy raros y no
deben confundirse con la Microsomia Hemifacial.

5. Atipica: Incluye formas incompletas del sindrome que se acompafian de otras
anomalias que no pertenecen a la forma completa de la disostosis
mandibulofacial, entre ellas estan:

a) De la region ocular: microftalmos, hipoplasia orbitaria, catarata, atresia del
canal lacrimal, ectopia pupilar, pestafias dobles en el parpado inferior y

estrabismo convergente.




erate

2

b) De la regiéon nasal: ausencia del angulo frontonasal, atresia parcial de las
narinas, senos frontales y senos esfenoidales rudimentarios.

c) De la regién oral: macrostoma, labio y paladar hendidos, prognatismo y
epiglotis hipoplésica.

d) De la regién auricular: Atresia del conducto auditivo externo y ausencia de
celdillas mastoideas.

e) Del craneo: alteraciones en la articulacion temporomandibular, hipoplasia de
la roca del temporal, silla turca estrecha, fisuras esfenoidales vy
esfenomaxilares aumentadas.

También se puede acompaifiar de agenesia pulmonar, del musculo frontal,
sinostosis de articulaciones y retardo mental.



MARCO DE REFERENCIA

Para e! diagnostico certero de las malformaciones que acompafian a este
sindrome, asi como para la planeacion quirirgica de la correccion de las mismas el
cirujano se apoya en estudios imagenologicos como las radiografias del craneo,
cefalometrias posteroanterior y lateral. ortopantomografia, tomografia axial
computarizada y recientemente la tomografia tridimensional. Esta ultima ha
resuitado ser fidedigna para visualizar las estructuras oseas en el area de la

Cirugia Craneofacial. (3, 4)

Se han hecho estudios antropomeétricos de pacientes son sindrome de
Treacher Collins, en las que se ha concluido que la deficiencia malar produce una
cara desproporcionadamente larga y angosta. La disminucion en la anchura de la
cara es o doble que la de la mandibuia. Todas las medidas laterales se
encuentran disminuidas en comparacién con el promedio. La malformacion
mandibular es evidente en las dimensiones horizontal, vertical y de superficie. En
la regidn orbitaria. la distancia intercantal interna mayor del promedio con una
distancia biocular normal, nos habla de Hipertelecanto; hailazgo que agrava ain
mas la apariencia de la regién orbitaria con sus malformaciones tipicas. (5)

Por tomografia axial computanzada se han reportado medidas interorbitarias
normales, mientras que las cigomaticas son significativamente menores, asi como
la longitud de las paredes laterales orbitarias. La forma anormal de la bdveda
craneana anterior de estos pacientes se documentd al medir la distancia
intercoronatl (anchura), asi como la longitud cefalica., que se encontraron
disminuidas. (6)
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JUSTIFICACION

Es importante conocer en mucho mayor detalle las alteraciones éseas del
sindrome de Treacher Collins para poder ofrecer el resultado 6ptimo a los
pacientes que requieran Cirugia Craneofacial.

La tomografia computarizada con reconstruccidn tridimensional es
actualmente el estudio mas sofisticado para analizar la compleja estructura
craneofacial y poder reproducir los defectos ¢seos que deben corregirse. Por su
alta confiabilidad es que decidimos basarnos en ella para detectar las anomalias
Gseas del sindrome de Treacher Collins, las cuales resuitan ser muy variadas y
complejas., con un grado de afeccién desde leve que se manifestaria como una
hipoplasia, hasta el mas grave o aplasia.

Por tratarse de una deformidad rara, ningun grupo acumula suficientes

casos para un analisis estadistico significativo y se requiere de cooperaciéon

interinstitucional para reunirlos.

OBJETIVO
El objetivo de nuestro estudio es contribuir al conocimiento de la deformidad

esquelética del sindrome de Treacher Collins de una manera cualitativa y
cuantitativa que permita planear con precision las correcciones pertinentes.

DISENO

Se trata de un estudio comparativo y descriptivo.



PACIENTES Y METODO

En nuestra Clinica de Craneofacial, desde 1973, se han registrado 23
pacientes con sindrome de Treacher Collins; de ellos, 8 han sido incluidos en este
estudio, 2 mujeres y 6 hombres, con edad de 1 a 44 afos. Fueron excluidos los
otros 15 porque ya habian sido sometidos a cirugia mandibular o por razones

personales.

Se tomaron tomografias tridimensionales en las siguientes posiciones:
anteroposterior, posterc-anterior, laterales y oblicuas a 30 y 45 grados. Dichos
estudios se obtuvieron con equipo Somaton-Plus de 4" generacion de la compadiia

Siemens, con técnica espiral o helicoidal y con reconstrucciones cada milimetro de

todo el craneo.

Con las imagenes asi obtenidas, se analizaron las caracteristicas ¢seas de

érbitas, regidn malar y mandibula.

Se llevaron a cabo medidas transversales a diferentes niveles (ver. fig. 3 y 4):

» Bipanetal: Distancia entre el punto mas saliente del craneo a nivel parietal

(Eurion) al del otro lado.

e Bitemporal: Distancia entre el punto localizado a 1.5 cm por arriba del reborde
orbitario sobre la cresta temporal al del otro lado.

« Bicigomatica: Comprendida entre el punto Zigion (punto mas saliente de la
region cigomatica) de un lado al punto Zigion del otro lado

e Bigonial: Entre el punto Gonion (angulo formado por el cuerpo y la rama
ascendente del maxilar inferior) de un lado y el punto Gonion del otro lado.

e Distancia intercantal intermma: Comprendida entre las dos crestas lacrimales
anteriores (entre los dos puntos Dacrion).

e Distancia intercantal externa: Comprendida entre el punto mas lateral del
reborde orbitario externo de ambas &rbitas.

e Ancho maxilar: Entre ambos bordes laterales maxilares (Puntos laterales de

unién entre el Ultimo molar superior y el alveolo).

e i = ki T e A i
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De las medidas verticales se incluyeron las siguientes (Ver fig. 5):

Distancia vértex-menton: Desde el punto mas alto de! craneo hasta el punto mas
inferior de la sinfisis mentoniana.

Distancia nasion-menton: Desde el punto de unién de los huesos nasales con el
frontal en la linea media hasta el punto mas inferior de la sinfisis mentoniana.
Distancia espina nasal-menton:. Desde la espina nasal anterior hasta el punto
mas inferior de la sinfisis mentoniana.

Distancia espina nasal supradentale: Desde la espina nasal anterior hasta el
punto de unidn del alveolo con los incisivos centrales superiores en la linea
media.

Infradentale-menton. Desde el punto de la unién del alveolo con los incisivos
centrales inferiores en la linea media hasta el punto mas inferior de la sinfisis

mentoniana.

El diametro antero-posterior maximo (o distancia glabela-occipital) es e!
comprendido entre el punto mas saliente de la frente al Opistocraneo (punto mas
saliente del occipital) y fué tomado como medida sagital (ver. fig. 6)

Se midieron ambas ramas mandibulares tanto en altura como en anchura.
Se determinaron también ia longitud del cuerpo mandibular y los angulos gonial y

nasofrontal (ver fig. 7).

Los resultados fueron comparados con las mismas medidas obtenidas de
cefalometrias estandarizadas por Bolton correspondientes a individuos normales

de ia misma edad y sexo (7).




HALLAZGOS

Nuestros resultados fueron los siguientes:

Se detectaron fisuras faciales 3, 4 y 5 de la clasificacion de Tessier que
afectan e! reborde orbitario en 5 de los 8 pacientes. En 3 de ellos, las fisuras
fueron unilaterales y en 2, bilaterales (ver fig. 8 y 9). En todos los pacientes se
evidenci® hipoplasia del reborde orbitario inferolateral y ausencia de arcos
cigomaticos (ver fig. 10). Sdlo en un paciente estos uitimos hallazgos fueron
unilaterales.

Al comparar las medidas antes descritas y obtenidas de los 8 pacientes con
las que se obtuvieron de las cefalometrias estandanzadas de Bolton, se
documentd que la mandibula de todos los pacientes era asimétrica tanto en sus
ramas como en ambos cuerpos. En los pacientes estudiados, la diferencia del
ancho entre ambas ramas mandibulares fué de 2 a 5 mm. A excepcidéon de un
paciente donde dicha medida resultd ser igual. Sin embargo la diferencia de altura
entre ambas ramas fué de 5 mm en este paciente y de 3 a 10 mm en otros S

pacientes; siendo igual en 2 pacientes.

Los cuerpos mandibulares (derecho e izquierdo) también presentaron
diferencia en su longitud siendo la minima de 2 mm y la maxima de 4 mm en 4

pacientes.

Existe una concavidad importante del borde inferior del cuerpo mandibular
en 3 de los 8 pacientes. Estos también presentaron mordida abierta anterior,
retrognatia y un angulo gonial obtuso (ver fig. 11) de 131 a 134 grados (promedio
de 132.5°) en 3 pacientes del grupo de los adolescentes y aduitos, a comparaciéon
del angulo medido en las cefalometrias consideradas como normales para el
mismo grupo en cuanto a edad (123°). Los otros 3 pacientes del grupo de
adolescentes y adultos presentaron un angulo gonial dentro de limtes normales

(ver tabla 1).
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Todos los pacientes presentaron disminucién en las medidas transversales
(ver tabla 2). A saber:

E Bipanetal: el paciente de un afio con 110 mm (normal 170 mm), el de 6 afios
con 148 mm (normal 180 mm), y los adolescentes y adultos con un promedio de
130 mm (normal 185 mm).

Bitemporal: el paciente de un afio con 70 mm (normai 120 mm), e! paciente
de 6 afios con 100 mm (135 mm), adolescentes y adultos con 93 mm de promedio
(normatl 135 mm).

Bicigomatica: El paciente de un afio con 70 mm (normail 125 mm), el de 6
afios con 92 mm (normal 142 mm), adolescentes y adultos con 99 mm de promedio
(norma!l 160 mm).

Bigonial: El paciente de un afio con 46 mm (normal 85 mm), el de 6 afios

n 78 mm (normal 100 mm), adolescentes y aduitos con 75 mm de promedio
{(normal 120 mm).

Intercantal interna: E! paciente de un aflo con 16 mm (normal 25 mm), el de
6 arfios con 18 mm (normal 21 mm), los adolescentes y aduitos con 22 mm de
promedio (normal 33 mm).

Intercantal Externa: El paciente de un afio con 60 mm (normal 95 mm), el de
6 afios con 88 mm (normal 105 mm) y los adolescentes y aduitos con 91 mm de
promedio (norma! 117 mm).

Ancho Maxilar: El paciente de un afio con 40 mm (normal 60 mm), el de 6
afios con 58 mm (norma! 70 mm), los adolescentes y adultos con 56.5 mm de

promedio (normal 79 mm).

También se presento disminuciéon de las medidas verticales a excepcién de
los 6 pacientes del grupo de

la distancia espina nasal - menton en 3 de
adolescentes y aduitos, lo que podria explicarse por la mordida abierta anterior que

también presentaban (ver tablas 2 y 3). Las medidas verticales obtenidas fueron

las siguientes:
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Vertex - menton.: El paciente de un afjo con 140 mm (normal 230 mm), el de
6 affos con 180 mm (normal 246 mm). los adolescentes y aduitos con 189 mm

(normal 268 mm).
Nasion - menton: El paciente de un afio con 50 mm (normal 96 mm), el de 6

affos con 92 mm (normal 115 mm), adolescentes y adultos con 103 mm (normai

140 mm).
Espina nasal - supredentale: No valorabie en el paciente de un afo, normal

en el de 6 aflos (19 mm) y en los adolescentes y adultos de 13 mm (normal 19

mm).
iInfradentale - menton: En el paciente de un afio no es valorable, en el de 6
afios resultd de 28 mm (normal 25 mm), en adolescentes y adultos fué de 271 mm

(normal 34 mm).

La distancia glabela - occipital también resultd disminuida (ver tabla 1) en el
paciente de un arno fué de 122 mm (normal 203 mm), en el de 6 afios de 166 mm
(hormal 223 mm) y en los adolescentes y adultos de 159 mm como promedio

(normai 237 mm).

las siguientes medidas: En el

El angulo nasofrontal (ver tabla 1) con
paciente de un afio de 170° (normal 135°), en el de 6 afios 125° (normal 142°) y en

los adolescentes y adultos de 153° (normal 146°).



DISCUSION

Por medio de la tomografia tridimensional se percibieron defectos Oseos
correspondientes a fisuras mediales a nivel orbitario que no han sido catalogadas
como caracteristicas del sindrome de Treacher Collins, sin embargo pudieran
corresponder a las anomallas lacrimales y fisuras labiales que ya han sido
publicadas por otros autores (8). La asimetria de las malformaciones faciales fue
obvia y ya ha sido mencionada en reportes previos (9). Las alteraciones
mandibulares corresponden a la fisura 7 que en estos pacientes provoca un angulo
gonial obtuso, la concavidad del borde inferior del cuerpo mandibular, la retrognatia

y la mordida abierta como consecuencia de ias tres primeras.
El resto de los hallazgos y mediciones realizadas apoyan lo publicado por

otros (5 y 6).

CONCLUSIONES
para analizar

resultd ser un método Gtil
sindrome de

La tomografia tridimensional

cuantitativamente las deforrnidades oseas que acompafian al

Treacher Collins.
Este analisis cuantitativo permite planear la localizacién de ias osteotomias,

la amplitud de los movimientos esqueléticos y las dimensiones de los injertos

Oseos.
E! estudio tridimensional también permitié captar otras anomalias éseas no

descritas antes en este sindrome y alteraciones menores no detectables por el
examen clinico en casos de minima expresion. (fig. 12y 13)
El estudio tomografico en tercera dimension si bien es un meétodo caro,

resulta ser en esta época de la Modernizacion de la Medicina un recurso de gran
valor para el diagnostico de las deformidades craneofaciales.



Fig. 1 Caracteristicas clinicas del Sindrome de Treacher Coliins:
desviacion antimongoloide de las hendiduras palpebrales, colobomas en parpados
inferiores, hipoplasia de la region maiar.



Fig. 2 Caracteristicas clinicas del Sindrome de Treacher Coliins.
hipoplasia mandibular y la retrognatia que condicionan un perfil convexo

Notese la
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Fig. 8 Tomografia tridimensional donde se observa la fisura facial medial

{No. 4) de un solo lado
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Fig 8 Tomografia tndimensional donde se aprecian fisuras mediales (No 4)

bilaterales



Fig 10 Tomogratia tndunensional donde se ewvidencian hipoplasia del

reborde inferolateral orbitario y ausencia de arco cigomatico



Fig. 11 Tomografia tridimensional donde se aprecian la concavidad del

borde inferior del cuerpo mandibutar. mordida abierta anterior, retrognatia y angulo
gonial obtuso.
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Fig. 12 fomografia tridimensional de la paciente que se presenta en la
figura 13 donde se.evidencia una fisura osea No 4 del lado izquierdo.



[F]
w

Fig. 13 Paciente con sindrome de Treacher Colins con expresion minima.
A la exploracidon fisica presenta unicamente coloboma del! parpado inferior
izquierdo.




TABLA 1

MEDIDAS POR PACIENTE (milimetros)

N B A B SRR AP

1A ] 6AT]13A 740 28 | 28 ] 33| a4
Disi. Giabela-Cecepital 122’ 166 | 170 | 148 7150 | 165 | 1587 | 168 |

Ancho Rama Mandibular Der 22 | 28 2s 25 | 25 | 287 0
Ancho Rama Mandibular 12q 18 24 28 | 30 | 28 30
22 | 40 | 65 | « 58 | 60
28 40’] s8 | 35 |"a8 | 860 :
a2 a8 50 | 48 64 | 60 :
Longitud Cpo Mandibular 1zq 40 a8 50 | 45 60 €0 | a8 | 86
Angulc Gonial o 135713571 126131~ 1107 | 1347|9337 [ 120"
Rrguio Frontonasal i257| 1§57 (1507 | 1507 | 1577 | 1667 | 140° {
=2 R § . ] R URRID S |
MEDIDAS STANDARD (milimetros)
i
1afo 6 afhos Adolescentes | '
. y Adultos
[Dist. Glabela-Occipitai Ty T
“Ancho Rama’ Buiz - o 25"
[Ancho Rama. a5 ] :
| AltGra Rama Mandibular Der 35 - 50 y
Altura Rama Mandibular I1zq - 35 50
Uongitud Cpo Mandibuiar Der. - I 7~ S I -To
Tongitud Cpo. Mandibularizq |7~ & 55 78 ER)
Angulo Gonial B 125° 1277 123° 1
Angulo Frontonasal 135° 132+ 136

st Ao RGN i
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TABLA 2

MEDIDAS TRANSVERSAS POR PACIENTE (milimetros)

Dist. Biparietal
Dist. Bitemporal
Dist. Bicigomatica

Dist. Bigonial

Dist. Intercantatl i
| Dist. intercantal Externa

Ancho Maxilar

MEDIDAS TRANSVERSAS NORMALES (milimetros)

T "Fano 6 afos Adolescentes

. ¥ Adultos
Dist. Biparietal 180 185
Dist. Bitemporal T T TTTTa3s T T TTTads T
Dist. Bicigomatica 132 7l 180 |
Dist. Bigonial ico 120
Dist. Intercantal Interna 21 33
Dist. Intercantal Externa 108 [ 117 ]
Ancho Maxilar 70 79




TABLA 3

MEDIDAS VERTICALES POR PACIENTE (milimetros)

Dist. infradental s

“6a |"13a”
180 | 240
"2 100
52 | 60
REREREEE]

28a | 33a | 44a

1238|372 172

113 {700 |98

155 79 62

1z 20 10

“20 | 20| 20

MEDIDAS VERTICALES NORMALES (milimetros)

1Tano 6 afos Adolescentes
y Adultos
Dist. Vertex-Menton AR I To B A7 T3 A-T-T-
Dist. Nasion-Menton ~ 7 e T 115 140
Dist Epina Nasal-Menton s6 | el 77
Dist. Espina Nasal-Supradentale -— 19 19
Dist. Infradentale-Menton - 25 34
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