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Sindrome de Treacher Collins.
Reporte de un caso

(Treacher Collins syndrome. A case report)

Hilda Gabriela Leén Suazo,* Adriana Saucedo Reyes**

RESUMEN

El sindrome de Treacher Collins, es un desorden genético caracterizado por deformidades craneofaciales. Es causado por la mu-
tacion de un gen del cromosoma 5q. Se conoce este gen como TCOF | en el locus 32 y 33.1 y la proteina que codifica al gen se le
llama «tleacle», se cree que ésta ayuda en la etapa de embriogénesis en el desarrollo del primero y segundo arco faringeo. Tiene
un patrén de herencia autosémico-dominante. La incidencia es de | en 25,000-50,000 recién nacidos vivos. Segln lo reportado
hasta ahora en el sindrome de Treacher Collins no es comtn la presencia de hipertricosis, conexién anémala de venas pulmona-
res, agenesia renal izquierda e hipoplasia renal derecha, defectos presentes en el paciente que se describen aqui.
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SUMMARY

The Treacher Collins syndrome is a rare genetic disorder characterized by craniofacial deformities due to a mutation in a gene located
in the chromosome 5q. It is known by the gene dffected as TCOF | in the locus 32 and 33.1. The protein that codifies this gene is ca-
lled «tleacle». As a result of this defect the first and second pharyngeal arch fail during development. This disorder is inherited with an
autosomal-dominant pattern. Prevalence is in the range | per 25,000 to | per 50,000 live births. According to reports in the medical
literature, in this syndrome it is not common the presence of hypertrichosis, the anomalous connection of pulmonary veins, the renal
agenesia and the hypoplasia renal as it was found in the patient here presented. It is the importance of this case.
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El sindrome de Treacher Collins es un desorden genéti-
co caracterizado por deformidades craneofaciales, cau-
sado por una mutacién del cromosoma 5q32 y 33.13%?
que involucrando sobre todo al exén 24,%!° con herencia
autosémica-dominante, relacionada con la terminacion
prematura del codén y metilacién del pre-rRNA, alte-
randose la funcién de la RNA polimerasa |, en la subuni-
dad 28 del rRNA.2!3!* E| gen afectado «<TCOF I»'"'* tie-
ne sefales de localizacién nuclear y nucleolar'"'2 para la
fosfoproteina que codifica el «tleacle»®'"'2 ayuda la em-
briogénesis de las estructuras faciales y craneales, con
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proliferaciéon, migracién y apoptosis aumentada en las
células de la cresta neural'® entre las semanas 8.5-9.5 de
gestacion alterando el neuroepitelio craneal.? Caracteri-
zado por polimalformaciones como labio-paladar hendi-
do, ausencia o malformacién de los pabellones auricula-
res y de los conductos auditivos, pérdida conductiva de
la audicién, hipoplasia malar, maxilar, y anomalias en las
uniones temporomandibulares y regién orbitocigomati-
ca, presencia de coloboma en parpados, e inclinacién de
las fisuras palpebrales.'-'* La mayoria tienen un desarro-
llo e inteligencia normal.

CASO CLINICO

Recién nacido de sexo masculino con los siguientes an-
tecedentes: hijo de una mujer de 32 ainos de edad que
negd los siguientes factores: tabaquismo, alcoholismo y
toxicomanias; el nifo era producto de la tercera ges-
tacién, nacido por cesarea por desproporcién cefalo-
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pélvica. Los hermanos nacidos de gestaciones anteriores
aparentemente sanos.

Durante la gestacién, la madre tuvo control prena-
tal; recibié sulfato ferroso y acido félico y en el tercer
trimestre se le detecté diabetes gestacional que fue
controlada mediante una dieta de 1,700 kcal y adecuado
control. Negé la ingesta de farmacos.

Al nacer el nifio se obtuvo por cesarea debido a poli-
hidramnios y amerité maniobras basicas de reanimacion,
Apgar de 8/9, y la edad de gestacién estimada por Capu-
rro fue de 39 semanas.

Somatometria: Peso de 2,600 kg, talla 50 cm y perimetro
cefalico 35 cm, toracico de 31 cm y abdominal 27 cm; seg-
mento superior 26 cm, segmento inferior 24 cm, y pie 7 cm.

Figura |. Fotogrdfia. Alteraciones craneofaciales caracteristicas.
Hipoplasia de pabellén auricular. Fisura palpebral inclinada. Hi-
poplasia maxilar.

Figura 2. Alteraciones craneofaciales caracteristicas. Fisura pal-
pebral inclinada. Hipoplasia maxilar.
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A la exploracién fisica se le encontré facies dismoérfica,
activo, reactivo, con hipertricosis, microcefalia, fontane-
la anterior normotensa, agenesia del conducto auditivo
externo bilateral e hipoplasia bilateral del pabellén auri-
cular (Figura 1), hipertelorismo, microoftalmia izquierda,
fisura palpebral inclinada (Figuras | y 2), paladar hendido
unilateral (Figura 3) incluyendo el duro y blando hipo-
plasia maxilar (Figura 1). Cuello sin alteraciones, térax
simétrico, campos pulmonares con adecuada entrada y
salida de aire, ruidos cardiacos ritmicos de buen tono e

1

Figura 3. Alteraciones craneofaciales caracteristicas. Paladar
hendido blando y duro.

Figura 4. Hipotrofia muscular de miembro inferior izquierdo.
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intensidad, soplo holosistélico grado |, el abdomen pe-
ristalsis presente, blando, depresible, no doloroso, sin
presencia aparentemente de visceromegalias; caderas

Figura 5. Radiogrdfia toracoabdominal: imagen de conexion ané-
mala de venas pulmonares.

normales, en las extremidades con el miembro inferior
derecho hipotréfico (Figura 4) el resto de la exploracién
sin alteraciones. Durante su estancia en el Servicio se le
hicieron los siguientes estudios: radiografia toracoabdo-
minal con imagen de conexién anémala de venas pulmo-
nares (Figura 5). Tomografia craneal: microoftalmia iz-
quierda (Figura 6) y atrofia ventricular bilateral (Figura 7);
la tomografia abdominal mostré agenesia renal izquierda
e hipoplasia renal derecha (Figura 8). Al cuarto dia de
vida extrauterina fallecié por deterioro hemodinamico
con falla organica muiltiple.

Figura 6. Tomogrdfia craneal: microoftalmia izquierda.

Figura 7. Tomogrdfia craneal:
atrofia ventricular bilateral.
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Figura 8. Tomografia abdominal: agenesia renal izquierda e hipo-
plasia renal derecha.

DISCUSION

El sindrome de Treacher Collins en el caso analizado no
sabemos si mostré un patrén de herencia autosémico-
dominante, debido a que no se pudo realizar cariotipo
para comprobarlo, lo cual corresponderia con lo refe-
rido por la literatura revisada. Sin embargo, en nuestro
caso de estudio, consideramos que pueda tratarse de
mutacién de novo, debido a que se observa una expre-
sividad variable y a la falta de antecedentes familiares
de dicho padecimiento. Splendore A, et al mencionan
que una de las causas de la mutacién podria ser edad
materna o paterna avanzada; en el estudio que ellos
realizaron la edad media paterna de sus pacientes estu-
diados era de 37.8 y materna de 26.4, en nuestro caso
ambos padres superaban dicha edad promedio (38 y 32
anos respectivamente). El sindrome de Treacher Collins
es raro y en el 60% de los pacientes los antecedentes
familiares son negativos. Consecuentemente, sélo en
unos cuantos estudios de familias son viables. La detec-
cién radiolégica de hipoplasia cigomatica o aplasia jugd
un papel importante de soporte. Después de explorar
a nuestro paciente y solicitar los estudios paraclinicos,
llegamos a la conclusién de que nuestro paciente pade-
cia el sindrome de Treacher Collins, ya que contaba con
malformaciones de pabellén auricular, inclinacién de fi-
suras palpebrales, microoftalmia, labio paladar hendido.
Segln lo reportado en la bibliografia, en el sindrome de
Treacher Collins no es comun la presencia de hipertrico-
sis, agenesia renal izquierda e hipoplasia renal derecha, y
conexién anémala de venas pulmonares, a pesar de ello
nuestro paciente lo presentaba. En el caso de estudio,
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las alteraciones anatémicas limitaron desde un inicio la
permeabilidad de las vias respiratorias constituyendo el
primer factor agravante en la evolucién de este recién
nacido que conllevaron en su conjunto al desenlace fatal
de la misma. No se pudo realizar TORCH, cariotipo,
ni ecocardiograma, para estudiar enfermedad predispo-
nente, confirmar la patologia, o malformacién cardiaca
congénita, respectivamente, debido al deterioro hemo-
dinamico. Debido a la decisién de los padres no se pudo
realizar autopsia para corroborar malformaciones.

CONCLUSION

Es importante destacar que a pesar de que el sindrome
de Treacher Collins es poco comun, aunque en México
no se conoce su prevalencia y no hay casos reportados
en nuestro pais con este defecto, por lo que es impor-
tante estar preparados para identificar los eventuales
casos con esta enfermedad congénita y darles el mane-
jo apropiado, pues el manejo debe ser multidisciplina-
rio, tanto a la madre para brindarles apoyo psicolégico,
como a los nifios requiere de multiples intervenciones
quirurgicas, asi como de manejo médico para su ade-
cuada evolucién.
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