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1. ¢Qué es el sindrome de Treacher Collins?

El sindrome de Treacher Collins (o Disostosis Mandibulofacial) es una condicion
genéticarara que afecta eldesarrollo de los huesosy los tejidos de la cara. Generalmente
ocurre en uno de cada 50.000 nacidos vivos. El sindrome surge como resultado de la
formacionincompleta de los pdmulos, la mandibulay la estructura de las orejas durante
el desarrollo embrionario en el Utero materno.

El concepto errbneo mas comun entre el publico, relacionado con el sindrome de
Treacher Collins (STC), es la presencia de discapacidad intelectual. La inteligencia de los
individuos afectados por STC suele ser completamente normal. Una persona afectada
puede ir a la escuela, tener una profesidon e implicarse en relaciones sociales.

2. ¢(Cuales son los sintomas del sindrome de Treacher Collins?

La caracteristica mas prominente del STC es la simetria de los sintomas, ya que estos
estan presentes en ambos lados de la cara (bilateral). La severidad de los sintomas
puede variar mucho entre casos, pasando por un cuadro leve en algunos individuos, pero
causando un cuadro clinico bastante mas grave en otros. Los principales sintomas son:

- Estructura ocular: Inclinacién de los parpados hacia abajo, muesca en el
parpado inferior (coloboma) y falta o escasez de pestanas en la parte inferior.

- Huesos faciales: Subdesarrollo o falta de desarrollo de los pémulos (hipoplasia
malar) y hundimiento consecuente en las mejillas.

- Estructura mandibular: Parte inferior de la mandibula muy pequefa
(micrognatia) y retraida (retrognatia).

- Oidos: Auricula (oido externo) pequefia, malformada o completamente ausente
(microtia). Ademas, frecuentemente puede observarse el cierre o estrechamiento
del canal auditorio externo.

- Sentido del oido: Las diferencias en la estructura del oido medio causan pérdida
auditiva conductiva en aproximadamente 40-50% de los individuos afectados por
STC.

3. ¢Como se diagnostica el sindrome de Treacher Collins?

El diagndstico se realiza normalmente en el momento del nacimiento o inmediatamente
después, mediante examinaciéon clinica. Los médicos buscan la presencia de las



caracteristicas faciales mencionadas anteriormente (parpados inclinados hacia abajo,

mandibula pequefa, estructura de orejas y oidos caracteristica) y comprueban si estas

se manifiestan de forma simétrica.

Diagnodstico por imagen: Rayos X o una Tomografia Computarizada (TC o TAC)
puede utilizarse para examinar la estructura éseay respaldar el diagnéstico.
Test genético: El diagndstico definitivo se realiza detectando cambios en los
genes TCOF1, POLR1B, POLR1C o POLR1D mediante pruebas de diagndstico
genético molecular.

Prenatal: Diferencias significativas en la estructura facial del feto o un
incremento excesivo del liquido amniético (polihidramnios) durante el
seguimiento mediante ecografias puede levantar sospechas y permitir un
diagndstico prenatal.

4. Herencia genética: ;existe riesgo para la familia?

Nuevas mutaciones (de novo): El sindrome de Treacher Collins es una condicidon
genética, a pesar de ello, no siempre se desarrolla debido a herencia familiar.
Aproximadamente el 60% de los casos ocurren mediante mutaciones llamadas
“de novo”. Esto significa que ni la madre ni el padre presentan el sindrome, y el
cambio en el material genético ocurre de forma completamente al azar durante
el desarrollo del embarazo. En estos casos, es importante que los padres no se
inculpen, este proceso no depende de ellos ni de nada que hayan hecho o no
hayan hecho.

Herencia Autosémica Dominante: En la mayoria de los casos (mas del 90%), la
herencia es “autosdmica dominante”. Normalmente se asocia a cambios en los
genes TCOF1, POLR1B o POLR1D. Si uno de los padres presenta un cambio
genético asociado a este sindrome, el riesgo de que el sindrome se desarrolle en
cada descendiente es del 50%. Si los padres de un primer hijo afectado no
presentan sintomas clinicos o cambios genéticos asociados, el riesgo para la
futura descendencia es bastante bajo, aunque debe considerarse ligeramente
superior al de la poblacién general debido a la posibilidad de mosaicismo
germinal en los padres (la mutacién Unicamente esta presente en algunas de las
células germinales).

Herencia Autosémica Recesiva: Raramente (1-2% de los casos), el sindrome
puede transmitirse mediante una via “autosémica recesiva”, en este caso ambos
padres son portadores. Los cambios se detectan en los genes POLR1C o POLR1D.
Si ambos progenitores, la madre y el padre, son portadores (heterocigotos),
aunque no hayan desarrollado el sindrome, cada individuo descendiente tiene un



riesgo del 25% de desarrollarlo y un riesgo del 50% de ser portador. En este tipo
de herencia los individuos portadores no suelen presentar ningun sintoma.

- Riesgo general: Siunindividuo afectado decide tener descendencia, el riesgo de
transmitir la condicién puede ser de hasta el 50%, dependiendo del tipo de
herencia. Por lo tanto, es importante que las familias afectadas reciban consejo
genético basado en pruebas de genética molecular y evaluaciones clinicas.

5. Consejo genéticoy plan de familia

El consejo genético es de vitalimportancia para individuos diagnosticados con STC y sus
familias. El riesgo de recurrencia del sindrome varia en funciéon del tipo de herencia que
presenta en cada familia. Al haber casos de herencia dominante y casos de herencia
recesiva, se recomienda analizar a la madre, el padre y el descendiente, con el fin de
ofrecer un consejo genético definitivo y mas preciso:

- Evaluacion del riesgo: Especialistas genéticos determinan las tasas de riesgo
para otros miembros de la familia o futuros descendientes examinando el arbol
familiar y realizando pruebas moleculares.

- Opciones prenatales: Si el cambio genético (mutacidon) en la familia es
conocido, el diagndstico puede realizarse durante el embarazo mediante una
muestra de vellosidades coridnicas (MVC) o una amniocentesis.

- Diagnostico Genético Preimplantacional (DGP): Utilizando métodos FIV
(fecundacion in vitro) los embriones pueden ser analizados genéticamente antes
de ser implantados en el utero de la madre, permitiendo asi la seleccion de
embriones que no desarrollaran el sindrome.

6. Riesgos y seguimiento (¢Por qué es importante?)

El sindrome de Treacher Collins no es s6lo una cuestion estética, requiere también un
seguimiento regulado de ciertas necesidades médicas. Un enfoque multidisciplinario
(especialista otorrinolaringdlogo, cirujano estético, ortodoncista, especialista genética,
etc.) es esencial.

1. Seguridad de las vias respiratorias: En nifos pequefos, una mandibula
pequefia y una lengua que puede caer hacia atras puede bloquear las vias
respiratorias. Esta situacién puede provocar apnea del sueno o dificultad
respiratoria. Realizar un seguimiento de la respiracion desde el nacimiento es de
vital importancia.



2. Nutricion: La estructura de la mandibula, a veces acompafada de un paladar
hendido, puede causar dificultar al succionar y tragar a los bebés. Pueden
requerirse botellas especiales o apoyo nutricional para asegurar una nutricion
adecuaday el aumento de peso.

3. Oido y habla: Anomalias en el oido externo y medio pueden causar pérdidas de
audicion. Eluso de audifonos en fases tempranas es critico para el desarrollo del
lenguaje y el habla. Frecuentemente puede ser necesaria también la terapia del
habla o logopedia.

4. Salud ocular: El cierre incorrecto de los parpados puede causar sequedad de la
cérnea (capa transparente del ojo). Para prevenir problemas de visién, los ojos
deben mantenerse humedos y deben realizarse examenes de la vista con
regularidad.

5. Apoyo psicosocial: Aunque la inteligencia de los individuos afectados por STC
presenta niveles normales, las diferencias visibles en sus rostros pueden
provocar aislamiento social o acoso entre pares. El apoyo psicoldgico a la familia
y el nino, acompanado de concienciacién publica, es fundamental para una vida
social sana.

Este folleto es una fuente de informacidon general, preparada con el objetivo de
concienciar sobre el sindrome de Treacher Collins. A pesar de ello, se debe tener en
cuenta que la informacion que contiene no reemplaza el consejo médico profesional, un
diagndstico o tratamiento. La gestion del STC y su seguimiento deben ser
personalizados, atendiendo al estado de salud individual, la severidad de los sintomas
(ya que presentan grandes diferencias entre individuos), la historia familiar y el perfil
genético.

Eltratamiento, la distribucidén temporal de las cirugias (por ejemplo, la edad establecida
para las reconstrucciones de oido externo o mandibula) y el intervalo entre visitas de
seguimiento mencionados en este folleto reflejan datos estandar. El médico o equipo
craneofacial pueden establecer plazos diferentes de acuerdo con las necesidades
clinicas del paciente.

Consulte a su especialista o equipo multidisciplinario para cualquier decisién o proceso
de seguimiento relacionado con su salud.
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