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RESUMEN

El Síndrome de Treacher Collins es 
una malformación craneofacial autosó-
mica dominante (STC) que se presenta 
cuando el gen TCOF1 (5q32-q33.1) sufre 
una mutación. Su incidencia se estima 
en 1/50,000 nacidos y presenta mani-
festaciones en tejidos blandos y duros. 
Métodos: Seis individuos diagnosti-
cados con STC, remitidos de la Asocia-
ción Treacher Collins México AC, para la 
realización de estudios imagenológicos 
prequirúrgicos. Objetivo: Describir las 
características clínicas, radiográficas y 
morfométricas de individuos con esta 
condición. Resultados: No existen sufi-
cientes estudios en los cuales se deter-
minen patrones específicos en un mismo 
individuo, e incluso cuando se comparan 
entre sí, por lo que es necesario esta-
blecer protocolos para su manejo. 
Conclusiones: Las características 
clínicas del individuo con STC varían de 
acuerdo con la severidad de expresión 
genética, las cuales se pueden corro-

borar con fotografías, imágenes radio-
gráficas y medidas morfométricas que 
nos orientaran en el manejo y planeación 
del tratamiento. 

Palabras clave: síndrome autosómico 
dominante, Treacher Collins, tomografía 
computarizada de haz cónico, hipoplasia 
mandibular

ABSTRACT

Treacher Collins Syndrome is a cranio-
facial, autosomal dominant, severe and 
complex malformation that occurs when 
the TCOF1 (5q32-q33.1) gene suffers a 
mutation. Its incidence is estimated at 
1/50,000 births and shows manifesta-
tions in soft and hard tissues. Methods: 
Six individuals whit TCS diagnosis refer 
from Asociacion Treacher Collins México 
AC to do a pre-surgical imaging studies. 
Objective: Describe the clinical, radiogra-
phic and morphometric characteristics of 
individuals with this condition. Results: 
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There are not enough studies that may 
establish specific patterns in the same 
individual and even when compared to 
each other, so it is necessary to establish 
protocols for their management. Conclu-
sions: The clinical characteristics of the 
individual with TCS vary according to 
the severity of genetic expression, which 
can be corroborated with photographs, 
radiographic images and morphometric 
measurements that will guide us is the 
management and planning of treatment.

Keywords: autosomal dominant 
syndrome, Treacher Collins, cone beam 
computed tomography, mandibular hypo-
plasia and characteristics.

INTRODUCCIÓN

El Síndrome de Treacher Collins (STC) 
se considera una malformación craneo-
facial autosómica dominante que se 
presenta cuando el gen TCOF1 (5q32-
q33.1) sufre una mutación (1,2). Este gen 
se encarga de la migración de células 
de la cresta neural a la región facial, 
específicamente a las estructuras de 
la cara que corresponden al primer y 
segundo arco branquial (3, 4). El síndrome 
fue descrito por Thomson (1846), Berry 
(1889) y Treacher Collins (1900) (5,6).

Su incidencia se estima anualmente de 
1/50000 nacidos (1, 2). Existen innume-
rables manifestaciones craneofaciales, 
entre las cuales podemos encontrar 
fisura palpebral, colobomas del párpado 
inferior, hipoplasia cigomática-malar y 
mandibular, ausencia/malformación del 
conducto auditivo, microtia/anotia, hiper-
tricosis (7), retrognatia, cóndilo y apófisis 
coronoides planos o aplásicos, macros-
tomia, labio y paladar hendido, hipopla-
sias dentarias, trastornos de deglución 
(8), maloclusión dental y apiñamiento de 
los dientes anteriores (9). 

Entre las características del cuerpo 
mandibular, podemos mencionar que la 
reducción mandibular se limita en gran 
medida a sus porciones proximales 
(10), la rama y el cuerpo son cortos, la 
muesca antegonial es profunda y su 
rotación se da en sentido horario (11, 12). 
El cóndilo hipoplásico trae como resul-
tado una afectación en la articulación 
temporomandibular (ATM); por lo tanto, 
se tiene que priorizar la detección para 
evitar complicaciones a largo plazo (13, 14). 
Actualmente, existe poca literatura en la 
que se clasifique o caracterice la anor-
malidad mandibular con relación al STC; 
sin embargo, Ligh et al. (11) realizaron 
un esquema de clasificación basado en 
tres características mandibulares: grado 
1, hipoplasia condilar; grado 2, retrog-
natia ángulo/silla-nasión-basión, y grado 
3, ángulo del plano mandibular/ángulo 
condilión-gonión-mentón (Co-Go-Me). 
Esto permitía clasificar a los pacientes 
en cuatro grupos: I, morfológicamente 
normal; II, morfológicamente normal, 
pero pequeña; III, con presencia de 
remanente condilar que no permite que 
se traslade en la fosa glenoidea, y IV, con 
ausencia de cóndilo (11).

En algunos casos, los individuos con 
STC tienen características muy leves, 
por lo cual nunca se diagnostican (16). 
Generalmente, muestran una inteli-
gencia normal; sin embargo, esta se 
puede comprometer debido a la falta de 
desarrollo o pérdida auditiva (17). En los 
individuos con STC, la hipoplasia mandi-
bular generalmente produce maloclusión 
clase II, aunada a la rotación mandibular 
en el sentido de las manecillas del reloj, 
que condiciona la mordida abierta ante-
rior y origina el perfil facial convexo (18, 19).

Durante las primeras semanas de vida, 
se presentan dificultades respirato-
rias debido a la reducción del espacio 
aéreo (20) y, de ser necesario, debe reali-
zarse una traqueotomía en un periodo 
que comprende desde el nacimiento 
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hasta los 36 meses de vida, con el fin 
de preservar la vía aérea permeable 
(21). Dicho tratamiento se vuelve un reto 
debido a la pronunciada retrusión mandi-
bular (22). Posteriormente, podemos 
hablar de un segundo periodo de aten-
ción, que va de los 3 a 12 años, y que 
se inicia con un tratamiento ortodóntico y 
ortopédico para estimular el crecimiento 
de la mandíbula (23). Según el grado de 
afectación, la reconstrucción se puede 
realizar mediante el aumento de tejidos 
blandos —en el cual se incluye la trans-
ferencia de grasa— o de tejidos duros, 
con injerto óseo de forma natural deri-
vado del mismo individuo (24). 

En la actualidad, no existen suficientes 
estudios en los cuales se determinen 
patrones específicos en un mismo sujeto, 
e incluso cuando se comparan entre sí, 
por lo que es necesario establecer proto-
colos para su manejo. De allí la nece-
sidad de analizar más aspectos relacio-
nados con el STC y establecer protocolos 
de manejo que ayuden a modificar y 
planificar su crecimiento, para mejorar la 
apariencia facial. Adicionalmente, permi-
tirá homogenizar, fomentar e impulsar 
su manejo dentro de los equipos multi-
disciplinarios que intervienen y, de esta 
forma, definir la terapéutica ortoquirúr-
gica que permita obtener una mejor 
calidad de vida. 

CARACTERíSTICAS ClíNICAS

Los individuos con STC suelen presentar 
características faciales muy represen-
tativas y complejas de clasificar. Por lo 
general, dicha condición afecta bilateral-
mente; a pesar de ello, los tejidos blandos 
y estructuras óseas pueden reflejar dife-
rentes características en tamaño y forma 
entre sí, es decir, no se trata de una afec-
ción simétrica (9, 15). 

Entre sus características principales 
podemos encontrar perfil convexo, 
pestañas disminuidas o escasas en el 

párpado inferior, alas nasales pequeñas, 
ángulo naso frontal disminuido, puente 
nasal levantado (dando apariencia de 
nariz grande), hipertricosis, microtia bila-
teral, hipoplasia bilateral/unilateral del 
pabellón auricular, hipoplasia del malar 
bilateral, hipoplasia mandibular bilateral, 
fisura palpebral bilateral alargada, malo-
clusión dental, mordida abierta y anoma-
lías complejas en la articulación tempo-
romandibular, lo cual se reflejara en una 
limitación de apertura. 

ESTUDIO IMAgENOlÓgICO

Entre los estudios por imagen y para 
una evaluación inicial se incluye la radio-
grafía panorámica y lateral de cráneo; 
sin embargo, para una evaluación más 
completa de tejidos duros y blandos, es 
recomendable la tomografía computari-
zada (7), ya que las imágenes obtenidas 
presentan una alta calidad y fidelidad de 
gran utilidad diagnóstica, que permite 
identificar las alteraciones expuestas 
en el complejo craneofacial y obtener 
así un diagnóstico certero, un plan de 
tratamiento adecuado y un buen abor-
daje quirúrgico. Por tanto, es un método 
acertado para identificar las variaciones 
de tamaño en estructuras que compro-
meten la morfología craneofacial de 
estos pacientes.

DIAgNÓSTICO y TRATAMIENTO 

El diagnóstico clínico es primordial ya 
que, a través de él, se debe identificar 
cada una de las malformaciones craneo-
faciales presentes, su repercusión clínica 
y funcional. Los métodos de diagnóstico 
incluyen pruebas genéticas, fotografías 
clínicas, radiografías y TCHC, que en 
la actualidad es un método de imagen 
muy útil para la evaluación de anomalías 
craneofaciales sindrómicas y no sindró-
micas (26), lo que facilita, en estos casos, 
la planificación y elaboración de placas e 
implantes más personalizados.
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El manejo es multidisciplinario, de 
pronóstico favorable, con tratamiento 
adecuado y diseñado según las necesi-
dades de cada individuo, con el objetivo 
de corregir o reconstruir las deformi-
dades, restablecer la función y, por consi-
guiente, proporcionar apariencia estética 
y armonía de la cara (25). La investiga-
ción continua sobre STC ofrece a dichos 
individuos los avances más recientes en 
cuanto a tratamiento y tecnología, lo que 
hace más viable la planificación y evalua-
ción preoperatoria, así como disminuye 
el número de cirugías y, por consiguiente, 
el tiempo de hospitalización. 

DESCRIpCIÓN DE lOS CASOS 

Se presenta serie de 6 casos diagnosti-
cados con STC, derivados de la Asocia-
ción Treacher Collins México AC, los 
cuales fueron remitidos para la realiza-
ción de estudios imagenológicos prequi-
rúrgicos y están compuestos por 2 indi-
viduos masculinos y 4 femeninos, con 
edades que van de los 16 a los 35 años 
(tabla 1).

taBla 1. iDentiDaD De la muestra 

Caso Sexo Edad Totales

1 M 13 1

2 F 16 1

3 F 17 1

4 F 18 1

5 M 34 1

6 F 35 1

Entre las características clínicas princi-
pales observamos que la afección del 
primer y segundo arco branquiales se 
ven reflejados en un perfil convexo, hiper-
tricosis, microtia bilateral, hipoplasia bila-
teral/unilateral del pabellón auricular, 
hipoplasia del malar bilateral, hipoplasia 
mandibular bilateral y fisura palpebral 
bilateral alargada. 

El crecimiento asimétrico de individuos 
con STC juega un papel importante en 

el desarrollo facial, al verse involucradas 
no solamente estructuras óseas, sino 
también estructuras nerviosas y muscu-
lares (figuras 1 a 6).

figuras 1-6. características faciales en 
fotografía clínica De perfil DerecHo Del stc 
DonDe se oBserva perfil convexo, Hipoplasia 

manDiBular, coloBomas, Hipertricosis y 
anormaliDaDes el oíDo externo. 
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Radiográficamente, en los casos repor-
tados observamos asimetría de sínfisis 
mandibular, hipoplasia mandibular, alte-
ración de la morfología de cóndilo mandi-
bular y apófisis coronoides en algunos 
casos, así como planos, aumento de la 
depresión de la escotadura sigmoidea y 
de la escotadura antegonial en sentido 
vertical, estructuras anatómicas dentales 

aparentemente normales, mordida 
abierta anterior, apiñamiento anteroinfe-
rior y, en ocasiones, aparatología orto-
dóntica y material de osteosíntesis para 
fijación de implantes faciales a nivel cigo-
mático malar bilateral. La alteración de 
morfología mandibular impide el correcto 
posicionamiento del paciente para la 
técnica radiográfica (figuras 7 a 12).

figuras 7-12. raDiografía panorámica preoperatoria en la cual se oBserva asimetría manDiBular, 
morDiDa aBierta, pronunciamiento De la escotaDura sigmoiDea y antegonial. se presenta 

Distorsión a nivel sinfisiaria DeBiDo a la alteración manDiBular que limita el posicionamiento  
Del inDiviDuo para la técnica raDiográfica.

En cuanto a los patrones morfométricos, 
se aprecia que existe una marcada dife-
rencia de las estructuras mandibulares de 
manera bilateral, con algunas medidas 
no lejanas de patrones normofuncionales 
contra discrepancias mayores tanto en 
un mismo individuo como cuando se 
comparan con otros (tablas 2 a 6). 

taBla 2. morfometría manDiBular en 
milímetros (transversal)

ID Intergonial Intercoronoidal Intercondilar

1 83,5 8,4 101,4

2 77,2 106,2 95,1

3 71,5 101,1 99,6

4 83,9 102,1 70,7

5 88,1 102 105,4

6 79,8 105,3 105,4
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taBla 3. morfometría manDiBular en 
milímetros (sagital)

ID Go - Me Dif

Der Izq

1 38,8 42,2 -3,4

2 43,8 43,7 0,1

3 43,8 44,7 -0,9

4 33,1 34,8 -1,7

5 40,6 44,1 -3,5

6 43,5 41,0 2,5

taBla 4. morfometría manDiBular en milímetros (vertical total) 

ID Prof. antegonial Co - Go Co-Me

Der Izq Dif Der Izq Dif Der Izq Dif

1 8,4 10,0 -1,6 43,7 34,9 8,8 82,5 76,0 6,5

2 7,0 5,8 1,2 44,3 41,1 3,2 83,4 80,9 2,5

3 6,2 4,5 1,7 43,7 49,3 -5,6 85,4 95,6 -10,2

4 6,5 9,4 -2,9 41,1 33,9 7,2 70,7 64,6 6,1

5 3,1 5,5 -2,4 64,0 56,2 7,8 102,7 99,6 3,1

6 3,8 5,5 -1,7 48,7 55,9 -7,2 93,1 95,8 -2,7

taBla 5. morfometría manDiBular en milímetros (vertical parcial) 

ID Altura Condilar Altura Coronoidal

Der Izq Dif Der Izq Dif

1 20,1 12,0 8,1 8,0 8,2 -0,2

2 10,0 9,3 0,7 11,9 14,3 -2,4

3 13,0 14,4 -1,4 16,4 16,8 -0,4

4 7,2 8,3 -1,1 9,5 7,5 2

5 16,0 12,2 3,8 14,3 13,6 0,7

6 11,0 12,7 -1,7 12,1 11,9 0,2

taBla 6. morfometría manDiBular en 
milímetros (Horizontal)

ID Distancia Cóndilo Coronoides

Der Izq Dif

1 28,9 30,6 -1,7

2 25,4 19,8 5,6

3 24,9 25,8 -0,9

4 26,7 23,8 2,9

5 26,7 25,0 1,7

6 33,0 26,4 6,6

Se realiza la morfometría por medio de 
TCHC con el software Dolphin Imaging, 

en su versión 11.95 Premium, de la 
compañía Patterson Dental (EE. UU.). 
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Sobre la reconstrucción volumétrica, se 
aísla la mandíbula de las estructuras 
anatómicas adyacentes para realizar 
una medición más objetiva, y se aplica 
el mismo proceso para los 6 casos. Las 
mediciones que se realizarán serán 
la longitud de la apófisis coronoides, 

longitud Co, anchura intergonial, anchura 
intercoronoidea, anchura intercon-
dilar, longitud Co-Gn, longitud Go-Me, 
longitud Co-Go, profundidad antego-
nial y distancia Co-coronoides del lado 
derecho e izquierdo de la mandíbula 
(figuras 13 a 15).

figuras 13-15. métoDo De oBtención De meDiDas morfométricas por meDio De tcHc.

DISCUSIÓN

El STC es catalogado como una entidad 
de características heterogéneas, cuya 
explicación se sustenta en una altera-
ción profunda del desarrollo provocada 
por una disfunción de las células, cuyo 
origen es la cresta neural que, al no haber 
migrado en su etapa embrionaria a la 
región facial, causa un severo déficit en el 
desarrollo de la estructura facial y bucal.

Entre las estructuras faciales encon-
tramos falta de desarrollo de las estruc-
turas anatómicas derivadas del primero 
y segundo arco branquial, siendo el perfil 

convexo una característica notable que 
ocasiona hipoplasia y retrognatia mandi-
bular, lo cual condiciona, por su creci-
miento anteroinferior, la mordida abierta 
anterior, según lo reportado por Hercilio 
Martelli (27). 

Las características faciales están 
asociadas a la presencia de colobomas, 
perfil convexo y fisuras palpebrales 
por la falta de desarrollo de los huesos 
temporal, frontal y malar, que originan 
órbitas más pequeñas y microftalmia, o 
no se desarrollen adecuadamente (28, 30). 
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Los músculos masticatorios los podemos 
encontrar hipoplásicos, principalmente el 
músculo pterigoideo lateral y masetero, 
lo que induce a una deflexión en el movi-
miento de apertura y protrusión mandi-
bular (27). 

Radiográficamente, la rama y el cuerpo 
mandibular se observan cortas en la 
mayoría de los casos, de acuerdo con 
lo citado por Ligh et al. (11). En el campo 
de las alteraciones dentales, en nuestra 
serie de casos encontramos ausencia de 
segundos premolares y terceros molares, 
dientes supernumerarios, apiñamiento, 
mala posición dentaria, mordida cruzada 
y maloclusión (28). Cabe mencionar que 
no todas estas características dentales 
son constantes en los pacientes. 

En esta serie se halló a tres pacientes 
con ausencia del conducto auditivo 
externo; sin embargo, es difícil deter-
minar por este medio de diagnóstico, en 
su totalidad, la localización y forma del 
conducto auditivo externo. Esta situa-
ción es determinante pues, en cuanto al 
sentido de la audición, se menciona que 
un 40% de estos pacientes presentan 
sordera, la cual puede ser unilateral o 
bilateral (27-29). 

Se evaluaron los patrones morfométricos 
correspondientes a la altura de la rama 
(Co-Go) y se hallaron diferencias entre 
ambos lados, que van desde 3,2 mm 
para un mismo caso hasta 8,8 mm en el 
caso 1. En la evaluación de la distancia 
(Go-Me), se encontraron distancias bila-
terales discrepantes en un rango de 0,1 
mm a 3,5 mm, al hacer la comparación 
entre todos los casos. 

En ese sentido, cuando se evaluaron las 
medidas correspondientes a la altura 
coronoidal, aparecieron diferencias entre 
ambos lados, que van desde 2,0 mm 
para un mismo caso (caso 4) hasta 0,2 
mm (caso 6). 

En la evaluación de la altura condilar, 
se hallaron medidas bilaterales discre-
pantes en un rango entre 3,8 mm y 0,7 
mm, al hacer la comparación entre todos 
los casos. 

En cuanto a la distancia cóndilo-coro-
noides de ambos lados, se encontraron 
discrepancias entre los casos, siendo 
la de mayor medida la de 6,6 mm en el 
caso 6, y la de menor medida la de -0,9 
mm, en el caso 3.

Es importante identificar con exactitud 
las medidas morfométricas, porque la 
mayoría de los autores refieren que las 
características morfológicas de la mandí-
bula en pacientes con STC son asimé-
tricas. Este aspecto cobra relevancia 
para la planeación ortoquirúrgica del 
individuo. 

CONClUSIONES

Las características clínicas del indi-
viduo con STC varían de acuerdo con 
la severidad de la expresión genética, y 
se pueden corroborar mediante fotogra-
fías, imágenes radiográficas y medidas 
morfométricas que orientan el manejo y 
planeación del tratamiento. 
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