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Resumen

El Sx de Treacher Collins o también conocido como disostosis mandibulofacial es un
trastorno genético inusual, de herencia autosémica dominante, que ocurre en 1 de
cada 25 000 — 50 000 individuos.! Se produce como consecuencia de mutaciones en
el cromosoma 5 lo que genera una alteracion en la proliferacion celular de la cresta
neural afectando el desarrollo del primer y segundo arco branquial y por lo tanto a las
estructuras que de ellos derivan.?3

Se caracteriza por malformaciones mandibulofaciales, donde destacan la micrognatia
severa, macrostomia y microtia principalmente.3#

Su expresividad es variable y el diagnéstico clinico. El tratamiento comienza desde
edades tempranas y es proporcionado por un equipo multidisciplinario.3

Se realiza una breve revision del tema y se presenta el caso de un paciente masculino
de 3 afios 7 meses de edad, con diagndstico de Treacher Collins quien acude al
Hospital del Nifio DIF Hidalgo en busca de atencion odontoldgica. La rehabilitacién
dental se realiza mediante anestesia general balanceada, y posterior aplicacion del
lenguaje de sefias mexicano para lograr comunicacion efectiva con el paciente en sus

citas de control.

Palabras clave: disostosis mandibulofacial; anomalia craneofacial; treacher Collins;

micrognatia, microtia.



Abstract

Treacher Collins syndrome, also known as mandibulofacial dysostosis (MFD) is a rare
syndrome caused by an unusual genetic disorder of autosomal dominant inheritance,
which occurs in 1 out of 25 000 — 50 000 people. It is caused because of changes or
mutations to chromosome 5, which causes an alteration in the cell
proliferation in neural crest, and affects the development of first and second branchial
arch, therefore, the structures that drift in them.

It is characterized by mandibulofacial malformations, distinguishing severe
micrognathia, macrostomia and microtia, mostly.

Its expressiveness and medical diagnosis are variable. Clinical treatment starts since
early age of the patient, and it is provided by a multidisciplinary team.

A brief review of the topic is made and it is presented a medical diagnosis of a male
patient (3 years old and 7 months), diagnosed with Treacher Collins syndrome, who
calls on DIF Hidalgo’s Child Hospital looking for dental care.

Dental rehabilitation is made using balanced general anesthesia, after that, Mexican
Sign Language is used in order to achieve effective communication with the patient in

following dental control appointments.

Key Words:

Mandibulofacial dysostosis; craniofacial anomaly; Treacher Collins syndrome,

micrognathia; microtia.



Introduccién

El sindrome de Treacher Collins incluye un conjunto de anomalias congénitas del
desarrollo craneofacial caracterizado por una displasia otomandibular simétrica
bilateral sin anomalias de las extremidades, asociado a diversas anomalias de la

cabezay del cuello.*

Clinica

Los nifios presentan una dismorfia facial caracteristica con hipoplasia bilateral y
simétrica de los huesos malares y del reborde infraorbitario (80% de los casos)
afeccion de la mandibula (78% de los casos retrognatia, retrogenia), esto conlleva a
una maloclusién dental que se caracteriza por una apertognatia anterior (también
llamada "mordida abierta™). En tejidos blandos presentan una hipoplasia a nivel del
hueso malar, reborde orbitario inferior y de la mejilla.

También se observan anomalias complejas en la articulacion temporomandibular
(ATM) ocasionando una limitacion de la apertura bucal con gravedad variable,
oblicuidad antimongoloide de las fisuras palpebrales (89%) y coloboma del parpado
inferior en la union del tercio externo y medio (69%), con ausencia de pestafias en el
tercio externo del parpado inferior. El paladar es ojival, y ocasionalmente se observa
paladar hendido (28%). A menudo (60%) se dan anomalias del oido externo, como
anotia o microtia, atresia del conducto auditivo externo, y anomalias de la cadena de

huesecillos, que causan una pérdida de audicion. Durante los primeros afos de vida,
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pueden manifestarse dificultades respiratorias y de nutricion debido a la estrechez de
las vias respiratorias altas y a la apertura limitada de la boca.>%’
Otros sintomas menos comunes son los encondromas y/o fistulas preauriculares,

anomalias de la columna y cardiopatias, la inteligencia es generalmente normal.

Estomatologicamente se ven afectados por presentar maloclusion dental, mordida
abierta anterior, agenesia, erupcion ectopica, opacidad del esmalte, fisuras
comisurales bilaterales, inflamacion gingival y caries. Ademas, padecen defectos en
los musculos de la masticacién y articulacion temporomandibular por lo que el

odontopediatra representa un papel importante para su rehabilitacion integral .8°

Etiologia

El sindrome esta causado por mutaciones en el gen TCOF1 (5932-933.1) que codifica
para la fosfoproteina nucleolar Treacle, o en los genes POLR1C (6p21.1) o POLR1D
(13g12.2), que codifican para las unidades | y Ill de las ARN polimerasas.'®!! La
transmision es autosdémica dominante con una penetrancia del 90% y una expresividad

variable, incluso entre individuos de una misma familia.!

Métodos diagnésticos

El diagndstico se basa en el cuadro clinico y en exploraciones complementarias. Los

analisis moleculares confirman el diagndstico.

Diagnaostico diferencial
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El diagnostico diferencial incluye los sindromes de Nager y de Miller, asi como el

Sindrome de Goldenhar en su forma bilateral ligeramente asimétrica.

Diagndstico prenatal

El diagnédstico prenatal es posible mediante el andlisis molecular de muestras de
vellocidades corionicas. Una ecografia prenatal puede revelar el sindrome al mostrar

un tipico dismorfismo facial con anomalias del oido bilaterales.?

Tratamiento

El manejo es multidisciplinario, inicia a edades tempranas y acompafia al paciente
durante toda su vida.

En caso de insuficiencia respiratoria postnatal, deben considerarse una traqueotomia,
una ventilaciéon no invasiva (VNI) o una distraccion mandibular. La cirugia plastica y
maxilofacial permite corregir: hipoplasia de tejido blando (remodelacién facial con
lipoestructura coloboma del parpado), hipoplasia 6sea (distraccién quirtrgica del
hueso, injertos 6seos), y paladar hendido (palatoplastia). El tratamiento en la limitacion
de apertura bucal es muy complicado complementandose con terapia miofuncional.
Se necesita cirugia otorrinolaringolégica especializada para las anomalias del oido
medio (cirugia funcional) y del oido externo (reconstrucciéon auricular). EI manejo de
los problemas de audicion debe ser precoz (protesis acusticas y cirugia funcional) para

favorecer un desarrollo normal. 1314
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El tratamiento psicolégico tiene un gran impacto en el desarrollo e integracion del
individuo en la sociedad, tiene el objetivo de favorecer su desarrollo mental, social y
fisico. EI acompafamiento psicolégico fortalece la autoestima y ofrece apoyo familiar

para la aceptacion de la situacion diferente.*

Pronéstico

Debido a la expresividad variable de este sindrome, el pronostico dependera de la
severidad. En las formas moderadas de la enfermedad es favorable con un tratamiento

adecuado y seguimiento.*

Objetivo

Rehabilitar con calidad y de forma inclusiva a un paciente con discapacidad auditiva a

través del aprendizaje de lenguaje de sefias mexicano para una comunicacion efectiva.
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Presentaciéon de caso clinico

Paciente masculino de 3 afios 7 meses de edad, con diagnéstico de Sindrome de
Treacher Collins, acude al servicio de Odontopediatria del Hospital del Nifio DIF
Hidalgo (HND) al ser referido por el servicio de pediatria para rehabilitacion oral. A la
exploracion extraoral se observa paciente activo reactivo neurolégicamente, asimetria
facial por hipoplasia en diversas estructuras faciales, principalmente en regién malar,
malformaciones en pabellones auriculares, blefaroptosis bilateral e incompetencia

labial (Figura 1y 2).

Intraoralmente se observa colapso transversal de maxilar superior, denticién decidua
completa, mordida abierta anterior (3mm), lineas medias dentales que coinciden.
Arcos dentales Baume tipo 1, sin embargo, presenta ligera malposicion dental en
sector anterior inferior, pigmentaciones color marron generalizadas, hipoplasia del

esmalte, caries, calculo dental y restauraciones desajustadas. (Figura 3,4,5,6).

Debido a la necesidad de tratamientos multiples por lesiones cariosas de coédigos
ICDAS diversos, presencia de odontalgia referida por la madre, poca cooperacion del
paciente y la dificultad para la comunicacion. Se determina tratamiento de urgencia de

atencion odontoldgica bajo anestesia general balanceada (AGB) (Figura 7).

Se explico a la madre el protocolo de atencion dental, por lo que se le di6 a conocer y

autorizar el consentimiento informado para continuar con el tratamiento bucodental.

Bajo principios de asepsia y antisepsia se coloca aislado absoluto con dique de hule,
se realiza profilaxis en ambas arcadas con cepillo, pieza de baja velocidad y pasta
profilactica. Se procede a la rehabilitacion dental, iniciando con pulpotomias en
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organos dentarios 54, 55, 64, y 65 las cuales se obturaron con mineral triéxido
agregado (MTA, Angelus, Pachuca México) y posterior curacion con Oxido de Zinc y
Eugenol (IRM, Denstply, Pachuca México). Resinas fotopolimerizables (Z250 XT, 3M,
Pachuca México) en 6rganos dentarios 52, 53, 62, 63, 74, 75, 84 y 85, y selladores de
fosetas y fisuras (Helioseal Clear, Ivoclar, Pachuca México) en 74, 75, 84, 85. Se
prepararon organos dentarios 51,54,55,61,64,65,71,81 y 82 para recibir coronas acero
cromo (3M, Pachuca México), se prueban, ajustan y cementan con ionémero de vidrio
(Ketac Cem, 3M, Pachuca México). Finalmente se realiza terapia de proteccion con

barniz de fluoruro de sodio al 5% 22600 ppm (Duraphat, Colgate, Pachuca México).

Se da cita a los ocho dias postquirtrgicos donde se observan restauraciones en ajuste
y funcién. (Figura 8,9,10,11) Posterior a dicha cita se maneja conducta con citas de
desensibilizacion aplicando un enfoque preventivo. Para el manejo de conducta se
modifico la técnica "decir, mostrar y hacer" por "mostrar/oler, tocar y hacer", se utilizd
también el lenguaje de sefias mexicano, el cual fue aprendido por la odontopediatra
con una capacitacion de 5 meses, en el area especializada en terapia del lenguaje del
HND, se complement6 el manejo de esta lengua con el apoyo de videos e imagenes

consultados en internet. (Figura 12,13,14,15).

Tras 5 citas de desensibilizacién se lograron resultados favorables, el paciente mostré
excelente cooperacidon e interactio con la odontopediatra permitiendo citas
odontologicas efectivas y en armonia. Se logro el objetivo del manejo de conducta por
medio de la comunicaciéon a traves de LSM, disminuyé el miedo y ansiedad,

aumentando la confianza del paciente durante el tratamiento estomatologico.
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Figura 1. Fotografia extraoral, fenotipo acorde a padecimiento.

Figura 2. Fotografia lateral, malformacién de pabellones auriculares.

.

Figura 3. Fotografia frontal
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Figura 6. Fotografia intraoral de arcada mandibular.

17



Figura 7. Fotografia extraoral previa a rehabilitacion oral.

Figura 9. Vista lateral
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Figura 10. Fotografia intraoral del arco maxilar, 1 semana posterior a

rehabilitacion.

Figura 11. Fotografia intraoral del arco mandibular, 1 semana posterior

rehabilitacion.
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Figura 12,13,14 y 15. Fotografias en donde se muestra la secuencia de
interaccidon con el paciente en las citas de desensibilizacién mediante lenguaje

de sefilas mexicano.

Resultados

Se realizé la rehabilitacion integral del paciente con capacidades diferentes, se
aprendié el lenguaje de sefias mexicano, originando comunicaciéon y confianza del

paciente.

Ademas, se familiarizé con el ambiente del consultorio obteniendo buena cooperacion
e interaccién de lenguaje, permitié citas cortas para la realizacién de tratamientos

preventivos (profilaxis y aplicacion de barniz de fluoruro).
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Discusion

El lenguaje es uno de los procesos mas importantes para el desarrollo del ser humano,
cuando una persona carece de esta facultad es incapaz de expresar sus necesidades

y sentimientos, por tanto, se aisla del resto de la sociedad.*®

Esta incapacidad de comunicacion se ve reflejada igualmente en el momento de que
la persona acude a servicios sanitarios, pues muchas veces el profesional de la salud
no esta capacitado para comunicarse con estos pacientes y por tal motivo es negada

la atencion.1’-18

Para la atencién dental en la poblacion pediatrica, comunmente se utilizan técnicas de
modificacién de la conducta de enfoque comunicativo como “decir, mostrar y hacer”,
pero en un paciente con sordera esto no es posible, por ejemplo, los nifios con STC
presentan dificultad para comunicarse, asociada a la deficiencia auditiva y a un retraso
en la adquisicién del lenguaje, por lo tanto, se debe modificar la técnica a "mostrar /

oler, tocar y hacer"16

Dentro de la bibliografia revisada se encontraron recomendaciones para la atencién
odontoldgica de estos pacientes, basada en apoyo con material grafico al momento de
explicar los procedimientos tanto a los niflos como a los padres o cuidadores
primarios.1”1819 Es indispensable la ayuda de un intérprete en las primeras sesiones.
Normalmente los intérpretes son los padres o tutores, estos deben ser instruidos para

preparar al nifio mediante métodos positivos en su primera consulta dental.”-20
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Es recomendable que las consultas inicien a tiempo y sean lo mas breves posibles,
pues los niflos con esta discapacidad suelen ser poco tolerantes a la
espera.t”18 Dentro del consultorio, un método que ha dado resultados es el modelado

con sus hermanos o algun familiar directo, esto genera mucha seguridad al nifio.1"18

Tal como lo recomienda Singh,” en las primeras consultas, la presencia de la madre
fue fundamental para poder comunicarnos con el paciente. Cabe recalcar que se opto
por rehabilitacién oral bajo AGB pues el paciente presentaba dolor y requeria atencion
inmediata. Por tal motivo no se llevd a cabo el protocolo recomendado por distintos
autores,'”1819 |os cuales sugieren establecer primeramente una comunicacién con el
paciente para ganar su confianza, sin embargo, en las sesiones posteriores se trabajo
en el manejo de la conducta hasta conseguir el objetivo que fue comunicarse con el

paciente.

Conclusioén

El tratamiento es multidisciplinario y se debe adaptar a las necesidades de cada
paciente, representa un desafio debido a que la mayoria de pacientes con Sx. de
Treacher Collins presentan sordera que imposibilita la comunicacién e impide la
rehabilitacion exitosa.

Favorecer el proceso de integracion e inclusidon de esta poblacibn de minoria
linglistica, a través de la sensibilizacion y concientizacion del odontopediatra
enriguece nuestra profesion y nos permite mejorar la calidad de vida de nuestros

pacientes.

22



El odontopediatra debe tener las competencias necesarias para la atencion integral de
pacientes con capacidades diferentes. EI manejo de la conducta y el cuidado
multidisciplinario del paciente en edades tempranas es fundamental para el éxito del
tratamiento. En el caso clinico que se presenta, se resalta la efectividad del manejo
conductual modificado, lo cual incrementd la posibilidad de éxito de la rehabilitacion

dental del paciente, asi como de su seguimiento clinico.
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Anexos
Abecedario

ABECEDARIO

Saludos —— SALUDOS

6. Noches
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—SALUDOS

Cuerpo humano

CUERPO HUMANO

1.Barba 2. Barbilla 3.Boca

6. Cabello
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1. Barba

2. Barbilla
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PO HUMANQ —

20. Estémago 21. Frente

23. Hombro PINF

25. Lengua 26. Mano

28. Mufieca 29. Msculo




Salud

w

LuD

31.0jo

34. Pecho

32.Oreja

CUERPO HUMANO

36. Piemas

PP Sitema Munic

0al D

1. Accidente

4. Dolor

F / Manual de Lens
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2. Gincer

5.Droga

3. Diarrea

6. Gripe
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SALUD —

7. Infeccién 8. Inyecddn 9. Operacion

10. Pildora 11.Salud 12. Sida

Sisterna Municipal DIF / Manual de Leng

—SALUD

13.Tos 14.Veneno 15. Vémito

EEER] sistema Muricipal 0¥ / Manual o
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LSM en odontologia sefas basicas

"
DENT

THE DENTAL SIGN LANGUAGE

Please use these hand signals to communicate with your dentist
during your dental procedure. See other side to provide feedback.

2%

Stop Ilam OK Pain
Pare Estoy Bien Dolor
\1 ~
Hurts a little Hurts a lot | want to talk
Me duele un poco Me duele mucho Quiero hablar

Rinse/suction my mouth | want to scratch my face
Quiero enjuagar mi boca Quiero rascar mi cara

Copyright © 2008 DentiSign Inc. Patont Pending www DentiSign com
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