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RESUMEN

Introduccion: el sindrome de Treacher Collins (TCS) fue descrito por Edward Treacher Collins en el afio 1900, es un trastorno
autosémico genético, el cual causa malformaciones otoldgicas, dentales y oftdlmicas. Objetivo: el propdsito de esta investigacion es
determinar los problemas bucales y psicosociales que se presentan en los nifios con TCS. Materiales y métodos: se realiz6 una revision
sistematica con enfoque cualitativo, de tipo retrospectivo, con disefio descriptivo y analitico y método deductivo. Para la obtencién de
datos se utilizaron 34 articulos, las variables evaluadas fueron: situaciones psicosociales, deformaciones faciales, anomalias bucales,
problemas en el desarrollo psicomotor y tratamientos bucales mas frecuentes en los nifios con este sindrome. Resultados: se describi6
que entre las situaciones psicosociales que presentan mayor afectacién en su calidad de vida estan la baja autoestima e inseguridad.
Tambien se pudo determinar que las deformaciones faciales intervienen mucho en su funcionamiento psicomotriz. Con respecto a las
anomalias bucales las mas frecuentes fueron las anomalias en el crecimiento craneofacial y las maloclusiones. En las dificultades del
desarrollo psicomotor se describieron dificultades respiratorias y auditivas. Finalmente, en los tratamientos bucales se detall6 a las
cirugias maxilofaciales, la ortodoncia y las restauraciones de caries como los mas comunes. Conclusion: las situaciones psicosociales
que viven estos pacientes afectan su calidad de vida e intervienen mucho en sus relaciones sociales debido a sus deformaciones craneo
faciales que afectan su oclusidn, vista, audicion y habla. Necesitan un tratamiento disciplinar, desde edad temprana para poder
afrontar la sociedad.

Palabras Clave: Sindrome Treacher Collins, Deformaciones, Anomalias, Dificultades, Tratamientos.

ABSTRACT

Introduction: Treacher Collins syndrome (TCS) was described by Edward Treacher Collins in 1900, it is an autosomal genetic disorder,
which causes otological, dental and ophthalmic malformations. Purpose: The purpose of this research is to determine the oral and
psychosocial problems that occur in children with SCD. Materials and methods: a qualitative approach was presented in this
systematic review. To obtain data, 34 articles were used, the variables evaluated were: Psychosocial situations, Facial deformations,
Oral anomalies, Problems in psychomotor development and Oral treatments. Results: It was described that among the psychosocial
situations that have the greatest impact on their quality of life are low self-esteem and insecurity. It could also be determined that
facial deformities play a significant role in their psychomotor functioning. With regard to oral anomalies, the most frequent were
anomalies in craniofacial growth and malocclusions. Respiratory and hearing difficulties were described in psychomotor development
difficulties. Finally, in oral treatments, maxillofacial surgeries, orthodontics and caries restorations were detailed as the most common.
Conclusion: the psychosocial situations that these patients experience affect their quality of life and intervene a lot in their social
relationships due to their craniofacial deformations that affect their occlusion, sight, hearing and speech. They need disciplinary
treatment from an early age in order to cope with society.
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INTRODUCCION

El Sindrome de Treacher Collins (TCS) es un trastorno
autosdmico genético que causa alteracion del desarrollo en los
tejidos y huesos del rostro causando malformaciones
otologicas, dentales y oftalmicas, todo esto da como resultado
problemas psicosociales en estos pacientes.!

Se ha comprobado que los nifios son conscientes de sus
malformaciones sufren de estrés y cambios de humor por las
presiones psicoldgicas tienen una baja autoestima ya que
tienen temor de interactuar socialmente con otras personas
diferentes a ellos, la relacién entre la calidad de vida y angustia
psicoldgica es afectada con mayor frecuencia en pacientes
mayores de 15 afios.2

El Sindrome de Treacher Collins fue descrito por Edward
Treacher Collins en el afio 1900 luego existieron otros
investigares como Franceschetti y Klein quienes le dieron el
nombre de Disostosis mandibulofacial en el afio 1949.3

Segun la literatura revisada por Dorivaldo Lopes da Silva, et al.,
en el afio 2008 la incidencia del Sindrome de Treacher Collins
ocurre en un 1:40000 a 1:70000 en recién nacidos vivos, es
una mutacién sin antecedentes familiares que ocurre en un
60% de estos casos y si uno de los padres esta afectado con
este sindrome es probable en un 50% de trasmitir el gen.*

Jenny Y. Chung, et al, en el afio 2014 indicaron que la
incidencia de las caracteristicas craneofaciales mas comunes
del Sindrome de Treacher Collins son hipoplasia cigomatica
(81%) y micrognatia (78%).5

Raul G. Plomp, et al,, en el afio 2016 proporcionan una revisiéon
en la que los problemas del desarrollo psicomotor como la
apena obstructiva tienen prevalencia del (25%), pérdida
auditiva conductiva unilateral o bilateral (93%-96%), pérdida
de la visién (37%), dificultad en la alimentacién (68%),
deformaciones faciales como el paladar hendido (23%),
problemas bucales como maloclusion con un (94%).6

La importancia para la rehabilitaciéon del paciente es tener el
diagndstico inmediatamente después del nacimiento, esto
ayudaria a evitar complicaciones mas graves tanto en cavidad
bucal, en el aspecto facial y psicosocial, realizando un
tratamiento adecuado desde edades tempranas, por eso
debemos conocer sobre los problemas que se van a presentar,
ya que mejorar la calidad de vida del paciente en todos los
aspectos es lo mas importante. Los problemas psicosociales
deben ser atendidos, ya que la parte emocional del paciente
que enfrenta esta situacién debe ser parte de su tratamiento
de rehabilitacién integral.

El propésito de la investigacién es determinar los problemas
bucales y psicosociales que se presentan en los nifios con el
Sindrome de Treacher Collins y asi poder tener conocimientos
para elegir y orientar el tratamiento adecuado para estos
pacientes a sus padres.
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MATERIALES Y METODOS

Se realiz6 una revision sistematica de la literatura, de enfoque
cualitativo, tipo retrospectivo, de disefio descriptivo y
analitico y método deductivo. Las palabras clave que se usaron
fueron: Sindrome Treacher Collins, Deformaciones,
Anomalias, Dificultades, Tratamientos y los términos MeSH:
“Treacher Collins Syndrome oral problems”, “Treacher Collins
deformity  Syndrome”, Treacher Collins Syndrome
Psychosocial problems”, “Treacher Collins Syndrome
Treatments”, “Problemas psicosociales en pacientes con TCS
pediatricos”, “Anomalias dentales en pacientes con TCS”, se
utilizaron metabuscadores como Pubmed, Scielo, Google
académico y Scopus. Se obtuvo un universo de estudio de 60
articulos entre ellos, se escogieron 34 articulos que cumplian
con los criterios de inclusién, exclusién y se relacionaban con

las variables del trabajo de investigacion.

Los criterios de inclusion fueron: articulos en inglés y espafiol;
articulos sobre las anomalias dentales, deformidades faciales,
dificultades en el desarrollo psicomotor, tratamientos
dentales y  problemas psicosociales, en nifios con TCS.
Ademas, se seleccionaron los articulos con casos clinicos, que
sean de revision, ensayos clinicos, reporte de casos o estudios
transversales en pacientes pediatricos.

Los criterios de exclusién: articulos en otros idiomas,
realizados en pacientes adultos, sin conclusiones, que no se
referian a los problemas psicosociales, que no contenian
problemas bucales ni tratamientos dentales en pacientes con
TCS.

RESULTADOS
e  Situaciones Psicosociales

Las situaciones psicosociales, de evidencia muy limitada,
refieren tener un funcionamiento psicolégico normal a lo largo
del tiempo, pero la estigmatizacién y la inseguridad por las
reacciones negativas de los demas provocan en ellos estrés y
conductas de eludir o evitar.

Por otra parte, en este estudio se analizé que los predictores
importantes para el funcionamiento psicolégico a lo largo del
tiempo son: la evaluacién negativa de su apariencia, la baja
autoestima y la insatisfaccién por su apariencia facial.

La autoestima es un predictor importante para diferenciar
entre mecanismos de defensa psicolégica “maduros” cuando
se reconoce una amenaza y se afronta e “inmaduros” cuando
se manifiesta la negacioén y externalizacién.

Para mejorarla los pacientes y su familia se sometian a
tratamientos sicolégicos antes, durante y después de las
cirugias reconstructivas, para mejorar la autoestima.

La aceptacion de sus deformidades, en comparacién con otros
pacientes sin este sindrome, evidencia que estos pacientes se
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veian menos satisfechos con su apariencia debiendo necesitar
atencion psicologica.

El riesgo de no aceptar la reconstruccion facial final esta en la
posible visibilidad autopercibida de la deformidad, el
atravesar por una pubertad problematica, el afrontamiento
emocional y los problemas faciales funcionales.

Estos nifios sufrian de bullying por parte de sus compafieros
debido a las deformaciones faciles que tenian.

La terapia psicoldgica permite obtener herramientas para
fortalecer el repertorio cognitivo necesario para el manejo de
defensas e insultos entre pares, por lo que es importante una
intervencién temprana e interdisciplinar para disminuir las
afectaciones, poder prevenir complicaciones y adaptar las
actividades o las herramientas que mejoren la participacién en
sus actividades de la vida diaria y en el ambito social.
e Deformidades faciales

Con mayor evidencia cientifica se mencionaban entre las
deformaciones faciales a los problemas de la regién orbitaria,
caracterizados por el pobre desarrollo de la cresta
supraorbitaria, retraccion del parpado inferior, exposicién de
la cérnea, defectos en la regién periorbitaria, coloboma de los
parpados inferiores, ausencia de pestafias, ojos con inclinacién
lateral hacia debajo de las fisuras palpebrales, microftalmia,
ausencia parcial de cilios palpebrales, hipertelorismo,
proptosis y cataratas congénitas, las cuales afectaban su vision.
Se describian deformaciones del oido como microtia, anotia,
hipoplasia e implantacién baja de los pabellones auriculares,
atresia del conducto auditivo externo y malformaciones de la
cadena de huesecillos como causantes de los problemas en la
audicion.

El paladar hendido es una malformacién que generalmente se
encuentra en pacientes con TCS.

Existe poca evidencia de las deformidades nasales, las mas
comunes eran: deformidad de joroba dorsal, desviacion
externa, punta bifida o bulbosa, alas nasales pequefias, angulo
naso frontal disminuido, puente nasal levantado y nariz en
forma de pico.

Estos pacientes sufren de disminucién del espacio
retrofaringeo, obstruccién de la via aérea y glosoptosis siendo
perjudicial en la respiracion.

Al detallar el perfil facial de estos pacientes y sus
caracteristicas se describia que tenfan un perfil convexo
similar a la cara de los peces o pajaros con mejillas deprimidas
teniendo ausencia de los senos frontales y maxilares, con una
apariencia de expresion facial triste por el hundimiento en el
rostro y en ocasiones hipertricosis.

e  Anomalias bucales
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En estos pacientes presentaban maloclusién dental, paladar
arqueado alto, plano oclusal empinado, mordida abierta
anterior, paladar hendido, maloclusion clase 1l de Angle y
problemas en la articulacién temporomandibular (ATM).

En cuanto a las alteraciones de erupcién dental se mencionan
entre las principales: agenesia dental, supernumerarios,
microdoncia, rotaciones, erupciones dentales ectépicas y
anomalias en el esmalte dental.

La gran mayoria tenian anomalias en el crecimiento de los
maxilares como: hipoplasia maxilar, mandibular y cigomatica
(o ausentes), microgenia, disminucién de la rama mandibular,
condilo hipoplasico, estas pueden ser de leves a severas, por
ello también interfieren en problemas de la ATM siendo
necesario detectarlas lo mas pronto posible para que reciban
tratamiento y evitar complicaciones mayores.

Con respecto a la salud bucal se indicé que los pacientes con
TCS presentaban calculo dental, dando como resultado
gingivitis por su baja efectividad en el cepillado dental y esto
mas su flujo salival reducido dan altos niveles de caries dental.

Para concluir con las anomalias bucales en estos pacientes se
detalla que podian desarrollar gran variedad de diastemas a lo
largo de la arcada, Sin embargo, otros articulos describian
presencia de apiflamientos dentales.

e  Dificultades en el desarrollo psicomotor

Con respecto al apnea obstructiva del suefio mencionaban
como causante las anomalias del tracto respiratorio superior,
que originaban problemas en la deglucién y alimentacién, esto
puede llegar a ser grave y potencialmente mortal.

Estos pacientes sufren de pérdida auditiva conductiva
unilateral o bilateral, hipoacusia conductiva o en muchos casos
pierden por completo la audicion.

Presentan dificultades masticatorias que originan problemas
en la alimentacién y fonacién, debido a su reduccién de la
apertura bucal, maloclusion, hipofaringe estrecha, mucosa
oral seca, por su perfil convexo, hipoplasia cigomatica y
mandibular.

Con relacion a los problemas en la visién, sufrian de perdida
de la vision, ambliopia, errores de refraccién, anisometropia,
astigmatismo regular, lagrimeo intermitente o constante y
estrabismo.

La dificultad respiratoria es ocasionada por la hipoplasia
cigomatica y mandibular, la mala ubicacién de la base de la
lengua, malformacion extensa de las vias respiratorias y por la
reduccion del espacio aéreo.

. Tratamientos bucales
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Se recomienda un tratamiento dental multidisciplinario, desde
el nacimiento, en el que requieren las siguientes
especialidades: odontopediatria, ortopedia funcional de los
maxilares, ortodoncia y cirugia maxilo facial.

Con respecto al area de ortodoncia, es fundamental para la
rehabilitaciéon del paciente la correccién temprana de los
defectos de crecimiento de la mandibula, mejorar la oclusioén,
dientes mal alineados, intercuspidacién, paladar hendido,
expansion del maxilar superior, tratamientos que deben
realizarse en conjunto entre el ortopedista para obtener
mejores resultados.

En relacidon al drea de los cirujanos maxilo faciales ellos
realizan injertos 6seos calvarios, osteotomias, genioplastias,
injertos de costillas, osteogénesis por distraccion, cirugia
ortognatica y proétesis obturatriz, las cuales ayudan a su
reconstruccién. Las palatoplastias como tratamiento para
paladar hendido, mencionaban a las plastias en z de doble
inversion, aunque no hay el tratamiento de eleccién para el
cierre del paladar.

Los odontopediatras para ensefianza de prevencion e
intervenciones como: profilaxis, restauraciones, extracciones
simples, el tratamiento dental con anestesia general puede ser
mas seguro en estos pacientes.

DISCUSION

En este trabajo de investigacion se analizaron las situaciones
psicosociales, sus deformaciones faciales, anomalias bucales,
dificultades en el desarrollo psicomotor y tratamientos
bucales en pacientes con TCS.

Se describen las  situaciones psicosociales como la
estigmatizaciéon e inseguridad; aunque existen diferentes
afectaciones en la vida diaria como, el autoestima; por ello, se
buscan tratamientos adecuados para disminuir todas las
afectaciones posibles y mejorar su desenvolvimiento social,
como lo refuerzan Rodriguez, Sanchez, Aguilar, Gamboa y
Méndez (2018), es necesario mantener tratamientos
enfocados en esta area y complementarlos con ayudas para
manejar los sintomas de ansiedad, depresién o aislamiento.”

Se analizaron los resultados de Pereira, Lodovichi, Gomes,
Custodio, Denadai, Amaral y cols (2018) quienes decian que
los individuos con TCS tenian una calidad de vida general
intermedia y satisfactoria con una puntuacién mayor al 60%
en casi todas las facetas.8

De las deformaciones faciales conocidas se destacan las
craneofaciales (Guo, Jiang, Yang, & Lin, 2020).9

En cuanto a las deformaciones faciales se describié a las
deformaciones craneofaciales, defectos en la orbita,
deformaciones en los oidos, paladar hendido, deformaciones
nasales, disminucién del espacio retrofaringeo, perfil convexo
con apariencia de pez o pajaro.
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Para Salwa M. Al- Shaikhani (2016) afecta simétricamente
toda su region facial, en el que incluyen los huesos de los ojos,
cigomas, mandibula superior e inferior, mentén y orejas, todas
las estructuras que tienen origen de la cresta neural, su
severidad es diferente, pero todas tienen las mismas
caracteristicas: antimongoloide facial (apariencia de cara de
pez o pajaro) y algun tipo de severidad en el oido.1

Los estudios de Plomp, Joosten, Wolvius, Schroeff, Versnel,
Versnel y cols (2015) indican que predominan las
deformidades del conducto auditivo externo, normal en un 0%
a 15%, estendtico en un 28% a 31% y atrésico en un 54% a
72%. La cavidad del oido medio suele ser simétrica y consisten
en huesecillos anquilosados hipoplasicos en un 33% a 82% o
huesecillos faltantes con un 22% a 67%, en particular el
martillo y el yunque. El oido interno se desarrolla
normalmente en la mayoria de los casos con un 78% a 100%.6

Mientras que dentro de las anomalias bucales destacan las
maloclusiones, alteraciones de erupcion dental, anomalias en
el crecimiento craneofacial, cdlculo, caries, diastemas.

Las exposiciones de Chung, Cangialosiy Eisig (2014) indicaron
que las caracteristicas mds comunes eran: hipoplasia
cigomatica en un 81% y micrognatia en un 78%. En casos mas
graves los arcos cigomaticos pueden estar ausentes.5

También se encuentran dificultades en el desarrollo
psicomotor de los pacientes; apnea obstructiva del suefo,
problemas de audicién, problemas de alimentacién y habla,
problemas en la visién y dificultad respiratoria. De acuerdo
con Ibrahim, Albasha, Daood (2020) dicen que la principal
preocupaciéon son los problemas respiratorios y de
alimentacién que estan presentes al nacer como resultado de
la micrognatia y obstruccién de la lengua.

Mientras que Mollinedo, Quisbert (2014) describen que tienen
alteracién en la audicién debido a malformaciones de los
pabellones auriculares y de los conductos auditivos,
problemas en la visién, en el lenguaje, en la respiraciéon y
deglucién que pueden llegar a ser mortales. (1213)

De acuerdo con Golinko, LeBlanc, Hallett, Alperovich y Flores
(2016) se verifica que mas del 75% de pacientes con TCS
tienen errores al momento de articular que impiden la emisién
de sonidos normales.16

Referente a los tratamientos bucales fueron descritos:
ortodoncia, ortopedia, cirugias maxilofaciales, restauraciones,
extracciones y palatoplastias. Segtiin Plomp, Joosten, Wolvius,
Schroeff, Versnel, Versnel y cols (2015) describen las cirugias
maxilofaciales en un 41%, concordando con Leyva y Mallarino
(2014) que describen como el tratamiento mas frecuente en la
infancia al quirurgico, siendo el mas utilizado la distraccién
mandibular osteogénica, en segunda etapa se debe comenzar
con tratamientos de ortodoncia. Mientras Vesna (2017)
analiza que el tratamiento se realiza de acuerdo con las
necesidades especiales de cada paciente, para el tratamiento
de anomalias craneofaciales menciona la introduccién de
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células madre, para el mentdn retraido a las cirugias plasticas,
por su alta incidencia en caries a los tratamientos

restaurativos y para expansion del maxilar a la ortodoncia.
(6,14,15)

CONCLUSIONES

En la presente revisién sistematica se concluyd que la
evidencia es escasa en las situaciones psicosociales, pero hay
alguna evidencia de que son afectados por la inseguridad de
mostrar su apariencia a los demds ya que, tienen baja
autoestima.

Las deformaciones faciales son muy comunes ya que, alteran
el desarrollo psicomotor y afectan la oclusion, vista, audicién y
habla.

El tratamiento de estos pacientes es multidisciplinar, hay
alguna evidencia de que la intervencidon temprana en nifios con
TCS es beneficiosa, donde el tratamiento psicolégico es de
mucha ayuda para que puedan afrontar a la sociedad.

Existe la necesidad de mas estudios para poder determinar
con exactitud las situaciones psicosociales y los problemas
bucales en nifios con TCS desde edades tempranas.
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