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Introduccion

El sindrome de Stickler es una enfermedad genética muy rara, que afecta principalmente al
tejido conectivo, incluyendo los ojos, las articulaciones, el oido y el rostro. Este sindrome,
aunque poco conocido, tiene un impacto significativo en la calidad de vida de quienes lo
padecen. La variabilidad de sus manifestaciones clinicas dificulta su diagnéstico temprano,
lo que subraya la importancia de aumentar el conocimiento sobre esta condicion.

Para entender mejor el sindrome, presentare una breve definicion para dar paso al tema,
el cuadro clinico, diagndstico de laboratorio, tratamiento y el cariotipo donde se ve danado
el cromosoma.



El sindrome de Stickler, es un sindrome muy raro, en el cual, no es tan conocido, pero es
de suma importancia conocer y definir que es. Es una enfermedad genética rara del tejido
conjuntivo caracterizada por la asociacién de manifestaciones oculares (miopia, cataratas,
desprendimiento de retina, vitreorretinopatia hereditaria), anomalias orofaciales a veces
con formas mas o menos completas de secuencia de Pierre Robin, afectaciones

Sindrome de Stickler

osteoarticulares, sordera de gravedad variable.

Cuadro Clinico

El sindrome de Stickler se caracteriza por una combinacion variable de manifestaciones.

Las anomalias oculares pueden incluir

ek S S

Las anomalias orofaciales de gravedad variable no estan sistematicamente

Fuerte miopia

Estrabismo

Cataratas juveniles

Asigmatismo

Degeneracion vitrea o coriorretiniana
Desprendimiento de retina
Glaucoma

presentes:

+
+
+
+

Uvula bifida

Paladar hendido (aislado o formando parte de una secuencia de Pierre Robin)

Hipoplasia malar
Microrretrognatia

Las anomalias osteomioarticulares:

TR SR R el sl ek o S

epifisis planas muy frecuentemente

ensanchamiento metafisario y epifisario

coxa valga frecuente con ensanchamiento del cuello femoral
protrusién acetabular

epifisiolisis de la cabeza femoral

osteonecrosis avascular de la cabeza femoral

hipoplasia de los huesos pélvicos

genu valgum

acortamiento rizomélico

braquidactilia

escoliosis/cifosis

platiespondilia

placas terminales vertebrales irregulares (similar a la enfermedad de
Scheuermann)

espondilolistesis

hendidura coronal vertebral

aspecto marfanoide



<+ adelgazamiento cortical relativo
< osificacion disarménica de los huesos del carpo
= pectus carinatum o excavatum

Manifestaciones craneofaciales:

%+ Cara plana muy frecuente con puente nasal ancho o bien plano y mejillas planas
por hipoplasia malar (estas caracteristicas faciales son mas pronunciadas a
edades tempranas)

fhiltrum largo muy frecuente

retrognatia y o micrognatia

paladar hendid

paladar hendido submucoso

uvula bifida

paladar corto

maloclusion dental

anomalia del esmalte, y anodoncia/oligodoncia.

FEEEFEFEEEF

Diagnéstico de laboratorio

+ Pruebas genéticas: COL2A1,COL11A1Y COL11A2
<+ Biopsias y andlisis de tejido conectivo (menos frecuente)

+ Cariotipo



Tratamiento

En si, el sindrome no tiene cura por si sola, pero las complicaciones y patologias que esta

causa seran atendidas, de soporte:

+ En los primeros 12 meses de vida ya se actla quirirgicamente sobre los defectos
del paladar duro cuando éstos existen.

Oftalmolégicamente, la correccion de los defectos de refraccidon es importante, asi
como la profilaxis del desprendimiento de retina

+ Desde el punto de vista osteoarticular, se aconsejan las medidas habituales para

disminuir el impacto de la artrosis precoz, y cuando deba recurrirse a la artroplastia.

Cariotipo

El sindrome de Stickler esta relacionado con mutaciones en varios genes que codifican
colageno, los cuales estan ubicados en diferentes cromosomas, el mas comun es el
cromosoma 12. De igual manera, otros cromosomas se ven afectados como lo es el

cromosoma 1, 6 y 20.
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Articulo cientifico

Definicion: 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 cabeza y del

cuello.
¢ Epidemiologia: Se estima una incidencia anual al nacimiento de 1/50.000.

¢ 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) y de la
mandibula (78%) (retrognatia, retrogenia), que comporta una maloclusiéon dental,
caracterizada con frecuencia por una apertognatia anterior (también llamada "mordida
abierta"). Principalmente, se observa una hipoplasia de tejidos blandos a nivel del hueso
malar, del reborde orbitario inferior y de la mejilla. También se observan anomalias
complejas en la articulacion temporomandibular que conllevan una limitacién de la apertura
bucal de gravedad variable, oblicuidad antimongoloide de las fisuras palpebrales (89%) y
coloboma del parpado inferior en la unién del tercio externo y medio (69%), con ausencia
de pestafas 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. La inteligencia es generalmente normal.
Durante los primeros afios de vida, pueden manifestarse dificultades respiratorias y de
nutricién 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 y fisuras comisurales bilaterales.

o Etiologia: El sindrome esta causado por mutaciones en el gen TCOF1 (5q32-g33.1) que
codifica para la fosfoproteina nucleolar Treacle, o en los genes POLR1C (6p21.1) y
POLR1D (13g12.2), que codifican para las subunidades | y Il de las ARN polimerasas. La
transmision es autosémica dominante con una penetrancia del 90% y una expresividad

variable, incluso entre individuos de una misma familia. El sindrome de Treacher-Collin



e Manejo y tratamiento: EI manejo es multidisciplinar. En caso de insuficiencia respiratoria
postnatal, deben considerarse la traqueotomia, ventilacion no invasiva (VNI) o una
distraccion mandibular. La cirugia plastica y maxilofacial permite corregir la hipoplasia de
tejido blando (lipoestructura), hipoplasia ésea (distraccién quirurgica del hueso, injertos
0seos), coloboma del parpado y paladar hendido. El tratamiento de la limitacién de la
apertura bucal es muy complicado. Se necesita cirugia ORL especializada para las
anomalias del oido medio (cirugia funcional) y del oido externo (reconstruccion auricular).
El manejo de los problemas de audicidn debe ser precoz (prétesis acusticas, cirugia

funcional) para favorecer un desarrollo normal.

El prondstico de las formas moderadas de la enfermedad es favorable con un tratamiento

adecuado.

e ;Qué situaciones de discapacidad pueden derivarse de las manifestaciones del
sindrome? Las malformaciones afectan al rostro y pueden tener importantes consecuencias
estéticas y, por tanto, provocar sufrimiento psicolégico y el aislamiento del nifio, que tiene
dificultades para aceptarse y/o hacerse aceptar, sobre todo en las clases pequefas.
Ademas, los nifios pueden presentar dificultad para comunicarse, asociada a la deficiencia
auditiva y, en ocasiones, a un retraso en la adquisicion del lenguaje. La utilizacion de
audifonos o implantes permite compensar al menos parcialmente la deficiencia auditiva,
aunque en nifos o adolescentes, también puede tener repercusiones psicoldgicas. Las
posibles dificultades visuales (estrabismo, miopia, hipermetropia o astigmatismo) también
juegan un papel en el retraso del aprendizaje. Con el fin de gestionar mejor estas
situaciones de discapacidad en la vida diaria, se recomienda recurrir a ayudas técnicas y

profesionales especificas para ayudar a estos nifios y a su familia.

¢ ; Cuales son las estrategias disponibles para la prevencién y reduccién de una potencial
discapacidad? Es imprescindible la busqueda y deteccion de una posible deficiencia
auditiva para tratarla rapidamente mediante el uso de aparatos auditivos en caso de estar
presente. Algunos nifios deben someterse a numerosas intervenciones quirurgicas y ser
hospitalizados frecuentemente, lo que puede afectar a su desarrollo y, mas adelante, su
escolaridad. Ademas, las dificultades de elocuciéon y de audicion, asi como el impacto
psicolégico a menudo significativo de la enfermedad, pueden perturbar el aprendizaje y su
completo desarrollo, por lo que podria ser necesario un manejo psicologico y logopédico

como apoyo educativo.



Ayudas a la audicion Los nifilos que manifiestan sordera en ambos oidos (sordera bilateral)
pueden utilizar aparatos auditivos o audifonos, incluso desde los 3 0 4 meses de edad.
Cuando el conducto auditivo es normal, es posible la utilizacion de audifonos, colocados

detras de la oreja, y que amplifican electrénicamente el volumen del sonido.

Con mayor frecuencia, se utiliza un implante de conduccién ésea: gracias a las vibraciones
emitidas por el aparato en contacto con el hueso, el sonido se transmite directamente al
oido interno (que en el sindrome de Treacher-Collins es normal). La carcasa que asegura
estas microvibraciones debe mantenerse en contacto con la piel del craneo; antes de los 6
anos de edad, se sostiene mediante una cinta elastica o una diadema; en nifos mas
mayores, la carcasa se atornilla en el hueso detras de la oreja. El niflo puede correr y saltar
sin dificultad pero debera quitarse la carcasa para banarse. Existen otros dispositivos
basados en un sistema de doble iman, en el que un iman se introduce bajo la piel sobre el
hueso situado detras de la oreja, y el otro permite mantener el aparato externo en su sitio.
Las protesis que se implantan en el oido medio, ocultas, son una alternativa en algunos

Ccasos.

El dispositivo permite una mejoria inmediata y una audicién de muy buena calidad. Es
recomendable la asistencia de un logopeda para asesorar a los padres, por ejemplo, sobre
el tiempo de uso, la manera de estimular a los bebés, etc. Por lo general, es posible lograr
el objetivo de un desarrollo del lenguaje en un plazo razonable, que llevara al desarrollo del
habla y por tanto de posibilidades de comunicacion normales. Si la sordera es unilateral, la
audicion global se supervisa de cerca y el uso de un dispositivo auditivo puede posponerse
mas adelante. Logopedia A partir de uno o dos afios de edad, el nifio puede asistir a
sesiones de logopedia. En caso de sordera, estas sesiones son indispensables para dar un
sentido a la informacién auditiva que el nifio recibe mediante las ayudas auditivas. Estas
sesiones son también esenciales en la adquisicién de la lectura y de la escritura y para
adquirir un lenguaje oral de buena calidad, mejorando su articulacion. De hecho, las
anomalias faciales pueden interferir con la capacidad del nifio para hablar y articular. Los
logopedas podran mostrarle los movimientos que le permitirdn hablar lo mejor posible y
ayudarle a ejercitar los musculos faciales. Las sesiones de logopedia también permiten
reducir los problemas de deglucion y masticacion. Este abordaje es indispensable cuando
los niflos presentan una hendidura del velo del paladar puesto que, aunque haya sido

intervenido quirdrgicamente, el velo permanece menos flexible que un velo sano. Algunos



ejercicios especificos, puestos en practica a través de juegos de soplar, permitiran reforzar
el velo del paladar y compensar asi su insuficiencia funcional. Cuando a pesar de todo, la
fonacién sea muy dificil, puede considerarse una intervencién quirdrgica complementaria

del velo del paladar (faringoplastia

Manejo de las afecciones visuales Un posible estrabismo o una miopia deberan ser tratados
lo antes posible, por parte de un equipo de especialistas (oftalmdlogo, ortoptista, dptico), al
objeto de preservar la funcion visual. De hecho, hasta los 8 afios de edad aproximadamente,
contintan estableciéndose conexiones nerviosas entre el ojo y el cerebro para desarrollar
la vision. Un ojo que no recibe una estimulacién normal, debido a una de las anomalias
descritas anteriormente, no puede desarrollar una funcién visual normal (se dice que es
ambliope). Hacer “trabajar’ al ojo afectado permite prevenir esta evolucién hacia la
ambliopia. Este tratamiento consiste en la utilizacién de gafas con cristales correctores
adaptados y la oclusion del ojo mas sano (por ejemplo, con un parche adhesivo) para

ejercitar el ojo afectado.

En algunos casos de estrabismo, una intervencién quirdrgica, por razones estéticas y
funcionales, puede ayudar a corregir el paralelismo de los ojos. Seguimiento dental y de
ortodoncia El seguimiento por un dentista especializado en el cuidado de los nifios
(odontopediatra) es util para prevenir caries e infecciones. La atencion preventiva que debe
realizarse en un medio especializado, es aun mas importante si existe una limitacion de la

apertura de la boca.

La ortodoncia permite mejorar el alineamiento de los dientes gracias a aparatos colocada
en el interior de la boca y/o elementos adheridos a los dientes. En ocasiones, el tratamiento
se inicia muy pronto, en funcién de la edad de realizacién de las intervenciones quirurgicas
Oseas; en caso contrario, el tratamiento comienza en la pre-adolescencia y a menudo
continua hasta el final de la etapa de crecimiento. Es una ortodoncia muy especializada que
puede realizarse cerca del domicilio, aunque en colaboracion con el equipo quirurgico
maxilofacial que hace el seguimiento del nifio. Otros manejos En nifios pequenos, los
trastornos auditivos y/o visuales pueden obstaculizar el desarrollo, por lo que su manejo por
parte de un especialista en psicomotricidad es muy importante. Este abordaje permite
compensar estas deficiencias, contribuyendo a la mejora del desarrollo motor del nifio a

nivel de motricidad global (marcha, coordinacion) y de motricidad fina (vestirse, escritura).



¢ “Vivir con”: las situaciones de discapacidad en la vida diaria
¢ Cuales son las consecuencias de la enfermedad en la vida diaria?

La gravedad de la discapacidad es extremadamente variable: no todos los nifios afectados
necesitan la misma atencién y, una vez alcanzada la edad adulta, tampoco tendran las
mismas necesidades. Algunos nifios afectados por el sindrome no presentan caracteristicas
particulares, por lo que unicamente requieren un simple seguimiento de seguridad. En las
formas mas graves, el manejo de la enfermedad supone una pesada carga para el nifio y
su familia: si, en los primeros anos de vida, el nifio precisa de traqueotomia y gastrostomia
esto requerira la formacién de al menos uno de los padres y su presencia en el domicilio
para su manejo. En el caso de que el nifio precise ayudas auditivas, para el seguimiento
audioprotésico, las sesiones con el logopeda, etc., los padres tendran que disponer de un

horario laboral flexible.

En definitiva, en los casos mas graves, entre el nacimiento y el final de la adolescencia
pueden precisar hasta doce intervenciones quirurgicas, lo que supone periodos de

hospitalizacion, de convalecencia, la reorganizacion de las vacaciones, etc.

En la mayoria de los casos, los nifios desarrollaran capacidades de comunicacién y de
autonomia que les permitiran, en la edad adulta, desenvolverse, acceder a un puesto de
trabajo y vivir de manera independiente. La infancia y la adolescencia pueden ser etapas
dificiles para aquellos que tienen dificultades para aceptar su diferencia fisica. Sin embargo,
muchos consiguen llevar una vida plena, mantener relaciones afectivas, tener hijos... Los
que padecen una afectacion auditiva, salvo aquellos que excepcionalmente hayan recurrido

a una correccion quirurgica, seguiran dependiendo de una ayuda auditiva.
¢, Cuales son las consecuencias de la enfermedad en la escolaridad?

En la mayoria de los casos, los nifios que no tienen deficiencias auditivas pueden seguir
una escolaridad practicamente normal. Sin embargo, el absentismo escolar resultante de la
asistencia a las multiples consultas especializadas, a menudo lejos del domicilio, los
tratamientos y las intervenciones quirurgicas complican la escolaridad. A estos nifios les
puede resultar dificil afrontar las miradas de los demas nifos respecto a sus diferencias
fisicas, y mas aun en la adolescencia. Este problema se incrementa cuando precisan llevar
una canula de traqueostomia. alumnado matriculado en centros ordinarios de atencién
preferente, donde participa con los oyentes en la mayoria de las actividades ludicas y

culturales, asi como también en alguna académica.
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