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RESUMEN

El Sindrome de Treacher Collins (STC) se caracteriza por alteraciones en el desarrollo de estructuras
craneofaciales. Es una patologia infrecuente que presenta una incidencia de 1 en 50,000 nacidos vivos.
Pacientes con STC son un reto para el anestesiologo principalmente para el manejo de la via aérea. A
continuacion presentamos el caso de un paciente de 11 meses de edad, STC que es ingresado a nuestro
centro médico para la colocacion de sonda de gastrostomia. Al presentar este caso se ejemplifica el plan
a seguir una vez conociendo los antecedentes del paciente y de la patologia que padece, valiendonos de

una adecuada comunicacion y el uso de recursos existentes en nuestra unidad.
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Airway Management in a Pediatric Patient with Treacher Collins
Syndrome. Case Report

ABSTRACT

Treacher Collins Syndrome (CTS) is characterized by alterations in the development of craniofacial
structures. It is a rare pathology that has an incidence of 1 in 50,000 live births. Patients with CTS are
a challenge for the anesthesiologist, mainly for airway management. Below we present the case of an
11-month-old CTS patient who is admitted to our medical center for gastrostomy tube
placement.Presenting this case exemplifies the plan to follow once knowing the patient's history and

the pathology he suffers, using adequate communication and the use of existing resources in our unit.
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INTRODUCCION

El sindrome de Treacher Collins (STC) es un desorden raro, caracterizado por alteraciones en el
desarrollo de estructuras craneofaciales, la incidencia documentada hasta el momento data en alrededor
de 1 en 50,000 nacidos vivos, mostrandose que un 40% corresponden a historia familiar, mientras que
el 60% restante corresponden a mutaciones de novo. Genéticamente este sindrome se comporta de
manera heterogénea describiéndose 4 subtipos clinicos, de los cudles no se ha identificado asociacion
entre las caracteristicas clinicas de los pacientes y el gen en el que ocurre la alteracion’.

El STC tiene una herencia autosémica dominante, produciéndose una mutacién en el gen TCOF1 con
localizacion cromosomica 5q32-q33.1. Las malformaciones de cabeza y cuello son consecuencia de
una alteracion en la proliferacion de la cresta neural que afecta al primer y segundo arco branquial’.
Dentro de las caracteristicas clinicas que se pueden presentar en pacientes con STC estan las
anormalidades del oido externo y medio incluyendo microtia con hipoacusia conductiva atribuido
comunmente a la malformacion de los osiculos, fisuras palpebrales bilaterales y simétricas, coloboma,
defecto del conducto lagrimal, hipoplasia de huesos faciales con micrognatia y retrognatia. La
hipoplasia de los huesos cigomaticos y mandibula pueden causar dificultades significativas en la
alimentacion y respiracion. Otras manifestaciones comunes incluyen paladar hendido, estenosis o
atresia de coanas unilateral o bilateral, asi como hipoplasia faringea'>.

Debido a todo lo comentado anteriormente, los pacientes con STC constituyen un reto para el
anestesiologo ya que las malformaciones craneofaciales hacen dificil el manejo de la via aérea y la
intubacion.

METODOLOGIA

Presentamos el caso de una paciente con diagnostico de STC planeada para una anestesia general para
una cirugia de colocacion de sonda de gastrostomia. Se contd con el consentimiento firmado de los
padres para la publicacion.

Caso clinico

Femenino de 11 meses de edad, 3,460 gramos y 59.5 cm, diagnosticada con STC, desnutricion proteico-

caldrica, paladar hendido, atresia de puntos lagrimales, microtia bilateral, retraso global del desarrollo

psicomotor. Ingresa a nuestro centro de forma programada para la colocacion de sonda de gastrostomia.




Cuenta con el antecedente de ser producto de la 3ra gesta, sin problemas relacionados al embarazo, nace
a las 38 SDG, por cesarea de urgencia debido a taquicardia y sufrimiento fetal agudo, respira y llora al
nacer si necesidad de uso de incubadora ni oxigeno suplementario, identificando microtia y paladar
hendido, pasa paciente a alojamiento conjunto con egreso a las 72 horas del nacimiento.

Dentro del abordaje de estudio se toma TC de craneo donde se reporta craneo plaquicefalico, probable
hipoplasia de cuerpo calloso, atresia de conducto auditivo externo, asociada a hipoplasia de cajas
timpénicas de forma bilateral, hipoplasia mandibular y de las articulaciones temporomandibular,
microtia, con paladar hendido, desviacion de septum nasal.

Ecocardiograma transtoracico reporta corazon sin defectos estructurales o funcionales, funcion
ventricular conservada, presion pulmonar normal PSAP 12 MMHG.

Al recibir paciente se encuentra activa, reactiva, aspecto raquitico, craneo plagiocefalo, occipucio
prominente, fontanela anterior cerrada, estrechamiento de parietales, frente amplia abombada, fisuras
palpebrales dirigidas hacia abajo, coloboma de parpado inferior, punta nasal bullosa, presencia de sonda
nasogastrica, paladar hendido, microretrognatia, apertura bucal limitada, abundantes secreciones,
subluxacion mandibular limitada, implantacion baja, posterior y asimétrica de pabellones auriculares,
microétia GII, con atresia de conducto auditivo externo bilateral, torax en tonel, resto sin alteraciones
aparentes.

Se procede a colocar paciente en mesa quirirgica, con monitoreo no invasivo, se procede a realizar
induccion endovenosa a base de la administracion de midazolam 200 mcg iv, fentanilo 15 mcg iv,
Propofol 10 mg iv, se procede a colocacion de mascarilla facial con dificultad para la ventilacion por lo
que se decide colocacion de canula de guedel con lo que se logra una adecuada ventilacion,
posteriormente se administra cisatracurio 400 mcg iv, se realiza primer intento de intubacién con
laringoscopia convencional sin éxito, se decide el uso de videolaringoscopio con hoja recta O con lo que
se logra apreciar un VIDIAC SCORE de 3 puntos, colocando tubo orotraqueal numero 3.5 de didmetro
inter, con manguito, se corrobora la correcta colocacion del mismo mediante la auscultacion pulmonar
bilateral, adecuada expansion toracica y presencia de capnografia. Se realiza procedimiento quirurgico

sin incidentes ni accidentes durante el transoperatorio. Se emerge paciente por lisis farmacologica y

pasa a unidad de cuidados posanestésicos




DISCUSION

El sindrome de Treacher Collins es sindnimo de dificultad en la laringoscopia directa e intubacion dificil
por factores como micrognatia, limitacion de la apertura oral, presencia de deformidades en el paladar
y en la articulacion temporomandibular, sin embargo, la literatura a cerca de este padecimiento y el
manejo de la via aérea se limita a reportes de casos®.

Cuando se espera un manejo dificil de la via aérea, la intubacion con paciente despierto es una opcion
sin embargo poco apropiada en pacientes pediatricos. Se han publicado guias para el manejo de via
acrea dificil en pacientes pediatricos, de acuerdo con estas guias en la mayoria de esto pacientes la
intubacion traqueal es realizada después de la induccion de la anestesia general®.

Existe reportada una revision australiana unicentrica de 240 casos de anestesia en 35 nifios con STC
hasta los 18 afios de edad hasta el afio, se demostrd con los resultados que una gran proporcion de nifios
con STC requieren de técnicas de intubacion diferentes a la laringoscopia directa convencional y que
existe una relacion directamente proporcional entre el grado de Mallampati y la edad, lo que condiciona
a una mayor dificultad en la intubacion, a diferencia con la secuencia de Pierre Robin donde se hace
mas facil la intubacidn con el aumento de la edad*.

Dentro del manejo anestésico se deben tomar en cuenta ciertas recomendaciones como: una adecuada
valoracion preanestésica indagando sobre el uso de medicamentos anestésicos previos y abordaje de via
aérea en cirugias previas, buscar predictores que sugieran ventilacion dificil, ademas, de otros signos
como ronquidos, hipertrofia amigdalina, macroglosia, IMC superior al percentil 95 desde los 2 afios, o
la presencia de lesiones ocupantes de espacio®*.

El manejo exitoso de este caso se fundamenta en una adecuada induccion anestésica, en una adecuada
valoracion preanestésica, en una adecuada decision de cambio de técnica en el manejo de la via aérea,
asi mismo en el conocimiento del algoritmo del manejo de via aérea dificil®. El revisar la literatura
actual para el anejo de la VA en estos pacientes nos brinda una adecuada informacion; sin embargo, se

limita a reportes de casos y series de casos muy pequefios, de modo que, sigue siendo un gran reto el

manejo de la VA en la poblacion pediatrica sobre todo en neonatos y menores de cinco afios*.




CONCLUSIONES

El Sindrome de Treacher Collins puede ser un reto para el anestesidlogo relacionado al manejo de via

acrea dificil. Se han descrito muchos abordajes con resultados exitosos. Aunque el Gold Standard seria

intubacion despierta con fibrobroncoscopio. También nuevos descubrimientos en los aspectos genéticos

de este sindrome podria ser una manera para el tratamiento definitivo de STC y prevenir la disostosis

en el periodo embriogénico®.
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