Diagnostico prenatal de agenesia de pabellon

auricular: Sindrome de Treacher Collins
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Introduccion: El sindrome de Treacher Collins
(STC) o disostosis mandibulofacial es un trastorno
autosomico dominante del desarrollo del macizo
craneofacial. Tiene una incidencia global de 1 de
cada 25.000-50.000 recién nacidos vivos.

Desarrollo: Se reporta ¢l caso de una primigesta de
32 afios con un hipoacusia tratada con implantes
cocleares, hipoplasia de pabellones auriculares y
agenesia de conducto auditivo externo.

Figura I. Imigenes ecograticas tridimensionales en la semana 28 donde
destaca ausencia de pabellén auricular

Durante ¢l seguimiento del embarazo, se realizd el
screening de cromosomopatias en la semana 12 con
bajo riesgo de aneuploidias (1:13490) y sin otros
hallazgos patologicos. Durante la valoracion
morfologica en la semana 20 no se encontraron
anomalias significativas.

Sin embargo, en la semana 28 de gestacion se realizd
una ecografia fetal en la que destaca: ausencia de los
2/3 superiores de pabellon auricular. No se observa
micrognatia (Figura 1y 2).

Se realizé6 un test genético con microarrays a la
madre  detectandose mutacidn  genética  en
heterocigosis en el gen TCOF1 diagnostico de STC.
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Y ante la alta sospecha de STC en el feto se decide
realizar el test genético en el feto confirmando el
diagnostico.

Figura 2. Fotografia del recién nacido. Tmagen ecogrdfica tridimensional en la semana 28 donde
destaca ausencia de pabellén auricular

Discusion: El STC, en la mayoria de los casos se
debe a una mutacion en el gen TCOFI en el
cromosoma 5 que causa un desarrollo anormal del 1°
y 2° arcos branquiales. Fenotipicamente, destaca una
hipoplasia simétrica y bilateral de los huesos mares y
la mandibula. Puede asociarse a paladar ojival y
alteraciones en la articulacion temporomandibular,
en las fisuras palpebrales y coloboma. Muy a
menudo se dan anomalias del oido externo, como
microtia o anotia, atresia del conducto auditivo
externo, y anomalias de la cadena de huesecillos, que
causan hipoacusia.

El seguimiento del parto ha adquirido un papel muy
relevante con el uso de la ecografia. La ecografia de
alta resolucion, asi como nuevas técnicas como la
ecografia tridimensional, permiten valorar defectos
morfolégicos prenatalmente y prever posibles
complicaciones en el periparto y en la vida del nifio.
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