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cQué es el Sl’ndrgme de )
Treacher-Collins? b

El Slndrome de Treacher Collins es una condicion

genética poco frecuente que afecta el desarrollo
facial. Se conoce tamblen como ¢ disostosis
mandibulofacic

Esta causado por mutaciones del gen TCOFT (5932)
o)
de los genes POLRIC (6p21.1), POLRID (13q12.2),
POLRIB (2914.1)

sion es principalmente con una
x = t;::gtn;a:ncua dgl y una expresividad variable tanto
Q intrafamiliar como interfamiliar

Puede ser en el caso de Ias varlantes
patogénicas de los genes POLRIC y POLR

' &



Caracteristicas V. |

Displasia oto-mandibular simétrica bilateral: la mandibulay
estructuras del oido subdesarrolladas de manera simétrica en
ambos lados de |la cara

Hipoplasia malar: pomulos infradesarrollados
Micrognatia: mandibula inferior muy pequena

Fisuras palpebrales descendentes: 0jos con inclinacion
descendente

Coloboma de los parpados inferiores: hendidura o abertura en
parpados inferiores

Microtia: orejas pequenas

Hipoacusia: pérdida de audicion
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La pelicula "Wonder" aborda el Sindrome de Treacher Collins
(TCS), ofreciendo una vision auténtica y conmovedora de las
realidades que enfrentan quienes viven con esta condicion

genética. <—!I --

958 071 196 inffo@congen.es  www.congen.es.
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Asociacion Espanola del Sindrome
de Treacher-Collins

@ https://www.treachercollins.es/

Me gusta comenta Comparte

) ) Guardalo

958 071 196



