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Introduction : 

 

Le syndrome de Treacher-Collins (STC) également connu sous le nom de la dysostose mandibulo-faciale est un 

complexe malformatif de la morphogenèse craniofaciale. Il s’agit d’une pathologie héréditaire à 

transmission autosomique dominante qui touche 1 personne sur 50 000 naissances vivantes. (1,2)  

Dans la plupart des cas, elle est causée par une mutation du gènu gène TCOF1dans les loci 5q31.3, qui code 

pour une phosphoprotéine nucléolaire essentielle au développement du 1er et 2éme arcs branchiaux. (3,4)  

Le diagnostic est essentiellement clinique. manifestations cliniques comportent une hypoplasie des os du 

visage, en particulier la mandibule et le complexe zygomatique,fentes palpébrales, colobome de la 

paupière inférieure et fente palatine. (5) 

L’expressivité phénotypique et la sévérité́ des manifestations sont variables d’une personne à l’autre, 

nécessitant une prise en charge pluridisciplinaire. (6) 

La surdité de transmission est présente dans 50% des cas, qui est due à des malformations de l'extérieur et du 

milieu oreille. (7,8)Ce travail a pour objectif de mettre la mettre la lumière sur le dépistage, le diagnostic 

de cette pathologie assez rare ainsi que sa prise en charge notamment chirurgicale. 
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Observation : 

Patient de 11 ans issu d’un mariage consanguin présentant une malformation faciale depuis la naissance avec à 

l’examen une inclinaison des yeux vers le bas, des arcades zygomatiques déprimées, des pommettes enfoncées et un 

micrognathisme, un colobome des paupières inférieures . Un scanner a été réalisé revenu en faveur d’une hypoplasie 

avec discordance du développement du massif facial.  

 

 

Le patient a bénéficié d’une greffe de l’os iliaque pour reconstruction des pommettes et du rebord orbitaire avec une 

canthopexie externe bilatérale . 

 



 

 

Discussion : 

Le syndrome de Treacher Collins est un trouble 
congénital du développement craniofacial. Les signes 
cliniques incluent une hypoplasie des os du visage, en 
particulier de la mandibule (78 % ) du complexe 
zygomatique (81 %), associées a des anomalies 
ophtalmiques (89 % ) , Ce qui a été observé dans notre 
cas . 
Le syndrome de Franceschetti-Klein ou syndrome de TC 
ou dysostose-mandibulofaciale est un syndrome 
génétique autosomique dominant caractérisé par 
l’existence d’une anomalie du développement 
craniofacial [9,10]. Dans 40 % des cas seulement, 
l’histoire familiale est positive et 60 % des cas 
correspondent à une mutation de novo (11). Le gène 
responsable est situé sur le chromosome 5 en q31, 3q32 
et a été identifié en 1996 (12). Ce gène, TCOF, code pour 
la phosphoprotéine nucléolaire « Treacle » qui intervient 
dans la transcription des gènes ribosomiaux (13,14) dont 
la fonction semble essentielle à la survie des cellules des 
crêtes neurales céphaliques (15). Il se transmet selon un 
mode autosomique dominant avec une pénétrance de 
90 % et une expressivité variable, même chez des 
patients atteints au sein de la même famille. Plus de 130 
mutations ont été identifiées à ce jour, touchant 
différentes régions du gène, sans qu’aucune corrélation 
entre le type de mutation et son expression 
phénotypique n’ait été trouvée (16). Ces mutations 
peuvent être des insertions, des délétions ou des 
mutations non-sens créant un codon stop prématuré 
(17). L’analyse génotypique de cette famille retrouva 
une duplication dans l’éxon 25 du gène TCOF1 non 
répertoriée dans la littérature à ce jour. Il se caractérise 
cliniquement par une hypoplasie des os de la face 
(malaire et zygoma 81% et la mandibule 78 % et l’os 
temporal) associée à des anomalies de l’oreille 
(hypoplasie des pavillons des oreilles 77 %, atrésie des 
conduits auditifs externes 36 %, anomalie de la chaîne 
des osselets) responsables d’une surdité de transmission 
dans 40 % des cas.  

 
Il s’y associe un colobome des paupières inférieures dans 
89 % des cas, une obliquité en bas et en dehors des 
fentes palpébrales ainsi qu’une fente palatine dans 28 % 
des cas (18). Les malformations faciales sont bilatérales 
et asymétriques. Dans notre cas le patient avait une 
hypoplasie des os du visage, en particulier de la 
mandibule et du complexe zygomatique, associées a des 
anomalies ophtalmiques.  
Des difficultés respiratoires peuvent se manifester 
précocement du fait de l’étroitesse des voies 
respiratoires supérieures (19) et nécessiter la mise en 
place précoce de trachéotomie (20—21). L’intelligence 
est généralement conservée. Outre l’interrogatoire et 
la recherche d’éléments en faveur d’une pathologie 
familiale, l’imagerie, et notamment l’échographie 
bidimensionnelle, reste le moyen de dépistage et de 
diagnostic le plus performant (19,22—26). Une 
recherche exhaustive de malformations associées doit 
être systématique et permettait de retrouver 20 % de 
malformations cardiaques associées dans l’étude de 
Hsieh (27). La prise en charge est principalement 
d’ordre fonctionnel et esthétique, dépendante des 
malformations présentes . Dans notre cas , le patient a 
bénéficié d’un prélèvement de l’os iliaque et greffe 
pour la reconstruction des pommettes et du rebord 
orbitaire avec une canthopexie externe bilatérale . 
 

Conclusion : 
Le syndrome de Treacher Collins est un Complexe 
malformatif de la morphogenèse craniofaciale de 
transmission autosomique dominante dans 40% des cas 
, dont l’expressivité phénotypique et la sévérité́ des 
manifestations sont variables d’une personne à l’autre , 
nécessitant une prise en charge pluridisciplinaire . 
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