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Résumé 
Le syndrome de Franceschetti-Klein ou Syndrome de Treacher Collins est une affection génétique qui se 
transmet sur le mode autosomique dominante avec une pénétrance de 90% et une expressivité variable. 
Son incidence est estimée à 1/50000 naissances. Ce syndrome associe : une hypoplasie des pavillons 
des oreilles (77%), une atrésie des conduits auditifs externes (36%), une anomalie de la chaîne des 
osselets, une surdité de transmission (40%) ; une hypoplasie des os malaires et zygomatiques (80%) 
avec obliquité anti-mongoloïde des fentes palpébrales ; un colobome des paupières inférieures (69%) 
avec absence de cils du 1/3 externe de la paupière inférieure ; une hypoplasie mandibulaire (78%) ; une 
fente palatine (28%). Les malformations faciales sont bilatérales et asymétriques. L'intelligence est 
généralement normale. Des difficultés respiratoires peuvent se manifester précocement du fait de 
l'étroitesse des voies respiratoires supérieures. La surdité doit être dépistée le plus tôt possible. Le 
traitement est symptomatique avec une assistance respiratoire pour pallier aux troubles respiratoires. 
L'appareillage des troubles de l'audition doit être précoce. Le taux de nouvelles mutations était estimé à 
60% mais il serait en fait moindre d'après les études moléculaires récentes. Le gène est localisé sur le 
chromosome 5q32-q33.1. 

Mots-clés 
Syndrome de Treacher Collins, hypoplasie des pavillons, hypoplasie malaire, surdité de transmission, 
hypoplasie mandibullaire, locus 5q32-q33.1 
 

Nom de la maladie et ses synonymes 
Syndrome de Franceschetti-Klein 
Syndrome de Treacher Collins 
Dysostose mandibulo-faciale  

Critères diagnostiques/définition 
Le diagnostic repose sur les signes cliniques 
(dysmorphie et surdité de transmission) mais il 
est parfois délicat à affirmer quand la 
symptomatologie se réduit à une obliquité anti- 

 
mongoloïde isolée des fentes palpébrales. La 
radiographie de profil de la mâchoire peut alors 
présenter un intérêt diagnostique en montrant 
une concavité en bas de la branche horizontale 
de la mandibule.  

Incidence 
L'incidence du Syndrome de Franceschetti-Klein 
est de 1/50 000  
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Description clinique 
Le syndrome de Franceschetti-Klein, associe :  
- une hypoplasie des pavillons des oreilles 
(77%), une atrésie des conduits auditifs externes 
(36%), une anomalie de la chaîne des osselets, 
une surdité de transmission (40%) ;  
- une hypoplasie des os malaires et 
zygomatiques (80%) avec obliquité anti-
mongoloïde des fentes palpébrales ;  
- un colobome des paupières inférieures (69%) 
avec absence de cils du 1/3 externe de la 
paupière inférieure ;  
- une hypoplasie mandibulaire (78%) ;  
- une fente palatine (28%).  
Les malformations faciales sont bilatérales et 
asymétriques. L'intelligence est généralemement 
normale. Des difficultés respiratoires peuvent se 
manifester précocement du fait de l'étroitesse 
des voies respiratoires supérieures. La surdité 
doit être dépistée le plus tôt possible.  

Modes de prise en charge incluant les 
traitements 
Actuellement, le traitement est exclusivement 
symptomatique. Des difficultés respiratoires 
précoces nécessitent parfois une assistance 
respiratoire (intubation difficile). L'appareillage 
des troubles de l'audition doit être précoce et la 
prise en charge auditive est essentielle dans la 
maladie. Une chirurgie plastique peut s'avérer 
utile.  

Etiologie 
Cette affection héréditaire est de transmission 
autosomique dominante avec une pénétrance de 
90% et une expressivité très variable de la 
maladie. Le taux de nouvelles mutations était 
estimé à 60% mais il serait en fait moindre 
d'après les études moléculaires récentes. Le 
gène est localisé sur le chromosome 5q32-
q33.1. Il a été identifié en 1996 (Treacle) et des 
mutations ont été retrouvées chez les patients 
dans 35 cas sur 58 à ce jour. Il s'agissait avant 
tout de mutations entraînant un décalage du 
cadre de lecture (25/58), mais aussi de 
mutations non sens (4/58), de mutations 
d'épissage (5/58) et d'une mutation faux sens. 

Conseil génétique 
Le risque de transmission du gène dans la 
descendance d'un individu atteint est de 50% 
mais il existe une grande variabilité clinique 
intra-familiale. Dans les cas sporadiques, avant 
de parler de néomutation, il convient de 
rechercher des signes cliniques discrets chez les 
parents. Si ceux-ci sont indemnes, le conseil 
génétique doit être plutôt rassurant pour les 
enfants à naître du couple parental. 
L'identification des mutations du gène Treacle 
chez les patients est du domaine de la 
recherche, mais une étude moléculaire par 
méthode indirecte dans les formes familiales 
peut contribuer au conseil génétique.  

Diagnostic prénatal 
Le diagnostic prénatal est théoriquement 
réalisable, techniquement dans certaines 
situations précises : dans les cas familiaux, 
après étude moléculaire indirecte de l'ADN des 
individus de la famille, si l'on met en évidence 
une liaison génétique au chromosome 5q3.2-
q33.1 et dans les cas sporadiques si la mutation 
responsable a été identifiée. Cependant, il est 
éthiquement discutable en raison de 
l'expressivité variable de cette affection. Un 
diagnostic prénatal pourrait être éventuellement 
proposé en combinant l'étude moléculaire et les 
données de l'échographie anténatale, ce qui 
conduirait à ne proposer une interruption de 
grossesse que dans les formes graves de la 
maladies, mais de façon relativement tardive. 
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