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A Sindrome de Treacher Collins é um distarbio hereditdrio caracterizado por anomalias craniofaciais e manifesta-
se com diversas varidveis clinicas apresentando incidéncia aproximada de 1:40.000 a 1:70.000 pessoas.
Realizar uma revisao de literatura sobre os diversos aspectos da Sindrome de Treacher Collins, enfatizando as
manifestacoes clinicas otorrinolaringologicas.

Utilizou-se como metodologia consulta as bases de dados on line Cochrane, LILACS, MEDLINE, OMIM e SciELO,
aplicando-se a pesquisa os termos Sindrome de Treacher Collins e Disostose Mandibulofacial para artigos publicados
entre aos anos de 1997 e 2007, além da literatura ja consagrada em relacio ao assunto.

As manifestacoes mais freqtientes da Sindrome de Treacher Collins sao bastante relacionadas ao grau de deformidades
facial, com modificacdes que podem ser detectadas, acompanhadas ou modificadas pelo otorrinolaringologista,
a saber: inclina¢ao antimongoléide das fendas palpebrais, hipoplasia da regiao malar, hipoplasia de mandibula,
coloboma da palpebra inferior, auséncia parcial ou completa dos cilios nas palpebras inferiores, malformacao
dos pavilhoes auriculares, atresia do conduto auditivo externo, surdez de conducio, presenca de cabelos na
parte externa das faces e fenda palatina.

Aprimorar a abordagem atual das correcdes funcionais e estéticas, valorizando o apoio psicossocial e a participagio
conjunta de uma equipe multidisciplinar é¢ a maneira de se evoluir em conjunto com as descobertas das alteragdes
genéticas, ja que estas estao sendo constantemente feitas, facilitando o diagndstico precoce, o aconselhamento
genético familiar, contribuindo para o aperfeicoamento do tratamento, melhor prognostico e minimizando o
estigma social a que este paciente é submetido.

sindrome de Treacher Collins,disostose mandibulofacial,genética,reabilitacdo,cirurgia.

The Treacher Collins Syndrome is a hereditary disorder characterized by craniofacial abnormalities and it has
several different clinic presentations. Its incidence is around to 1:40.000 and 1:70.000 habitants.

Review of the literature about aspects of Treacher Collins Syndrome, with emphasis on otolaryngology features.
Do a research on line data bases such as Cochrane, LILACS, MEDLINE, OMIM e SciELO, applying for this the
key-words Treacher Collins Syndrome and Mandibulofacial Dysostosis, using only articles published between
1997 and 2007 and the already acclaimed literature.

The most frequently manifestations of Treacher Collins Syndrome are common associated with the grade of facial
deformities, with modifications that can be detected, followed or changed by otolaryngologist, thatis: antimongoloid
slant of the palpebral fissures, hypoplasia of the malar complex, hypoplasia of the mandible, coloboma of the
lower eyelid, partial or complete absence of the lower eyelash, abnormalities of the auricular pavilions, atresia
of the external ear canal, conductive deafness, presence of hair in the external face and in the cleft palate.
Improve the current approach about functional and esthetics corrections, valuing psychological support and
multidisciplinary squad participation is the way to develop together genetics news, facilitating the earlier
diagnosis and the genetic advice. Add also treatment improves and better prognosis, minimizing the social stigma
that this patient is submitted.

Treacher Collins syndrome,mandibulofacial dysostosis,genetics,rehabilitation,surgery.
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INTRODUCAO

A Sindrome de Treacher Collins (STC) ou Disostose
Mandibulofacial é um distarbio hereditario caracterizado
por anomalias craniofaciais e manifesta-se com diversas
variaveis clinicas (1).

Descrita pela primeira vez por THomson em 1840,
teve na abordagem de Treacher Collins em 1900 a descricio
dos seus componentes essenciais, tornando o seu nome
eponimo preferido pela literatura inglesa (1).

A incidéncia aproxima-se de 1:40.000 a 1:70.000
casos por nascidos vivos, nio existindo preferéncia por
SEXO Ou raca. A transmissao ocorre ao acaso, mas €
suspeitado uma transmissao autossomica dominante de
expressividade varidvel (2,3). A probabilidade de uma
crianga herdar a condi¢ao quando um dos progenitores
apresenta a sindrome é de 50% (4).

O gene portador da alteracio genética foi mapeado
na por¢io distal do braco longo do cromossomo 5 (5q31.3-
q33.3) (5). A expressao fenotipica desta doenca
provavelmente resulta de uma malformagiao congénita
envolvendo o primeiro e o segundo arcos branquiais,
bilateralmente (6,7). A patogenia bésica dessa enfermidade
sugerida por Francescuertt e Kiew em 1949 diz que a
deficiéncia ocorre durante a sétima semana de gestacao,
quando os ossos faciais estio em formacio e a acao
inibitéria genética pode se processar (8,9).

Este distirbio hereditdario é caracterizado por
inclinacao antimongoldide das fissuras palpebrais,
coloboma da palpebra inferior, micrognatia e hipoplasia
das arcadas zigomaticas e microtia. Podem estar incluidos
no quadro clinico a inclina¢io descendente das fendas
palpebrais, ptose palpebral, coloboma das palpebras
inferiores, rarefacao das pestanas um terco a dois tercos
mediais das pdlpebras inferiores, hipoplasia das
eminéncias malares e zigomatica, hipoplasia da maxila
com fenda do palato secundario ou palato alto e arqueado,
auséncia de velum (raramente com atresia das coanas)
e extensao de uma “lingua de cabelo temporal” ao longo
dos lados das bochechas. As fendas labiais sao raras
(1,10,11).

Motivou-nos ao estudo mais profundo da Sindrome
de Treacher Collins a atuac¢ao interdisciplinar presente no
dia-a-dia do Hospital Universitdrio Bettina Ferro de Souza
- Universidade Federal do Pard e da Universidade do Estado
do Para abrangendo as areas de Otorrinolaringologia,
Oftalmologia, Neurologia, Pediatria, Odontologia, Psicologia,
Servico Social e Fisioterapia, sobretudo no que se refere a
assisténcia aos pacientes portadores de diversas
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Figura 1. Sindrome de Tracher Collins: malformacao de
pavilhao auricular. - Reproduzido de: Cavalcante HA, Moura
WJQ, Oliveira LS, Lima BP, Mazivieiro SNA, Nunes CTA.
Sindrome de Treacher Collins associada a Malformacao de
Chiari do Tipo I. IX Congresso Norte-Nordeste de
Otorrinolaringologia e Cirurgia Cérvico-Facial, 06 a 08 de
setembro de 2007, Belém, Parad. Poster.

necessidades especiais. Justifica-se a realizacio deste trabalho
pela necessidade de alertar os profissionais de satide para
a ocorréncia desta sindrome, pouco freqiiente, mas com
graves conseqiiéncias aos seus portadores, sobretudo
quando expostos a um diagndstico tardio.

OBjETIVO

Realizar uma revisao de literatura sobre os diversos
aspectos da Sindrome de Treacher Collins, enfatizando as
manifestagcoes clinicas otorrinolaringolégicas.

MATERIAL E METODO

A pesquisa através de bancos de dados on line
forneceu as informacoes e artigos para confeccao desta
revisiao bibliogrifica, podendo estes serem acessados a
qualquer tempo para pesquisa e atualizagao, ja que sao
renovados conforme € produzida a literatura cientifica.

Foram consultadas as bases de dados Cochrane,

LILACS, MEDLINE, OMIM e SciELO, aplicando-se a pesquisa
os termos Sindrome de Treacher Collins e Disostose
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Mandibulofacial para artigos publicados entre aos anos de
1997 e 2007, além da literatura ja consagrada em relacao
ao assunto.

RevisAO DE LITERATURA

Aspectos Gerais e consideracées sobre o
diagndstico

O gene causador da STC foi mapeado no braco
longo no cromossomo 5 (5q31-33), sendo denominado
de TCOF1 (12,13), composto por 26 exons, e destes, 25
sdo traduzidos em uma proteina de baixa complexidade,
chamada treacle (14). A funcao dessa proteina € ainda
desconhecida, contudo suspeita-se que atue no transporte
de outras proteinas do citoplasma para o nicleo. Acredita-
se que os individuos afetados pela STC produzirao uma
proteina mais curta e instavel que o normal, de forma que
o quadro clinico possa ser causado por haploinsuficiéncia,
ou seja, quantidade insuficiente dessa proteina (14,15) Os
exons que possuem maior probabilidade de apresentar
delecoes e insercdes sio os de nimero 10, 15, 18, 23 e
25 (16). Assim, esses exons devem ser os primeiros a
serem testados em qualquer estudo molecular em
pacientes portadores da STC. As mutac¢oes sao resultantes
de alteracoes na seqiiéncia do gene que afetara a proteina
derivada desse gene, sendo mais comumente observada
a delecao no exon 24 do gene TCOF1. A identificacao do
local e o tipo de mutacio sdo importantes para
aconselhamento genético dos pais e irmaos do paciente
afetado (1,9,17)

A expressio clinica da doenca é muito varidvel, indo
desde manifestacdes mais brandas a casos severos, podendo
levara erros no diagnéstico sindrémico. Contudo, se forem
considerados dois filhos de uma mesmo casal o diagndstico
fica mais evidente. Pacientes que apresentam caracteristicas
classicas da STC sio relativamente ficeis de serem
diagnosticados clinicamente (18)

Aonascimento, essas criancas devem ser examinadas
pelo otorrinolaringologista e pelo fonoaudidlogo a fim de
se identificar a extensao da perda auditiva e o grau de
comprometimento das vias aéreas. Nos individuos
brandamente afetados o diagnéstico necessita comprovacio
genética (19). Este diagndstico pode ser feito no pré-natal
através de biopsia do vilo corial entre 10% e 132 semanas ou
amniocentese entre 16? e 18% semanas de gestacdo para
realizacio de estudo do material genético. A ultra-sonografia
e a fetoscopia sio métodos auxiliares neste processo
diagnostico (19,20).

Alguns autores consideram a STC uma emergéncia
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neonatal, de modo que, ao ser detectada, cuidados devem
ser tomados a fim de se evitar a glossoptose e consequiente
obstrucao das vias aéreas superiores no periodo neonatal,
podendo ser necessaria a intubacio e ventilacao ainda na
sala de parto (21,22).0 diagnéstico pos-natal preciso
deverd ser realizado mediante a andlise de DNA no
individuo portador da sindrome. Também & aconselhavel
a andlise de DNA em seus progenitores para fins de
aconselhamento genético (15, 23).

Manifestacées Clinicas
Otorrinolaringolégicas e outras

A maioria das malformacoes congénitas da cabeca e
do pescoco ocorrem durante a época da transformacio do
aparelho branquial e localizam-se em determinadas por¢coes
do aparelho branquial, nio sendo frequentes e
desaparecendo a medida que se desenvolvem as estruturas
definitivas (24).

As malformacoes remanescentes dario origem as
sindromes com disostose mandibulofacial, dentre as quais
a Sindrome de Treacher Collins € a mais comum. As
manifestacoes mais freqientes da STC sio bastante
relacionadas ao grau de deformidade facial nos individuos
acometidos, e nestes, as modificacdes que podem ser
detectadas, acompanhadas ou modificadas pelo
otorrinolaringologista sao intimeras, a saber: inclinacio
antimongoloéide das fendas palpebrais (89%); hipoplasia da
regiao malar, com ou sem fenda do osso zigomatico (81%);
hipoplasia de mandibula (78%) com efeitos varidveis a
ATM e musculos da mastigacao; coloboma da palpebra
inferior (69%); auséncia parcial ou completa dos cilios nas
palpebras inferiores (53%); malformacio dos pavilhoes
auriculares (36%); atresia do conduto auditivo externo
(40%); surdez de conducao (28%); presenca de cabelos na
parte externa das faces (26%) e fenda palatina (32%)
(1,25).

Algumas deformidades estao associadas ao quadro
com menor freqii€ncia, como a hipoplasia da faringe; as
narinas estreitas com dorso nasal em nariz de papagaio; o
palato alto; a denticio anormal; a distopia orbital inferior; o
coloboma da palpebra superior; a microftalmia; a macrostomia
ou microstomia; a atresia das coanas; as fistulas em fundo de
saco e os apéndices Cutaneos entre o pavilhao auriculare o
angulo da boca (1,26,27).

Malformacgoes com repercussdes em outras regioes
do corpo também podem ocorrer como € o caso da
cardiopatia congénita, da criptorquidia e da deficiéncia
mental (1).

As malformacodes diagnosticadas ao nascimento sio

Arg. Int. Otorrinolaringol. / Intl. Arch. Otorbinolaryngol.,
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estaveis, isto €, ndo sao progressivas com a idade (19). A
obstrucao das vias aéreas superiores por fatores estruturais
pode freqientemente gerar apnéia obstrutiva em
portadores de STC, como no caso do angulo da base do
cranio diminuto posicionando a faringe de posterior para
adiante; da nasofaringe estreita e da maxila - verticalmente
deficiente com reduzida projecao anterior - reduzindo
ainda mais a dimensao antero-posterior da nasofaringe (1).
A micrognatia presente associada a lingua em posicao
posterior, gera alteracdes causadoras de um padrao
respiratorio inadequado (28).

O esqueleto craniofacial apresenta-se com
anormalidades na mandibula, maxila, zigomatico, 6rbitas,
ouvidos e base do cranio. A altura do ramo mandibular é
deficiente e o comprimento do corpo da mandibula é
reduzido. A distor¢io existente na sinfise mentoniana
contribui para a deficiéncia mandibular e para o aumento
da altura inferior da face, a qual leva a um aumento do
angulo cranio-base-mandibular. O angulo mentoniano
também pode encontrar-se maior que o padrao. Desse
modo, em pacientes portadores de STC, a mandibula é
retrogndtica, a articulacao temporomandibular encontra-se
deslocada anteriormente, o Angulo mandibular € obtuso e
a mandibula é menor que a maxila (20).

Diagnéstico Diferencial

O diagnéstico diferencial é importante em toda
deformidade craniofacial, devendo neste caso, englobar
dentre outras as seguintes sindromes:

a) Sindrome do 1°arco branquial (Sindrome oral - mandibular
- auricular). Nesta sindrome aparecem macrostomia,
hemignatia e anormalidades no tragus, bem como na
parte superior da hélix, por serem estas duas porcoes
provenientes do 1.2 arco (9,29,30).

b) Sindrome do 1° e 2° arcos branquiais. Observa-se
hemignatia e deformidades em todo o pavilhao auricular.
O 1° e o 2° arcos branquiais combinam-se na metade
superior da hélix, na mandibula e na articulacao
temporomandibular (9,29,30).

¢) Outrasanomalias, comoa doen¢a de Crouzon, Sindrome
de Apert, hipertelorismo, Sindrome de Mobius e doenca
de Romberg devem sempre compor o quadro diferencial

(9,29).
Evolucao e Tratamento
O tratamento se inicia desde a fase pré-natal,
orientando a familia quanto as particularidades da anomalia

e aos cuidados necessarios ao longo da vida.

Estes pacientes podem apresentar dificuldades

Arg. Int. Otorrinolaringol. / Intl. Arch. Otorbinolaryngol.,
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respiratorias nos primeiros meses de vida causadas pelas
malformagdes apresentadas, podendo complicar com
resfriados e infeccoes, principalmente em criancas. Ha
grande beneficio no uso da traqueostomia temporaria e do
CPAP. A intubacdo costuma estar dificultada pelas vias
aéreas muito estreitas (11,22,31).

Se o paciente for portador de fenda palatina, esta
deve ser encarada segundo os protocolos atuais de
tratamento, com o uso imediato de ortopedia funcional dos
maxilares prorrogando ao maximo o procedimento cirtrgico
de fechamento da fenda até o inicio da alfabetizacio
(1,4,11,32).

Mesmo que nao haja fenda, a ortopedia dos maxilares
sendo sucedida pela ortodontia fixa, previne ou minimiza
grandemente as deformidades dentofaciais caracteristicas
da Disostose Mandibulofacial (1,11).

O problema mandibular deve ser encarado como se
o paciente fosse portador de microssomia craniofacial,
seguindo-se assim o protocolo para distracao mandibular,
sendo uma das grandes indicacoes de distracao mandibular
bilateral a erup¢io dos primeiros molares permanentes
(1,11,32).

O diagndstico precoce de hipoacusia ou surdez e a
correcao quando possivel sao fundamentais, ja que o
retardo do desenvolvimento intelectual nio é uma
caracteristica tao frequiente. Para isto pode ser utilizada a
cirurgia ou ainda a correcio da hipoacusia com aparelhos
de audicao, fator contribuinte para o adequado
desenvolvimento do individuo (25,30).

O crescimento dos ossos da face durante a primeira
e segunda infancia resulta em certa melhora das condicoes
estéticas, as quais melhoram mais ainda com a cirurgia
plastica (3).

O tratamento dos tecidos firmes e moles da face
podem requerer um grande nimero de intervencoes
cirtrgicas: primeiro a corre¢ao do coloboma de palpebra
nos primeiros anos de vida (33); em seguida a reconstrucao
da 6rbita com enxertos de ossos da calvaria e correcao do
deslocamento lateral canthal; reconstrucao da orelha se faz
dos 5 aos 7 anos de idade; a correcao da parte inferior da
face e mandibula, pelo cirurgiao craniofacial e pelo
odontopediatra e ortodontista, com intervencao ortodontica
no comec¢o da erupcio dos dentes permanentes do
paciente. Apos os dentes estarem alinhados em seus eixos
o tratamento da face inferior reposiciona a mandibula e a
maxila, porvolta de 10 anos de idade. A medida que a face
da crianga continua a crescer, procedimentos adicionais
podem ser requeridos para corrigir qualquer deformidade
no desenvolvimento (24,32).
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CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Treacher Collins deve continuar
sendo pesquisada, a fim de que se possa aprimorar a
abordagem atual das correcdes funcionais e estéticas,
valorizando o apoio psicossocial e a participacao conjunta
de uma equipe multidisciplinar formada por
otorrinolaringologistas, cirurgides craniofaciais,
oftalmologistas, fonoaudiologos, psicologos e cirurgioes-
dentistas. As descobertas das alteracdes genéticas estdo
constantemente sendo feitas, facilitando sobremaneira o
diagnéstico precoce e o aconselhamento genético familiar,
contribuindo para o aperfeicoamento do tratamento e
melhora do progndstico, minimizando o estigma social e
dando qualidade de vida ao paciente e sua familia.
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