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Resumo
A Sindrome de Treacher Collins € um distirbio de desenvolvimento de heranga autossémica dominante, que ocorre devido a
mutac&o do gene TCOFL1. O objetivo desta pesquisa foi abordar um panorama geral sobre a Sindrome de Treacher Collins, por
intermédio de uma reviséo de literatura, destacando os principais sintomas clinicos e suas consequéncias nas distintas esferas
na qualidade de vida do individuo acometido. Para isso, realizou-se uma revisao de literatura, embasada na andlise e coleta de
dados, por meio das plataformas digitais: Sciello, PubMed e Lilacs. Constata-se que a anomalia em estudo possui uma
expressividade variavel, podendo manifestar alteragBes respiratorias, mastigatorias, oftalmolégicas e auditivas, devido a
mutacdes no primeiro e segundo arco branquial. Esse quadro torna os individuos da sindrome mais propensos a
desenvolverem problemas psicoldgicos ndo sé em virtude dos preconceitos sociais existentes, mas também pelo complexo e
multiprofissional tratamento no qual devem ser submetidos para melhores condic¢des de vida.
Descritores: Disostose Mandibulofacial; Anormalidades Craniofaciais; Qualidade de Vida.
Abstract
Treacher Collins Syndrome is an autosomal dominant development disorder that occurs due to TCOF1 gene mutation. The
objective of this research was to approach a general overview about Treacher Collins Syndrome, through a literature review,
high lighting the main clinical symptoms and their consequences in the affected individual's quality of life in differents cenarios.
For this, a literature review was carried out, based on analysis and data collection, through the digital databases: Sciello,
PubMed and Lilacs. It turns out that the anomaly under study has a variable expressiveness, being able to manifest alterations
respiratory, masticatory, ophthalmological and hearing, due The mutations in the first and second branchial arc. This picture
makes individuals with the syndrome more likely to develop psychological problems not only due to the existing social
prejudices, but also the complex and multiprofessional treatment in which they should be submitted for better living conditions.
Descriptors: Mandibulofacial Dysostosis; Craniofacial Abnormalities; Quality of Life.
Resumen
El Sindrome de Treacher Collins es untrastornodeldesarrolloautosémico dominante que ocurredebido a lamutaciondelgen
TCOF1. El objetivo de esta investigacionfue abordar una vision general del Sindrome de Treacher Collins, a través de una
revision de la literatura, destacando losprincipalessintomas clinicos y sus consecuenciasenlas diferentes esferas de lacalidad
de vida del individuo afectado. Para ello, se realizd una revisién de la literatura, basadaenelandlisis y larecopilacién de datos, a
través de las plataformas digitales: Sciello, PubMed y Lilacs. Resulta que laanomaliaenestudiotiene una expresividadvariable,
pudiendo manifestar alteracionesrespiratorio, masticatorio, oftalmoldgico y audiencia, debidounmutacionesenel primer y
segundo arco branquial. Esta foto hace que las personas conel sindrome sean mas propensas a desarrollar problemas
psicoldgicos no solo por losprejuiciossociales existentes, sino también por eltratamientocomplejo y multiprofesionalenel que
deberia ser enviado para mejores condiciones de vida.
Descriptores: Disostosis Mandibulofacial; Anomalias Craneofaciales; Calidad de Vida.

INTRODUCAO

A sindrome de Treacher Collins é uma
anomalia genética autossébmica dominante
considerada rara, acometendo cerca 1:50.000
nascidos vivos>*“ Foi descrita, minuciosamente,
por E. Treacher Collins no ano de 1900.
Posteriormente, os estudos sobre a temética
foram aprofundados por Franceschetti e Klein,
possibilitando uma descricdo mais detalhada
sobre as caracteristicas dessa condigéo®. Desse
modo, a sindrome de Treacher Collins (STC)
também ¢é denominada de Sindrome de
Franceschetti-Zwahlen-Klein, assim como
disostose mandibulofacial®.

Essa sindrome configura-se como um
distarbio de desenvolvimento craniofacial
caracterizada, sobretudo, por alteragbes nas
estruturas provenientes do primeiro e segundo
arco branquial®®. Tal alteracdo pode ser
resultado de uma mutacdo esporadica ou
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oriunda da linhagem familiar, sendo causada
por uma modificagdo no gene TCOF1l do
cromossomo 5g32-g33.1*.No que se refere aos
achados clinicos da STC, observa-se que
demonstram uma expressividade variavel?.

Nao obstante, como sintomas tipicos,
destacam-se: Subdesenvolvimento ou auséncia
dos ossos zigomaticos, subdesenvolvimento da
mandibula, deformidade ou auséncia de
orelhas, atresiacoanal, inclinagdo para baixo da
fissura palpebral e fenda palatina™*. Além disso,
€ possivel identificar variagbes oclusais como
mordida aberta anterior, além de deslocamento
dos nervos, bem como contragdo dos musculos
mentual e orbicular da boca'. Verifica-se ainda
que as alteragBes correlacionadas atingem néo
somente 0s aspectos biolégicos, mas
tambémpsicolégicos e, conseguentemente
sociais, uma vez que a aparéncia do portador
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da condic&o é diretamente afetada’.

Em virtude das suas manifestacbes
sintomaticas, o0 tratamento dessa condicdo
genética abrange diversos campos da salde,
havendo a necessidade de uma equipe
multidisciplinar na assisténcia aos pacientes
acometidos com a STCEntretanto, a
amplitude tematica ndo €& diretamente
proporcional a quantidade de informacdes
disponiveis, sendo necessario maior
entendimento sobre a sindrome.

Por conseguinte, este artigo tem como
objetivo abordar um panorama geral sobre a
Sindrome de Treacher Collins, por intermédio
de uma revisdo de literatura destacando os
principais  sintomas  clinicos e  suas
consequéncias nas distintas esferas na
qualidade vida do individuo acometido.
MATERIAL E METODO

Tendo em vista tal panorama, realizou-
se uma revisdo de literatura embasada na
andlise e coleta de dados atraves das
plataformas digitais: Sciello, PubMed e Lilacs,
utilizando, para achados da tematica abordada,
palavras chaves — DisostoseMandibulofacial,
Anomalia Craniofacial e Qualidade de Vida -
associadas e pesquisadas em portugués no
DECS (Descritores em Ciéncias da Saude). Por
meio do metddo descritivo, com o intuito de
compreender, interpretar e esclarecer as
informacgdes, a revisdo foi realizada ultilizando-
se como critérios de inclusado: artigos em inglés
e portugués de periddicos nacionais e
internacionais, publicados entre o periodo de
2009 — 2019.

REVISAO DA LITERATURA

A sindrome de Treacher Collins é uma
doenca genética autossdmica dominante
causada por uma alteracdo ndo somente no
gene TCOF1 do cromossomo 5 - responsavel
pelo desenvolvimento das estruturas faciais -
mas também pelos genes POLR1C e POLR1D?,
considerados até entdo, responsaveis pela
alteracdo fenotipica; entretanto, € valido
ressaltar que em alguns pacientes com STC,
ndo ha mutacdes nesses genes’. Nesse
cenario, tal anomalia pode ser considerada
hereditaria ou fruto de uma nova mutacdo
(sendo a maior parte dos casos fruto de uma
mudanca esporadica), caracterizada pela
introdugcdo de um codon de parada prematuro,
em sua maioria"®. Sendo assim, é uma
condicdo cujo acometimento independe do
género ou etnia.

Clinicamente, é observada uma variacédo
fenotipica inerente ao portador da anomalia, em
virtude das falhas genéticas. Essas alteracdes
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anatbmicas sdo expressas de maneira particular
em cada individuo afetado, configurando uma
sindrome de expressividade varidvel e grande
variabilidade sintomatica®?. Entretanto, de forma
geral, a STC acarreta alteracbes bilaterais e
simétricas, sendo as estruturas comprometidas
fruto de uma ma formacdo embrionaria do
primeiro e segundo arco branquial®>.

A priori, verifica-se que devido a
malformacéo Ossea e tecidual, os acometidos
pela doenca apresentam, sobretudo,
dificuldades auditiva, respiratéria, mastigatoria,
oftalmolégicas, além de comprometimentos
estéticos’®®.  Dentre as  manifestacdes
relacionadas & orelha, destaca-se sua
malformacg&o ou auséncia, denominada microtia
ou anotia, respectivamente’. Somado a isso,
também ¢é possivel constatar deformidades no
ouvido externo e médio, responsaveis pela
conducdo do som para as terminagdes
nervosas, resultando em um panorama que
compromete a capacidade auditiva em razao
dos variados graus de hipoplasia do canal
auditivo®®*. Nessa perspectiva, em alguns
pacientes, tais alteracbes sdo responsaveis por
gerar um significativo atraso na fala, uma vez
que a conduc&o sonora é prejudicada®.

Além disso, é Vvalido ressaltar a
hipoplasia do terco médio da face e o
hipodesenvolvimento da mandibula e mento®.
Esse subdesenvolvimento o6sseo interfere,
diretamente, na realizagdo das funcgfes vitais,
uma vez que a cavidades nasal e faringea
encontram-se rodeadas pela base craniana e
maxilar. Nesse contexto, €& notavel uma
compressao da faringe, principalmente na
posicdo da orofaringe, em virtude de uma
reducdo na base e no angulo do cranio. Dessa
forma, os portadores da sindrome apresentam
menor distancia entre a base posterior do cranio
e o piso da via aérea nasal®*'.

Tais caracteristicas s&o intrinsecas a
STC e interferem, diretamente, na funcéo
respiratoria, visto que a posi¢cdo retrusa dos
0ssos da regido resultam em um estreitamento
do trato respiratorio superior’. Assim, a
obstrucdo das vias aéreas eleva a probabilidade
de insuficiéncia pulmonar, interferindo, portanto,
em toda cadeia respiratéria®>. Como
consequéncia, os ciclos respiratérios requerem
maior gasto energético pelo maior esforco
muscular empregado nesse mecanismo
fisiologico, o que resulta em individuos de baixo
peso corporal®.

A obstrucdo das vias aéreas torna 0s
individuos portadores da STC mais propensos a
desenvolverem determinados distirbios: A
Apneia Obstrutiva do Sono (SAOS) em adultos
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provoca uma diminui¢do da concentragao, dores
de cabeca, memodria prejudicada e depressao;
ja em criancas causa déficits de crescimento e
problemas comportamentais, como
agressividade, hiperatividade, além  de
problemas de socializagdo. Pode causar, ainda,
nesses grupos, hipéxia e hipercapnia
intermitente, repetidas variacbes de pressao
intratoracica e despertares episddicos®.

Outros disturbios respiratérios como
hipopneias e despertares relacionados ao
esforgo respiratério podem ser associados aos
acometidos com a sindrome de Treacher
Collins. Esses episbédios de alteracdo no sono,
guando ocorridos de maneira regular, afetam a
qualidade de vida dos individuos, gerando um
quadro de morbidade que afeta o sistema
nervoso central das pessoas nessa situagao®.

Os principais sinais e sintomas que
podem se apresentar no complexo maxilo-
mandibular desses individuos sd&o:dentes
supranumerdrios impactados na regido anterior
superior;  hipoplasias e alteragbes no
posicionamento dos incisivos centrais
superiores; micrognatia; displasia de articulacdo
temporomandibular (ATM); limitacdo de abertura
bucal; desvio da linha média;, ma oclusao;
prognatismo ou retrognatismo mandibular e
mordida aberta anterior".

Também é notdria a presencga de fenda
palatina que ocorre em, aproximadamente, um
terco dos portadores da STC, ndao havendo
diferenca de tempo de reparacdo entre esses e
os individuos nado portadores da sindrome. No
entanto, foi observado que os pacientes com
STC podem sofrer de uma maior incidéncia de
formacéo de fistula apos reparacdo. Somado a
isso também ¢é possivel observar uma
hipoplasia ou aplasia das glandulas salivares, o
gue resulta em uma reduzida secregéo salivar,
influenciando na mastigacéo e degluticao®®.

Como disfungdes oftalmolégicas podem
ocorrer Orbitas mal formadas e assimétricas em
raz8o da hipoplasia zigomatica, coloboma das
palpebras inferiores e iris, disfuncdo no sistema
lacrimal, estrabismo, ambliopia, cataratas
congénitas, erros de refracdo e perda de vis&o®.
Sendo valido ressaltar a expressividade variavel
da sindrome de Treacher Collins nos seus
portadores.

No que se refere aos fatores estéticos,
pode-se dizer que além da alteracéo funcional,
esses sdo responsaveis por gerar problemas
sociais ao individuo com a sindrome. Tal
panorama € fruto dos preconceitos que
permeiam a STC o que resulta em ofensas no
ambiente escolar, principalmente, mas também
em outros locais publicos. Nesse cenério,
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observa-se que os individuos com a sindrome
apresentam maior porcentagem de problemas
psicolégicos, como ansiedade (associada,
sobretudo, a uma constante inseguranca sobre
possiveis reagfes desagradaveis de outras
pessoas) e depressao, em comparacdo a outras
doencas genéticas®®. Essa realidade torna
fundamental o acompanhamento psicolégico
aos afetados com a anomalia, ndo s6 como uma
forma de enfrentar os estigmas da sociedade,
mas também o tratamento complexo exigido®.

O diagnostico pode ser estabelecido
desde o pré-natal por meio dos achados
anatbmicos identificados por exames de
ultrassonografias, como micrognatia, alteracdes
na orelha, testa inclinada, polihidramnio e fenda
palpebral antimongoldide?. Esse
reconhecimento prévio ¢é de extrema
importéncia para realizacdo de um tratamento
precoce, uma vez que 0s portadores da
sindrome apresentam dificuldades de ouvir,
respirar e mastigar. Tornam-se, portanto,
aspectos que devem ser analisados
prioritariamente, em fungdo da influéncia que
tais alteracdes ocasionam na qualidade de vida,
visto a eficiéncia das funcionalidades®.
Entretanto, destaca-se que o0s exames de
ultrassom nao sao capazes de diferenciar tipos
semelhantes de disostoses®. Passado o periodo
gestacional, essa confirmacdo da presenca da
sindrome pode ser feita logo apbés o
nascimento, a partir da avaliacdo da saturacéo
de oxigénio (desaturacbes sdo comuns em
decubito dorsal)®.

O tratamento para a sindrome de
Treacher Collins pode ser dividido em trés
estagios distintos e consiste, basicamente, em
tratamentos cirdrgicos que amenizem,
prioritariamente, as desconformidades
funcionais®> O primeiro engloba desde o
nascimento até os dois anos de idade e as
intervengbes buscam atenuar os problemas
relacionados a respiracéo e alimentacao através
de procedimentos cirdrgicos, como distragdo
osteogénica da mandibula, corre¢cdo daatresia
dascoanas, queiloplastia, palatoplastia e
reconstrucao palpebral - se necessario™®.

O segundo estagio atravessa o intervalo
de 2 aos 12 anos de idade e busca suavizar as
alteracBes no terco superior da face, por meio
da reconstrucdo malar, auricular, palpebral e
mandibular, distracdo osteogénica da mandibula
(em alguns casos, quando a via aérea é
bastante comprometida, essa é realizada de
maneira precoce, com 0 intuito de evitar a
realizacdo da tragqueostomia), além da
lipoenxertia. Além disso, € indicado o inicio dos
cuidados a salde mental™*®. Ja o terceiro
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estagio, compreendido entre os treze os dezoito
anos, ocorre 0 térmico iniciado no momento
anterior, jA& que ha o encerramento do
crescimento 6sseo. Nesse periodo, é realizado
a rinoplastia e cirurgia ortognatica®®.

A complexidade das cirurgias pelo qual o
paciente é submetido, em ambiente
multidisciplinar, impacta, de maneira retilinea, a
gualidade de vida desses individuos e seus
familiares. Visto que, na maioria dos casos, 0
tratamento tem inicio na infancia e se prolonga
até o final do crescimento dsseo craniofacial®.
No momento, as intervencbes para a
recuperacdo e tratamento sdo baseadas em
poucas evidéncias relatadas por especialistas,
atravées de casos e estudos de corte
retrospectivo’.

Somado a isso, €é imprescindivel
ressaltar a importancia de uma equipe
multiprofissional no tratamento da STC, sendo
fundamental a participacdo de oftalmologistas,
otorrinolaringologistas, cirurgides craniofaciais,
fonoaudidlogos, nutricionistas, fisioterapeutas,
psicélogos e cirurgibes-dentistas’®. Nesse
altimo, torna-se estritamente necessario o
acompanhamento com ortodontistas, para
minimizar os danos na mastigacdo e,
consequentemente, digestao®.

CONCLUSAO

Por conseguinte, nota-se que a sindrome
de Treacher Collins afeta as estruturas
provenientes do primeiro e segundo arco
branquial, acarretando disfuncfes respiratorias
(essas sdo responsaveis pelo baixo peso
corporal dos individuos e, em muitos casos,
geram distarbios do sono), mastigatorias (em
virtude de uma severa micrognatia, displasias
na articulagdo temporomandibular e ma
oclusdo), auditivas (expressas através de
alteracdes na orelha e no ouvido, que podem
resultar em um atraso da linguagem) e
oftalmolégicas (manifestadas em alteragcbes
anatdbmicas nas Orbitas, disfungcdes no sistema
lacrimal, erros de refracdo e até perda de viséo).
Tais caracteristicas fisicas provocam problemas
psicolégicos em razdo dos preconceitos sociais
e do complexo tratamento necessario.

Dado esse contexto, é de suma
importancia o diagnéstico prévio, visto que a
intervencgéo precoce influencia, diretamente, nos
resultados terapéuticos. Somado a isso, verifica-
se a necessidade dos individuos portadores da
doenca possuirem acesso a um atendimento
multiprofissional para suavizacao das
manifestacdes fisicasdessa anomalia. As
cirurgias aliadas a constatacdo precoce da
doenca sdo a melhor alternativa para
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minimizacdo dos danos, propiciando uma
melhor qualidade de vida aos acometidos pela
mutacao.
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