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RESUMO

A sindrome de Treacher Collins, também conhecida como disostose madibulo-facial,
trata-se de uma alteracdo genético autossdmico, que tem como principal aspecto as
deformidades craniofaciais com manifestacdes clinicas diversas e variaveis, apresen-
tando incidéncia de 1:25.000 a 1:50.000 nascidos vivos. Por apresentar caracteristicas
peculiares, esta anomalia pode ser identificada ja no momento do nascimento, sendo
observadas deformidades nos pavilhdes auriculares, hipoplasia dos ossos da face, obli-
quidade antimongoloide das fendas palpebrais com coloboma palpebral inferior e fissura
palatina. Esta revisao bibliografica tem como objetivo demonstrar os aspectos embriolo-
gicos e fenotipicos da Sindrome de Treacher Collins.
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ABSTRACT

Treacher Collins syndrome, also known as madibulo-facial dysostosis, is an autoso-
mal genetic disorder, which has as its main aspect craniofacial deformities with di-
verse clinical manifestations and variable presenting an incidence of 1: 25,000 to 1:
50,000 live births. Due to its peculiar characteristics, this anomaly can be identified
already at birth, with deformities in the auricular pavilions, hypoplasia of the bones of
the face, antimongoloid obliquity of palpebral clefts with lower palpebral coloboma
and cleft palate. This literature review aims to demonstrate the embryological and
phenotypic aspects of Treacher Collins Syndrome.
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1 INTRODUCAO

A disostose mandibulo facial, como assim também € chamada essa sindrome,
fol relatada por Thonsom em 1846, mas apenas em 1900 foi descrito seus compo-
nentes essenciais por Treacher Collins, o qual seu nome foi predileto pela literatura
inglesa para referenciar a esse disturbio (SILVA et al, 2008).

A sindrome de treacher Collins ¢ uma malformacao mandibulo facial, com perda
generalizada de tecido mesenquimal, relacionado ao desenvolvimento anormal do
primeiro arco. Trata-se de um disturbio autossémico dominante, com mutacdo no
gene TCOF1 (5g32), sendo como produto desse gene uma proteina nucleolar chamada
treacle responsavel pela proliferacdo nas células da crista neural (MOORE, 2016).

Diversas anomalias craniofaciais surgem a partir da terceira semana do desen-
volvimento embrionario, sendo relacionadas com a origem e migracao das células da
crista neural. Na quarta semana intrauterina € iniciada a formacao do sistema nervoso
central, relacionados ao evento de formacéo do tubo neural e dobras das bordas, for-
mando, assim, as cristas neurais. A migracao de suas células ¢ de fundamental impor-
tancia para a origem de grande parte da regido craniofacial (SADLER, 2016; PROFFIT,
FIELDS; SARVER, 2012; KATCHBURIAN; ARANA, 2012).

Entre nascidos vivos, a sindrome de Treacher Collinstem prevaléncia de 1:50.000,
tratando-se de uma doenca rara, com 50% dos seus casos surgindo com novas mu-
tacdes. Os achados clinicos mais comuns é o subdesenvolvimento ou a auséncia do
0sso zigomatico, depressdes das fissuras palpebrais, subdesenvolvimento da mandi-
bula, ma formacado das orelhas externas, auséncia do canal auditivo e fendas faciais,
variando clinicamente de branda a severa. Tendo como tratamento procedimentos
cirurgicos para a correcdo das deformidades (WHITE; PHAROAH, 2015).

Com base no exposto e considerando a odontologia um dos processos vitais
para a homeostasia organica, procura-se demonstrar a importancia do desenvolvi-
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mento de um conhecimento na area odontoldgica que contribua com a formacao
académica. O presente artigo apresenta um estudo com o levantamento bibliografico
acerca dos principais pontos relacionados a Sindrome de Treacher Collins, identifi-
cando e descrevendo caracteristicas craniofaciais, sua origem e tratamento.

2 METODOLOGIA

O estudo foi do tipo descritivo e bibliografico, desenvolvido a partir de artigos
cientificos completos e livros encontrados por meio de busca eletrénica, utilizando-
-se as palavras chave: Sindrome Treacher Collins, disostose madibulo-facial, deformi-
dades craniofaciais, com bases de dados bibliograficos: literatura baseada em artigos
cientificos em portugués, indexados nos bancos de dados Lilacs, BBO, Bireme, Scielo
e Biblioteca Cochrane, onde buscamos informacdes em bibliografia e artigos cienti-
ficos publicados na midia que guardam relacdo com 0 nosso trabalho. Apods analise
detalhada, os estudos avaliados serviram de base para a confeccao deste trabalho.

3 REVISAO DA LITERATURA

3.1 ASPECTOS GERAIS

Treacher Collins ou disostose mandibulo-facial € uma sindrome que se iden-
tifica com deformidades cranio-faciais e se expressa com severidade variavel, pene-
trancia completa. Sendo ma formacao simétrica bilaterais, envolvendo o primeiro e
0 segundo arco branquiais. A expressdo completa da sindrome se apresenta na fase
adulta com o perfil convexo, dorso nasal proeminente e mandibula e mento retruso
(YOSHIDA et al, 2012).

Na quarta semana gestacional, se inicia o desenvolvimento dos arcos bran-
quiais, quando ocorrer a migracdo das células da crista neural. O primeiro arco bran-
quial possui subdivisdes em dois processos: O mandibular que origina a mandibula,
sendo o maior; O maxilar que origina a maxila, por¢ado escamosa do 0sso temporal e
o arco zigomatico. Os processos maxilares se fundem com o frontonasal, formando o
0sso maxilar e tecidos moles (KATCHBURIAN; ARANA, 2012).

Ainda com o seguimento o segundo arco branquial origina as regides adjacen-
tes do pescoco e o 0sso hioide. A formacado do pavilhdo auditivo sera por meio da re-
gido dorsais do primeiro e do segundo arco branquial (KATCHBURIAN; ARANA, 2012).

Anormalidade no desenvolvimento do primeiro arco faringeo resulta em diver-
sas anomalias congénitas dos olhos, mandibula, palato e orelhas que juntos formam
a sindrome do primeiro arco; sendo destacada a sindrome Treacher Collis. Assim, a
contribuicdo dos arcos faringeos sera exatamente para a formacgao da face, laringe,
boca, faringe, cavidades nasais e do pescoco (MOORE; PERSAUD, 2008).

A sindrome ocorre por meio da mutacdo do gene TCOF I que esta relacio-
nado com a maioria dos casos. A proteina nucleolar treade sera o produto desse
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gene, que parece ser necessaria para impedir a apoptose e manter a proliferacdo
nas células das cristas neural, no entanto ndo para regular sua migracao, que ocorre
normalmente. (SADLER, 2016).

3.2 DIAGNOSTICOS E MANIFESTACOES CLINICAS

A expressdao completa da sindrome se apresenta na fase adulta com o perfil
convexo, dorso nasal proeminente e mandibula e mento retruso. O posicionamento
antimongoloide da fissura palpebral € caracterizado nos olhos, que resulta do colo-
boma das palpebras inferiores, distopia central lateral e distopia orbital infero-lateral.
Além de possuirem as orelhas externas ausentes, malformadas ou mal posicionadas
e a acuidade € comprometida devido a hiperplasia do canal auditivo externo e dos
ossiculos da orelna média (YOSHIDA et al, 2012).

Apresenta, também, fissuras de palato com ou sem fissuras de labios e atresia
de coanas, sendo variavel. Uma das maiores caracteristica da sindrome € a hipoplasia
dos 0ssos zigomaticos com fissura por meio do arco e formacao limitada dos zigo-
maticos residuais. A mandibula e a maxila apresentaram hipoplasicas com variados
efeitos sobre a articulacdo temporomandibular e os musculos da mastigacdo. Sua
oclusdo dentaria mostra-se tipo Il de Angle, com mordida aberta anterior e rotacdo
do plano de oclusédo no sentido horario (YOSHIDA et al, 2012).

Sendo assim, a malformacdo do esqueleto craniofacial pode resultar em alte-
racdes tanto estéticas como principalmente funcionais. Os disturbios como respira-
cao, fala, degluticdo e exposicdo corneana sao aspectos que devem ser devidamente
priorizados (YOSHIDA et al, 2012).

A disostose mandibular apresenta fissuras que se abertas entre os angulos da
boca e a orelhas, também ocorrem deformidades nas auriculas, crescimento atipico
capilar que possui uma extensao em direcédo as bochechas, a boca grande e o queixo
recuado. O dominio dos disturbios se mostra de forma autossémica com frequéncia
de penetrancia incompleta assim como, frequéncia na ma oclusao dentaria, pois 0s
dentes podem se mostrar amplamente separados, deslocados, hipoplasico ou com
mordidas abertas. A indicacé&o do tratamento € com aparelhos ortoddnticos nos por-
tadores desta sindrome (KLIEGMAN et al, 2014).

3.3 ASPECTOS IMAGEOLOGICOS

Grandes observagdes sédo feitas por meio de achados em imagens, como a hi-
poplasia ou a falta do osso zigomatico e da porcao lateral da orbita. A maxila e man-
dibula sdo hipoplasicas, percebendo acentuacdo da incisura antagdnica e angulo
mandibular obtuso, permitindo a sensacéo de curvatura do corpo mandibular para
posterior e inferior. Também percebesse diminuicdo ou auséncia do canal auditivo,
células aéreas da mastoide e do tubérculo articular do osso temporal. Apresenta di-
minui¢do acentuada do ramo da mandibula, o tornando curto. Com posicionamento
posterior e inferior das cabecas mandibulares.
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E possivel que os seios maxilares estejam ausentes ou poucos desenvolvidos.
Cerca de 18% dos portadores da disostose mandibulofacial possuem anomalias da
coluna cervical, incluindo a ocultacdo da espinha bifida, C1 dismorfica e espaco C2-
C3 reduzido (WHITE; PHAROAH, 2015).

Estudos recentes mostram novas anomalias relacionadas ndo somente a es-
trutura 0ssea, mas também as alteracdes das glandulas salivares maiores, presenca
de displasias ou aplasias sdo visualizadas em imagens de ultrassom em pelo menos
metade dos sindromicos de Treacher Collins. A importancia desses resultados com
relacdo ao aumento significativo dessas glandulas levam a observacao de uma pré-
-disposicao acentuada de carie em pacientes com disostose mandibulo-facial( WHI-
TE; PHAROAH, 2015, p. 617).

3.4 EVOLUCAO CLINICA E TRATAMENTO

O primeiro passo para um eficiente tratamento, é a orientacdo familiar, o
conhecimento sobre as particularidades da sindrome de Treacher Collins e todos os
cuidados necessarios que perduram por toda a vida. SGo comuns problemas respi-
ratorios, podendo ter complicacdes com resfriados e infeccdes nos primeiros meses
de vida, advindas das anomalias caracteristicas dessa sindrome, tendo como bene-
ficio o uso da traqueostomia temporaria e do Contiunous Positive Airway Pressure
(CPAP). Em casos necessarios de intubacéo existe uma grande dificuldade mediante
as vias aéreas serem bastante estreitas (SILVA et al, 2008) .

Na existéncia de fenda palatina, € indicado o tratamento com ortopedia
funcional dos maxilares, adiando a cirurgia da fenda até a alfabetizacdo. Mesmo que
nado haja a fenda, a ortopedia dos maxilares, e a ortodontia sdo recursos importantes
na prevencao de muitos defeitos da disostose mandibulofacial (SILVA et al, 2008).

Com relacédo a defeitos do canal auditivo, pode-se lancar mao de cirurgia ou
correcao da hipoacusia, com uso de aparelhos de audicdo. Ainda conforme o autor,
quando séo possiveis o diagnostico precoce de surdez, faz-se necessaria a sua corre-
cao, influenciando diretamente no retardo e desenvolvimento intelectual do portador
da sindrome de Treacher Collins (WHITE; PHAROAH, 2015).

Ao avaliar as opc¢des de tratamentos nos portadores € preciso considerar a com-
plexa inter-relacdo entre o crescimento do cranio e da face e os possiveis efeitos da
cirurgia precoce no crescimento futuro. Ainda mais, os procedimentos das tais ci-
rurgias para as correcdes nos portadores da disostose mandibulofacial, precisam ser
organizados em etapas e baseadas nas dismorfofobia e grau de crescimento de cada
regido anatomica (YOSHIDA; TONELLO; ALONSO, 2012).

O desenvolvimento dos ossos da face durante a infancia resulta em melhoras
estéticas quando aperfeicoada com cirurgias. Outras intervencdes cirurgicas podem
ser exigidas em grande numero, como: correcdo do coloboma das palpebras antes
da infancia, reconstrucdo da orbita e correcdo do deslocamento lateral cantal. Entre
5 a 7 anos de idade se faz a reconstrucao das orelhas, correcao inferior da face e
mandibula pelo cirurgido craniofacial, intervindo com ortodontia no comec¢o da
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erupcdo dos dentes permanentes do paciente portadores. Apos o alinhamento dos
dentes em seus eixos, reposiciona-se a mandibula e maxila aos 10 anos de idade.
Com o crescimento da face da crianca, pode ser adicionados procedimentos ainda
para corrigir defeito (SILVA et al, 2008).

4 CONSIDERACOES FINAIS

A Sindrome de Treacher Collins € uma deformidade rara que se caracteriza por
uma malformacado congénita que envolve o primeiro e segundo arcos branquiais; esta
anomalia consiste na deficiéncia que ocorre durante a sétima semana de gestacao,
devido a uma acdo inibitoria genética quando os 0ssos faciais estdo sendo formados.
O aprofundamento do estudo sobre a Sindrome de Treacher Collins € importante e
necessario, para aprimorar a abordagem atual das relagdes funcionais da patologia.

Gostariamos de ressaltar que as descobertas das alteracdes genéticas estdo em
constante descoberta, ajudando em seu diagnostico, prognostico e no avanco do
tratamento, melhorando a qualidade de vida do portador da sindrome.
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