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Resumo

A Sindrome de Treacher Collins é um disttirbio do desenvolvimento de heranga autossomica
dominante e expressividade variavel que ocorre, devido a um defeito genético com mutagdes
no gene TCOF1I, presente no cromossomo 5, que tem 26 éxons e codifica uma proteina
chamada treacle. O objetivo desta pesquisa foi averiguar por intermédio de uma revisao

de literatura as principais manifestagdes clinicas propiciadas pela sindrome em dmbito
odontoldgico. Realizou-se revisao bibliografica com busca nas bases de dados: PubMED e
Google Académico. Na base PubMED empregou-se a expressao de busca: treacher collins
syndrome and dentistry and oral health. No Google Académico utilizou-se a expressao

de busca: sindrome de treacher collins and odontologia and satde bucal. O diagnéstico, o
tratamento bem como as orienta¢des dispensadas aos pacientes acerca da enfermidade, devem
ser precoces, e s30 importantes para o restabelecimento das fun¢des mastigatoria, estética e
auditiva. Concluiu-se que as abordagens clinicas nesses pacientes devem ser precoces para
minimizar eventuais danos e que as intervengdes terapéuticas propostas visam melhorar a
qualidade de vida dos pacientes acometidos pela sindrome.

Palavras-Chave: Anormalidades Congénitas; Fissura Palatina; Diagnostico Precoce;
Qualidade de Vida.

Abstract

Treacher Collins Syndrome is a disorder of the development of autosomal dominant
inheritance and variable expressivity that occurs due to a genetic defect with mutations in
the TCOFI gene, present in chromosome 5, which has 26 exons and encodes a protein called
treacle. The objective of this research was to investigate through a literature review the main
clinical manifestations caused by the syndrome in the dental field. A bibliographic review
was carried out with search in the databases: PubMED and Google Scholar. In the PubMED
database the expression search was used: treacher collins syndrome and dentistry and oral
health. In Google Scholar we used the search term: treacher collins syndrome and odontology
and oral health. Diagnosis, treatment, and guidelines given to patients about the disease
should be early and important for the reestablishment of masticatory, aesthetic and auditory
functions. It was concluded that the clinical approaches in these patients should be early to
minimize possible damages and that the proposed therapeutic interventions aim to improve
the quality of life of the patients affected by the syndrome.

Keywords: Congenital Abnormalities; Cleft Palate; Early Diagnosis; Quality of Life.
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Introducao

A Sindrome de Treacher Collins (STC) ou Disostose Mandibulofacial ou
Sindrome Franceschetti-Zwahlen-Klein, consta de doenga genética caracterizada por
deformidades craniofaciais (1-3,4,5). E um disttirbio do desenvolvimento de heranca
autossdmica dominante e expressividade variavel que provoca alteragoes bilaterais
e simétricas de estruturas originadas do primeiro e segundo arcos branquiais e dos
placddios nasais (6).

A sindrome deve-se a um defeito genético com mutagdes no gene TCOF]I,
presente no cromossomo 5, que tem 26 éxons e codifica uma proteina chamada treacle
(3,7-9). E 0 gene TCOF1 que afeta o desenvolvimento facial (3,10).

Algumas entidades clinicas como a Sindrome de Godenhar ou Displasia
Oculo-Auriculo-Vertebral; a Disostose Acrofacial de Nager e a Sindrome de Miller
sao diagndsticos diferenciais da STC (11). A sindrome pode ser perceptada ja ao
nascimento, dada a aparéncia facial caracteristica do afetado (12).

O objetivo desta pesquisa foi averiguar por intermédio de uma revisdo de
literatura as principais manifestacoes clinicas propiciadas pela sindrome em ambito
odontologico.

Método

Realizou-se revisao bibliografica com busca nas bases de dados: PubMED e
Google Académico. Na base PubMED empregou-se a expressao de busca: treacher
collins syndrome and dentistry and oral health e obteve-se 18 registros. No Google
Académico utilizou-se a expressdo de busca: sindrome de treacher collins and
odontologia and satude bucal, totalizando aproximadamente 93 registros validos.

Incluiu-se artigos nos idiomas inglés e portugués de periddicos nacionais
e internacionais publicados nos ultimos anos que versavam sobre as implica¢des
odontoldgicas da sindrome de treacher collins. Selecionou-se as referéncias mais
atualizadas para incluir na pesquisa.

Foram considerados validos também apontamentos de teses que tinham contetido
concernente com o pesquisado.

Revisdao de Literatura

Dois novos genes foram designados como causadores da STC, somando-se ao
TCOF]I, sdo eles: o POLRIC e o POLR1D. Nesse contexto, sabe-se que cerca de 40%
dos acometimentos pela sindrome sao de origem hereditaria, enquanto outros 60% sao
advindos de mutac¢ao nova (10,13).
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Nao existe predile¢do para acometimento pela sindrome por sexo ou raga. Este
distarbio é caracterizado por sinais como: inclina¢ao antimongoloide das fissuras
palpebrais; coloboma da palpebra inferior; micrognatia; hipoplasia das arcadas
zigomaticas; microtia; hipoplasia da maxila com fenda do palato secundério ou palato
alto e arqueado e auséncia de velum. As fendas labiais sdo raras. Os dentes podem ser
hipoplasicos e mal posicionados. Devido ao desenvolvimento anormal dos ouvidos, olhos
e mandibulas ocorrem complicagdes, afetando a fala, audigdo, visao e paladar (2,14-16).

Os principais sintomas sdo perda auditiva, devido a deformidades no ouvido
externo e médio, que conduz o som para as terminagdes nervosas; orelhas anormais
ou auséncia quase todal delas; pouco desenvolvimento dos ossos malares ou auséncia
deles; maxilar pequeno e inclinado; boca e nariz largos; defeito nas palpebras inferiores
e fenda palatina (17,18).

Sabe-se que devido a ma formacao dssea, os sujeitos com esta sindrome podem
ter muita dificuldade em ouvir, respirar e em se alimentar. Ocorrem também algumas
outras manifestagoes da sindrome na cavidade oral, como palato ogival e macrostomia
uni ou bilateral (17,18).

Dentre as principais manifestagdes bucais da STC tém-se possivelmente presentes,
dentes supranumerarios impactados na regido anterior superior; hipoplasia e alteragoes
no posicionamento dos incisivos centrais superiores (19); micrognatia (20); displasia
de articulagdo temporomandibular (ATM); limitacdo de abertura bucal; desvio da
linha média; falta de oclusdo do lado direito; sobremordida profunda; ma ocluséo de
Classe IT ou III (19); rotagdo e retrognatismo mandibular; rotagdo hordria da maxila,
prognatismo ou retrognatismo mandibular; rotagdo hordria da maxila, prognatismo ou
retrognatismo maxilar com relagdo a base do crianio e mordida aberta anterior (21, 22).

O diagnostico, tratamento, bem como as orientagdes dispensadas aos pacientes
acerca da enfermidade, devem ser precoces e sdo importantes para o restabelecimento
das fungdes mastigatoria, estética e auditiva (4,5). Normalmente, o tratamento enfatiza
as possiveis complicagoes respiratorias e os problemas de alimentac¢ao, que estao
presentes em decorréncia da hipoplasia da mandibula e da obstrucao da hipofaringe
pela lingua (23).

Pode-se dividir em trés épocas o tratamento empreendido para a STC, sendo
considerada a primeira, abrangendo desde o periodo do nascimento até os dois
anos, esta fase almeja prioritariamente sanar os problemas provocados, advindos de
obstrugdes respiratorias e problemas de alimentagao. Na segunda, que vai dos 02 aos 12
anos, almeja-se efetuar a reconstrucgdo primaria do terco superior da face; a efetivagao
da fala e o desenvolvimento social dos afetados. Ja na terceira, que corresponde a faixa
etaria dos 13 aos 18 anos ocorre o término da reconstrucao facial que foi iniciada na
fase anterior, utilizando-se para tal de cirurgia ortognatica, genioplastia e rinoplastia,
entre outros recursos cirurgicos (24).
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Os individuos afetados com formas moderadas de disostose mandibulofacial
podem néo ter necessidade de tratamento (25). A STC apresenta caracteristicas
radiograficas proprias, incluindo a inclinagdo para baixo dos assoalhos das drbitas,
contorno dsseo nasal estreito, processo zigomatico do osso temporal aplasico ou
hipoplasico, hipoplasia dos condilos e processos coronoides e uma acentuada curvatura
mandibular (26,27).

Alguns pacientes portadores podem possuir apneia noturna, advinda do
retrognatismo proveniente da sindrome. Nessa situagdo, procede-se a distragdo vertical
da mandibula, visando aumento de espago da via aérea posterior para produzir padrao
respiratorio noturno satisfatorio. Além disso, pode-se empregar também para resolugdo
desses casos, cirurgia ortognatica juntamente com o avanc¢o horizontal do mento, isso
depois de findado o crescimento da face (23, 28, 29).

Deve haver uma abordagem multidisciplinar, com a intervencao de varios
profissionais de saude, tais como: cirurgides cranio-faciais, oftalmologistas,
fonoaudidlogos, cirurgides dentistas, otorrinolaringologistas, psicélogos, dentre outros
profissionais que possam vir a ser requisitados. Dentre os tipos de cirurgias corretivas
empregados, tém-se a cirurgia de reparacio da fenda palatina. E fundamental o
acompanhamento desses pacientes por profissionais que cuidem da sua satde bucal,
com especial destaque aos ortodontistas, visando dessa forma assegurar a preservagao
das estruturas dentdrias e a qualidade da alimenta¢io dos pacientes (30).

Discussao

Em 1996 identificou-se o gene que é o causador da STC, desde entdo foram

verificados varios defeitos moleculares, que agem como causadores da STC. Esses
defeitos em sua maioria sdo especificos para cada familia em particular, o que dificulta
o exame de detecgdao de mutagdes. Testes moleculares podem ser empregados na
hipétese de ocorrer divida quando da determinacgao do diagndstico para a sindrome.
E importante ressaltar que houve progresso quanto a caracterizagiao molecular dessa
sindrome, no entanto, segue sem explicacdo a variabilidade de manifesta¢des clinicas
apresentada nessa doenga, incluindo também individuos portadores e pertencentes a
uma mesma familia (10).

O tempo médio de vida do enfermo nao se altera, a menos que coexistam
malformacoes cardiacas ou renais graves. Na STC nio ocorre acometimento do sistema
nervoso central, desta forma o desenvolvimento do individuo ocorre normalmente. A
estatura do portador geralmente é normal, sendo que na maioria das vezes as alteragdes
sdo limitadas aos ossos e tecidos moles da face (25,31).

A ma oclusédo dentaria é frequente, advinda da hipoplasia da mandibula,
acrescida de defeito no palato, que pode ser fendido, alto ou arqueado. Na maioria
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dos casos, a ma oclusao dentaria predominante é o apinhamento, principalmente por
deficiéncias de bases dsseas (11,25-27,31). Nesse contexto, o tratamento odontoldgico,
principalmente o ortoddntico tera papel de destaque, uma vez que trara iniimeros
beneficios para os pacientes.

Sob o enfoque odontologico, verificou-se que comumente 37% dos portadores
da STC sdo detentores de retroglossia e mordida aberta anterior provenientes de
maloclusdo oriunda de alteracoes articulatorias (32).

Observa-se atraso mental, apenas em alguns dos afetados pela sindrome. Esse
fato pode ocorrer, devido a déficit auditivo. O reconhecimento precoce da deficiéncia
auditiva e sua correcao com utilizagao de protese ou por cirurgia é de grande
importancia para o desenvolvimento do afetado (18).

Sob o enfoque médico, mais especificamente oftalmoldgico, convém frisar que a
STC apresenta alteragdes oftalmoldgicas. As alteragdes mais frequentes sdo: estrabismo,
ametropias e alteracdes palpebrais, dentre outras (33,34).

O papel desempenhado pelo médico na detecgdo da STC tem extremada
importéncia para determinacdo de diagnostico precoce, uma vez que o mesmo pode
presenciar uma complexidade de malformagdes genéticas, nessa situacdo, este deve
proceder a investigagdo e a suspeita diagndstica de possiveis casos da STC (35).

A reabilitacdo plena dos individuos que possuem a STC constitui um desafio,
uma vez que tém-se concomitantemente inimeras estruturas faciais que necessitam de
corre¢des com procedimentos cirtirgicos a serem realizados oportunamente em idade
adequada, visando dessa forma proceder sem provocar comprometimento em outros
procedimentos que possam vir a ser adotados posteriormente (35).

Convém salientar que o tratamento da STC ¢ longo, exigindo abordagem de
equipe multidisciplinar para obter éxito (36,37). Existe a necessidade de realizacao
de um maior numero de estudos acerca dessa sindrome, visando aprimoramento das

corregdes funcionais e estéticas a serem empregadas.

Conclusoes

Concluiu-se que as abordagens clinicas nesses pacientes devem ser precoces
para minimizar eventuais danos e que as intervenc¢des terapéuticas propostas visam

melhorar a qualidade de vida dos pacientes acometidos pela sindrome.
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