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Resumo

A Sindrome de Treacher Collins ou disostose mandibulo-
facial apresenta-se com deformidades cranio-faciais, tendo
expressdo e severidade variavel. E uma malformagéo congé-
nita que envolve o primeiro e segundo arcos branquiais. A
Sindrome de Treacher Collins é rara e sua incidéncia est
estimada em uma faixa de 1:40000 a 1:70000 nascidos Vivos.
Esta sindrome é caracterizada por anormalidades dos pavi-
IhGes auriculares, hipoplasia dos 0ssos da face, obliquidade
antimongoldide das fendas palpebrais com coloboma palpebral
inferior e fissura palatina. A Sindrome de Treacher Collins ra-
ramente estd associada com atresia coanal. Estes pacientes
sdo apropriadamente acompanhados por uma equipe
multidisciplinar que inclui cirurgifes cranio-faciais, oftalmolo-
gistas, fonoaudiologistas, cirurgides dentistas e otorrinolarin-
gologistas. Relatamos neste artigo um caso raro de Sindrome
de Treacher Collins com atresia coanal, uma revisdo da pato-
logia e intervencdo multidisciplinar.

RELATO DE CASO
CASE REPORT

Treacher Collins syndrome with
choanal atresia: a case report
and a review of its
characteristics
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Summary

The Treacher Collins Syndrome or mandibulo facial
dysostosis presents with craniofacial deformities of
variable expressions and severity. It's a congenital
malformation involving the first and second branchial
archs. Treacher Collins Syndrome is rare and the incidence
is estimated to range from 1 in 40000 to 1 in 70000 live
births. The disorder is characterized by abnormalities of
the pinnae, hipoplasia of the facial bones, antimongoloid
slanting of the palpebral fissures with colobomata of the
lower eyelids and cleft palate. The Treacher Collins
Syndrome is rarely associated with choanal atresia. A
multidisciplinary team that includes a craniofacial surgeon,
ophthalmologist, fonoaudiologist, dental surgeon and
otorhinolaryngologist most appropriately manages these
patients. In this paper we report a rare case of Treacher
Collins Syndrome with choanal atresia, a review of the
disease and a multidisciplinary intervention.
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INTRODUCAO

Embora Thomson tenha sido o primeiro a referenciar
esta sindrome em 1846, foi E. Treacher Collins quem
descreveu seus componentes essenciais em 1900.
Franceschetti e Klein, em 1949, realizaram intensivos estudos
da sindrome. Além de Sindrome de Treacher Collins,
epdnimo preferido pela literatura inglesa, é referida também
como disostose mandibulofacial, Sindrome de Berry e
Sindrome de Franceschetti-Zwahlen-Klein**.

A incidéncia estimada da Sindrome de Treacher Collins
varia de 1:40000 a 1:70000 nascidos vivos*®. Ndo existe
predilecdo entre os sexos e as ragas. Tem transmissao
autossémica dominante de expressividade variavel. O gene
para a Sindrome de Treacher Collins foi mapeado na porgao
distal do braco longo do cromossomo 5 (5g931.3-g33.3). Sua
expressdo fenotipica provavelmente resulta de uma
malformacao congénita envolvendo o primeiro e segundo
arcos branquiais, bilateralmente®®.

A sindrome pode apresentar grande variacdo de
diferentes formas clinicas. Obliglidade antimongoléide das
fendas palpebrais, hipoplasia malar, hipoplasia mandibular,
malformacdes dos pavilhdes auriculares, coloboma palpebral
inferior, surdez condutiva e fissura palatina estdo entre as
manifestagdes clinicas mais caracteristicast#. Os tracos clinicos
sdo usualmente simétricos e bilaterais®. Atresia de coanas
ocasionalmente é encontrada na Sindrome de Treacher
Collins®.

Anomalias craniofaciais predispdem a obstrucdo de
vias aéreas e sindrome da apnéia obstrutiva do sono. Estes
pacientes devem receber acompanhamento de equipe
multidisciplinar que inclui cirurgides craniofaciais,
fonoaudiologos, cirurgides-dentistas e otorrinolaringologistas,
visando um apropriado controle das vias aéreas'. Relatamos
um caso de Sindrome de Treacher Collins com atresia coanal
bilateral e revisdo da patologia.

RELATO DO CASO

Paciente feminino, 18 anos, procurou Nosso servi¢o
de otorrinolaringologia com queixa de obstru¢do nasal e
respiragdo bucal. Apresentava ao exame obliquidade
antimongoldide das fendas palpebrais, hipoplasia de arco
zigomatico e mandibular, coloboma palpebral inferior bilateral
e malformacéo dos pavilhGes auriculares (Figuras 1 e 2).
Apresenta déficit de linguagem e aproveitamento escolar
regular. Desvio de septo nasal anterior e posterior foram
observados pela rinoscopia.

A tomografia computadorizada de rinofaringe
demonstrou obstru¢do de coanas bilateral por lamina
constituida por tecido ésseo e membranoso, sendo que a
Idmina direita predomina o tecido 4sseo e a esquerda
membrana de partes moles (Figuras 3 e 4). A nasofibroscopia
confirmou o diagnostico de atresia coanal. A paciente foi
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Figura 1. Sinais clinicos da Sindrome de Treacher Collins.

Figura 2. Sinais clinicos da Sindrome de Treacher Collins (perfil).

Figura 3. CT mostrando atresia coanal (predominio de tecido 6sseo
a direita) — corte axial.
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Figura 4. CT mostrando atresia coanal (predominio de tecido
membranoso a esquerda) — corte axial.

A

Figura 5. Resultado ap6s mentoplastia de avanco.

submetida a septoplastia e correcao de atresia coanal pelo
acesso transpalatal, sendo colocado um dreno toracico em
cada cavidade nasal, visando manter a permeabilidade das
coanas. Paciente evoluiu com processo inflamatorio na regido
do vestibulo nasal direito e deiscéncia da sutura em palato.
Foi feita a remog¢do dos drenos e nova sutura do palato.
Apresentou no pos-operatério episddios de apnéia noturna,
mesmo mantendo coanas pérvias. Foi submetida a cirurgia
de mentoplastia de avanco pela equipe da cirurgia
ortognatica do servigo e uvulopalatoplastia pela equipe de
otorrinolaringologia (Figura 5). Apresentou boa evolucdo com
melhora do padréo respiratério. Estd em acompanhamento
sem alteracOes respiratorias.

DISCUSSAO

A Sindrome de Treacher Collins € uma deformidade
rara, ocorrendo em aproximadamente 1:50000 nascidos
vivos?®. Apresenta grande variedade de alteragdes, sendo
gue as manifestacOes clinicas mais freqlientes sdo: obliqliidade
antimongoldide das fendas palpebrais (89%), hipoplasia malar
(81%), hipoplasia mandibular (78%), malformagdo dos
pavilhdes auriculares (77%) e coloboma palpebral inferior
(69%)*. J& a associagdo de atresia coanal e a sindrome ocorre
de maneira ocasional, sendo manifestacdo pouco frequente
na Sindrome de Treacher Collins®.

Algumas entidades clinicas como a Sindrome de
Godenhar (Displasia Oculo-Auriculo-Vertebral), Disostose
Acrofacial de Nager e Sindrome de Miller sdo diagnésticos
diferenciais da Sindrome de Treacher Collins?*. O
acometimento simétrico e bilateral é uma caracteristica
importante da Sindrome de Treacher Collins:.

Pacientes com anomalias craniofaciais estdo
predispostas a obstrucdo de vias aéreas. A participagéo de
uma equipe multidisciplinar é fundamental para um correto
manejo das vias aéreas desses pacientes. Na Sindrome de
Treacher Collins, os pacientes podem apresentar obstrucio
crénica de vias aéreas superiores, fato este que acarreta
prejuizo para a alimentacédo e o sono, além do aumento do
namero de hospitalizagBes. E freqiiente o encontro de
micrognatia, postura anormal da lingua, hipoplasia de faringe
e estreitamento de laringe e traquéia levando a obstrucéo
respiratéria e sindrome da apnéia obstrutiva do song®°12,

A tomografia computadorizada de rinofaringe € um
método diagndstico muito Util para identificar obstrucao
anatdmica de vias aéreas®. E capaz de demonstrar com grandes
detalhes atresia coanal ou outra possivel malformacao que leve
aobstrucao. A incidéncia de atresia coanal é estimada em 1:5000
nascidos vivos, prevalece no sexo feminino (2:1) e metade
dos casos estdo associadas com outras anormalidades
(craniofaciais, cardiovasculares ou abdominais). A atresia é 6ssea
em 90% dos casos e nos 10% remanescentes € membranosa.
E mais comum a atresia coanal unilateral. A corre¢o endonasal,
transpalatal e trans-septal sdo os acessos utilizados. Cada um
apresenta vantagens e desvantagens, sendo a idade do paciente
fator importante para a escolha da técnica. O acesso transpalatal
¢ preferido em criangas mais velhas e adultos*. O procedimento
cirdrgico de avango mandibular € descrito com sucesso para a
melhoria da obstrucéo respiratéria em pacientes com retrognatia
e estreitamento de vias aéreas superiores®.

COMENTARIOS FINAIS

A Sindrome de Treacher Collins é uma rara doenca
hereditaria autossémica dominante que apresenta uma
grande variedade de manifesta¢des clinicas. A presenca de
atresia coanal bilateral em pacientes com a sindrome é
raramente observada.
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A abordagem atual para as deformidades clinicas na
Sindrome de Treacher Collins visa a correcdo funcional, a
correcao estética e a necessidade de apoio psicossocial, tendo
a participacdo conjunta de uma equipe multidisciplinar
formada por otorrinolaringologistas, cirurgides craniofaciais,
oftalmologistas, fonoaudiélogos, psicdlogos e cirurgides-
dentistas para obter tal objetivo. Além das anomalias
anatbmicas e fisioldgicas, associa-se nos pacientes com a
Sindrome de Treacher Collins o estigma social pelas severas
deformidades faciais.
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