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RESUMO

A sindrome de Treacher Collins também chamada de disostose mandibulofacial, ¢ uma
desordem congénita. A maioria dos casos possui transmissdo autossdmica dominante e
expressividade variavel. A sua etiologia estd geralmente associada a mutagdes no gene
TCOF1, localizado no cromossoma 5. As caracteristicas craniofaciais fenotipicas sdo:
micrognatia, hipoplasia maxilar com fenda do palato, hipoplasia malar, inclinagdo
antimongoloide das fissuras palpebrais, coloboma da palpebra inferior e microtia.
Problemas na cavidade oral sdo frequentes pois as deficiéncias das bases 0sseas levam a
apinhamento podendo conduzir a mordida incorreta. Outras manifestacdes orais incluem
reducdo do fluxo salivar, altos niveis de caries e placa bacteriana. O diagnoéstico e o
tratamento devem ser precoces € sdo importantes para o restabelecimento das funcdes
mastigatoria, respiratoria e auditiva.

O objetivo deste trabalho ¢ esclarecer a etiologia, diagnostico, caracteristicas
craniofaciais fenotipicas e orais da sindrome, bem como discutir os tratamentos a serem

aplicados.

Palavras-Chave: Treacher Collins Syndrome, treatment, dental, oral cavity, TCOF1



ABSTRACT

Treacher Collins syndrome, also called mandibulo-facial dysostosis, is a congenital
disorder. Most cases have an autosomal dominant transmission and variable expressivity.
Mutations in the TCOFIgene on chromosome 5 are usually known to cause Treacher
Collins syndrome. The phenotypic craniofacial features are: micrognathia, maxillary
hypoplasia with palate cleft, malar hypoplasia, antimongoloid inclination of palpebral
fissures, coloboma of lower eyelid and microtia. Problems in the oral cavity are frequent
in these patients because the deficiencies of the bone bases provoke crowding and can
lead to incorrect bite. Other oral manifestations include reduced salivary flow, high levels
of caries and plaque. Diagnosis and treatment should be performed early and are
important for the reestablishment of masticatory, respiratory and auditory functions.

It is the aim of this work to clarify the etiology, diagnosis, phenotypic craniofacial and

oral characteristics of the syndrome, as well as to discuss the treatments to be applied.

Keywords: Treacher Collins Syndrome, treatment, dental, oral cavity, TCOF1.
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Abreviaturas e Siglas

STC- Sindrome de Treacher Collins

TCOF1- Fator 1 da biogénese do ribossoma da Treacle

POLRI1D- Subunidade D das ARN polimerases I e III

POLRI1C- Subunidade C das ARN polimerases I e III

EFTUD2- Fator de Elongagdo Tu GTP Dominio de Liga¢ao Contendo 2 (do inglés
Elongation factor Tu GTP binding domain containing 2)

ARN- Acido ribonucleico

ARNsn- Acido ribonucleico pequeno nuclear (do inglés small nuclear ribossomal RNA)

ARNr- Acido ribonucleico ribossomico

ATM- Articulagdo Temporomandibular
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Sindrome de Treacher Collins e implicacdes na cavidade oral

I) INTRODUCAO

A sindrome de Treacher Collins, também conhecida como disostose mandibulo-facial ou
Sindrome de Franceschetti-Zwahlen-Klein, ¢ uma patologia congénita caracterizada pelo
desenvolvimento craniofacial anormal resultante de alteragdes no desenvolvimento
embriondrio do primeiro e segundo arcos branquiais entre a quinta e a oitava semana de
desenvolvimento fetal (Tse, 2016). E uma doenca rara com uma incidéncia anual de
1:50.000 nados-vivos (Chen et al., 2018), sem predisposi¢ao por sexo ou raga (Cobb et
al., 2014).

E causada por muta¢des no gene TCOF 1, presente no cromossoma 5, que codifica uma
proteina chamada Treacle. Também foram ja identificadas muta¢des noutros dois genes,
POLRID e POLRIC, que codificam para uma subunidade das ARN polimerases I e II1.
No caso do gene TCOFI, o modo de heranga ¢ autossémico dominante, enquanto que
para o gene POLRIC ¢ autossomico recessivo. Por outro lado, foram relatadas tanto
mutacdes autossomicas dominantes quanto recessivas no gene POLRID associadas com
STC. Deste modo, 40% dos casos desta sindrome sdo de origem hereditaria, enquanto os
restantes 60% resultam de mutagdo de novo (Wang et al., 2014).

As caracteristicas clinicas do STC sdo geralmente bilaterais e relativamente simétricas,
sendo caracterizada por inclinagdo antimongoléide das fissuras palpebrais, coloboma da
palpebra inferior, micrognatia e hipoplasia malar, maxilar, microtia bilateral ou anotia e
fenda palatina (Katsanis e Jabs, 2004).

Existem multiplas manifestacdes orais nos pacientes com TCS entre as quais a hipoplasia
da maxila e mandibula que geralmente leva a ma oclusdo dentaria com mordida aberta
anterior (Martelli-Junior et al., 2009). Sao também encontrados varios diastemas ao longo
das arcadas, dentes mal posicionados, agenesias e hipoplasia de esmalte (Trainor ef al.,
2009).

Desta forma, as anomalias craniofaciais presentes nestes pacientes podem levar a
distarbios da mastigagdo, respiracdo e fala que devem ser prioritariamente avaliados

(Yoshida et al., 2012).
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O tratamento da STC requer uma abordagem multidisciplinar, baseado no grau de
dismorfologia e de crescimento de cada regido anatdmica com o intuito de otimizar a
reabilitagdo a nivel tanto funcional como estético (Posnick et al., 2004).

O diagnostico diferencial deve realizar-se com outras entidades clinicas que apresentam
caracteristicas comuns a TSC, como as sindromes de Nager, de Miller, de Goldenhar e
sindrome de Pierre Robin (Spezzia, 2018).

O principal objetivo deste trabalho ¢ a obtencdo de conhecimento mais profundo dos
fatores genéticos, caracteristicas craniofaciais e manifestagcdes orais mais frequentes, de
modo a oferecer-lhes um tratamento odontoldgico de validade e adaptado as suas

necessidades.

1) Materiais e métodos

A elaboracdo deste trabalho teve como base uma revisdo bibliografica, tendo sido
efetuada uma pesquisa on-line recorrendo aos motores de busca PubMed, SciELO,
ScienceDcirect e biblioteca da FACS-UFP, no periodo compreendido entre Dezembro do
2018 e Fevereiro de 2019.

As palavras-chave usadas foram: “Treacher Collins Syndrome”, “treatment”, “dental”,
“oral cavity”, “TCOF1”. Os critérios de selecdo dos artigos usados foram: data de
publicacdo entre 2012 e 2019 e escritos em Portugués, Inglés, Espanhol e Francés.
Artigos anteriores a 2012 também foram selecionados de acordo com a pertinéncia do
tema. Os artigos ndo utilizados foram rejeitados por falta de informagdo relevante,

incompletos, escritos noutros idiomas ou fora do limite temporal indicado. Por fim, foram

utilizados um total de 53 artigos.

IT) DESENVOLVIMENTO

1) Consideracoes historicas
Esta sindrome foi descrita pela primeira vez por Thompson em 1846. Posteriormente, em
1889, George Andreas Berry descreveu a sindrome como uma doenga congénita com os
colobomas dos parpados inferiores. O nome desta sindrome vem do oftalmologo inglés

Edward Treacher Collins, que diagnosticou a patologia em 2 pacientes com estas sequelas



Sindrome de Treacher Collins e implicacdes na cavidade oral

oculares e determinou assim as caracteristicas essenciais desta condicdo em 1900 (Yan et
al., 2018).

Em 1940, Adolphe Franceschetti em conjunto com David Klein publicaram intimeras
revisoes onde caracterizaram os rasgos faciais e adotaram para esta condi¢do o nome de
disostose mandibulofacial (Franceschetti e Klein, 1949).

Hoje em dia, existem diferentes designagdes para esta sindrome, tais como disostose

mandibulo-facial ou Sindrome de Franceschetti-Zwahlen-Klein (Scully ef al., 2011).

2) Etiopatogenia
STC ¢ uma desordem congénita rara do desenvolvimento craniofacial causada por
mutagdes no gene TCOF 1, localizado no brago longo do cromossoma 5 (5q32-q33), ou
nos genes POLR1C e POLR1D presentes nos cromossomas 6 e 12 respetivamente (6q21.2
e 13q12.2) (Kadakia et al., 2014).
O gene TCOF I codifica a fosfoproteina nuclear Treacle, envolvida no desenvolvimento
6sseo e de outros tecidos faciais durante a etapa pré-natal. Até agora foram identificadas
neste gene mais de 200 mutagdes e todas elas levam ao aparecimento de um codao de
terminagdo prematuro. O gene TCOF1 ¢ o responsavel pela maioria dos casos (>90%)
desta sindrome, tendo uma transmissao autossomica dominante. No entanto, em muitos
casos, mutagdes neste gene podem surgir sem a presenca de um antecedente familiar (Yan
etal.,2018).
Por outro lado, os genes POLRID e POLRIC codificam as subunidades D e C das ARN
polimerases I e III, respetivamente, envolvidas na sintese dos pré-ARN ribossomal e de
pequenas moléculas de ARN como ARNsn, essenciais para o normal funcionamento e a
sobrevivéncia das células (Dauwerse et al., 2011). Existem até ao momento inimeras
mutagoes patogénicas identificadas, incluindo inser¢des, delegdes, mutacdes sem sentido
(nonsense) e mutagdes de troca de aminoacidos (missense) para estes dois genes, no
entanto, aproximadamente 60% dos pacientes com STC ndo apresentam antecedentes
familiares, resultando a patologia de mutagdes de novo (Geethanjali et al., 2013).
Mutagdes nestes genes alteram a estrutura e a fung@o da proteina codificada, o que reduz
a quantidade de ARN polimerase I ¢ ARN polimerase III nas células levando, por
consequéncia, a uma menor produ¢do de ARNTr. Pensa-se que a diminuicdo de ARNr
pode desencadear o processo de apoptose em células ectodérmicas neurais. Como as

células ectodérmicas neurais sdo as precursoras da crista neural, a formag¢ao de células da
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crista neural também estarda comprometida. Essas células contribuem para a formagao de
ossos, cartilagem e tecido conjuntivo da cabeca e face. Isso pode explicar a hipoplasia
cranio-esquelética caracteristica dos individuos com SCT (Sakai e Trainor, 2009).

Desta maneira, Dixon et al. (1997) sugeriram que a hipoplasia esquelética cranial
geralmente observada em individuos com STC fosse causada por uma deficiéncia nas
células da crista neural e ndo por um defeito de migracao destas células (Dixon et al.,
1997; Yan et al., 2018).

Estudos recentes mostram que as deficiéncias nas células ectodérmicas neurais e da crista
neural resultam na ativacdo do stresse nucleolar da via apoptotica dependente da proteina
p53 que promove a morte celular neuroepitelial. Esta descoberta lanca a possibilidade de
que a inibi¢do da atividade da proteina p53 possa bloquear a apoptose neuroepitelial,
restaurar a populacdo de células da crista neural e prevenir as anomalias craniofaciais
caracteristicas da STC (Sakai e Trainor, 2009). No entanto, a p53 leva a cabo vérias
fungdes celulares importantes, entre elas destaca-se o seu papel como supressor de tumor.
Frequentemente a perda de p53 resulta em formacao de tumor. Portanto, ¢ importante um
maior estudo para uma compreensao mais profunda, especificamente dos genes sem
qualquer liga¢do ao cancro e a progressdo tumoral como potenciais candidatos para a
prevencao terapéutica de TCS e outras sindromes craniofaciais (Trainor et al., 2009).

E ainda desconhecida a razdo da variabilidade clinica observada nos pacientes com STC.
Alguns autores atribuem a ampla diversidade de sintomas a fatores ambientais, interagao
com outros genes € ao papel dos alelos normais do gene TCOF'I. Até agora, nenhum autor
conseguiu encontrar uma relagdo clara entre a gravidade do quadro clinico e o tipo ou a

localizagdo da mutacgdo responsavel pela patologia (Yan et al., 2018; Splendore, 2002).

3) Caracteristicas Clinicas
Os sintomas e a severidade desta sindrome sdo diferentes de individuo para individuo,
mesmo entre membros da mesma familia. No entanto, existem caracteristicas clinicas
distintivas e bem descritas (Chang e Steinbacher, 2012).
As caracteristicas clinicas do Sindrome de Treacher Collins refletem o desenvolvimento
embriondrio anormal das estruturas derivadas do primeiro e segundo arcos faringeos. A
maioria das alteracdes presentes sdo bilaterais com distribui¢do relativamente simétrica

(Terner et al., 2012).
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Alguns dos principais sintomas da Sindrome de Treacher Collins sdo hipoplasia malar;
hipoplasia maxilar e mandibular; microtia bilateral ou anotia (Travieso et al., 2013).

Em geral apresentam alteracdes do ouvido externo ou mesmo auséncia deste. Isto ¢
acompanhado de atresia ou estenose do meato acustico externo, sendo por isso muito
provavel a perda auditiva que ¢ normalmente bilateral. A nivel do ouvido médio observa-
se anquilose dos ossiculos ou auséncia dos mesmos (Takegoshi et al., 2000). O perfil
facial destes pacientes ¢ dramaticamente convexo devido a marcada micrognatia (Chong
et al., 2008). A micrognatia juntamente com a glosoptose pode levar a uma maior
predisposicdo para obstru¢do das vias aéreas, podendo haver dificuldades na alimentagao
e respiracdo (Ali-Khan et al., 2018).

As alteracdes oculares sdo frequentes e incluem inclinacdo antimongoloide das fissuras
palpebrais, coloboma da palpebra inferior e auséncia parcial de cilios na palpebra inferior.
Ocasionalmente, os pacientes podem apresentar perda de visdo, estrabismo, cataratas
congénitas e ainda microftalmia ou anoftalmia. Apesar destas alteragdes, a visdo ¢
geralmente normal porque a retina ndo se desenvolve a partir dos arcos branquiais
afetados. Deste modo, a maioria dos pacientes mantém, pelo menos, um olho com visao
normal (Chang e Steinbacher, 2012).

Devido a ma formacdo Ossea, a degluticdo, mastigacdo, fonoarticulagdo e respiragdo
encontram-se afetadas. H4 ainda manifestacdes noutras zonas do corpo como € o caso da
cardiopatia congénita, da criptorquidia e da malforma¢do da coluna cervical e das
extremidades (Lopes da Silva et al., 2008).

Geralmente, o desenvolvimento cognitivo ¢ normal, mas ¢ afetado por problemas no
desenvolvimento da fala resultantes da perda auditiva ou da fenda palatina (Wulfsburgh,

2003).

i)  Manifestacoes orais
Em relagdo a cavidade oral, tém sido descritos altos indices de placa e baixa eficacia da
escovacdo dentaria em pacientes com STC (Dalben et al., 2006). Além disso, estes
pacientes apresentam reducdo do fluxo de saliva como resultado de patologia das
glandulas salivares. Este fator juntamente com outros como respiragdo bucal,
apinhamento dentario e dieta mole contribuem para altos niveis de cérie dentaria. No
entanto, estudos em criancas e adultos com acompanhamento odontolégico regular

mostraram um padrdo de saude oral satisfatorio, sem altos niveis de carie, refletindo a
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importancia do tratamento profilatico (Asten et al., 2013). Estes autores avaliaram a
prevaléncia de anomalias dentérias em 15 pacientes com STC, observando a sua presenca
em 60% destes, sendo a agenesia dental (33%), principalmente dos segundos pré-molares
inferiores, e as opacidades do esmalte (20%) as de maior incidéncia (Dalben et al., 2006).
Ocorrem também outras manifestagdes associadas a cavidade oral, como macrostomia
uni ou bilateral, palato ogival e, ocasionalmente, fenda palatina (Spezzia, 2018).

Noutro estudo, Osterhus et al. (2012) tentaram relacionar a STC com a patologia e
disfuncdo das glandulas salivares numa amostra de 21 pacientes com STC. Estes
investigadores observaram que metade daqueles pacientes apresentava displasia ou
aplasia das glandulas salivares major. No entanto, ndo foi encontrada correlagdo
significativa entre as queixas de secura oral e as baixas taxas de secrecdo salivar. Os
resultados sugeriram a existéncia de uma associagao entre o STC e a patologia da glandula
salivar (Osterhus et al., 2012).

Destaca-se uma hipoplasia dos ossos faciais, em especial do terco médio da face e da
mandibula. Esta alteragdo dd origem a uma fisionomia de pdssaro com um nariz
proeminente e uma face estreita com depressdo das bochechas (Oliveira et al., 2003). A
hipoplasia da mandibula pode levar a dificuldades em respirar e se alimentar. Também
tem repercussdes na cavidade oral, podendo, na maioria dos casos, levar a ma oclusdo
dentaria com mordida aberta anterior (Ribeiro, 2014).

Terner et al. (2012) verificaram que a hipoplasia mandibular ¢ mais severa a nivel
proximal, desta forma, o condilo ¢ a estrutura mais hipoplasica seguida pela rama e depois
o corpo. Isto implica uma alta incidéncia de disfungcdo da ATM em pacientes com STC o
que pode ocasionar limitagdo da abertura da boca (Terner ef al., 2012).

Podemos ainda encontrar varios diastemas ao longo das arcadas, dentes mal posicionados,
hipoplasia de esmalte, displasia da articulacdo temporomandibular, desvio da linha
média, ma oclusdo de Classe II ou III, prognatismo ou retrognatismo maxilar em relagao

a base do cranio (Dalben et al., 2006).

4) Diagnostico
A Sindrome de Treacher Collins apresenta um quadro clinico muito varidvel, mesmo
entre os membros de uma mesma familia, o que associado a alta taxa de mutagdes de

novo pode levar a falha no diagndstico.
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O diagnostico destes pacientes € essencialmente clinico, sendo normalmente realizado ao
nascimento tendo por base nas manifestagdes clinicas apresentadas pelo paciente. Este
diagnostico ¢ confirmado por achados radiograficos e estudos moleculares (Van Gijn et
al.,2013).

O diagnostico também pode ser realizado no periodo pré-natal mediante a recolha de
amostras das vilosidades coridnicas (10-12 semanas de gestagdo) ou por amniocentese
(15-18 semanas de gestacdo) para estudo do material genético (Kadakia et al., 2014).
Embora a andlise molecular tenha mostrado ser extremamente valiosa no diagnéstico pré-
natal, ndo ¢ possivel prever o grau de alteracdo do feto. Consequentemente, a ultra-
sonografia pode fornecer informagdes sobre a gravidade das gestacdes afetadas e pode
ser usada para avaliar a progressdo fetal ao revelar o tipico dismorfismo facial com
anomalias bilaterais do ouvido (Alfonso et al., 2016).

Em casos de suspeita na familia, a analise genética pode determinar a presenca da propria
mutagdo causadora da Sindrome de Treacher Collins, permitindo determinar alteracdes
nos genes TCOF1, PORLIC e PORLID. Isto ¢ especialmente importante para fins de
aconselhamento genético em familias de alto risco, devido a alta penetrancia e
expressividade varidvel da sindrome, pois a patologia pode passar despercebida em
alguns individuos que poderdo transmiti-la a descendéncia (Chen et al., 2018).

E importante realizar um diagnéstico diferencial com outras sindromes que envolvam
malformagdes craniofaciais, tais como: a sindrome de Nager, sindrome de Miller e

sindrome de Goldenhar (Andrade et al., 2005).

5) Tratamento

Nao existe cura para esta patologia. Sendo assim, o tratamento ¢ dirigido aos sintomas
especificos de cada individuo (7reacher Collins Syndrome - NORD (National
Organization for Rare Disorder). O tratamento da STC requer uma abordagem
multidisciplinar envolvendo diferentes profissionais da saude, tais como cirurgides
craniofaciais, além de ortodontistas e dentistas, fisioterapeutas, pediatras, psicoélogos,
otorrinolaringologistas e oftalmologistas, entre outros profissionais que possam vir a ser
requisitados (Andrade et al., 2005).

Os pacientes com STC geralmente necessitam inlimeros procedimentos cirirgicos € o
tratamento em etapas pode continuar durante a infancia até a fase adulta, uma vez que

algumas cirurgias deverdo ser adiadas até ao fim do crescimento. Uma intervengao
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precoce, durante o periodo neonatal e a infancia, pode ser necessaria para assegurar a
integridade das vias respiratdrias, permitir a alimentagdo e o desenvolvimento da fala
(Chang e Steinbacher, 2012). Desta forma, ¢ necessaria a avaliacdo precoce da possivel
obstrucdo das vias aéreas, resultante da retromicrognatia que contribui para a restricao
dos espacos naso e orofaringeos. Em casos leves, o tratamento conservador e a posi¢ao
em prono podem ser suficientes. Se a obstrugdo respiratoria for mais severa, pode ser
necessaria uma adesdo labio-lingua ou um avanco mandibular. Nos casos mais graves, a
intubacdo ou a traqueotomia podem ser necessarios. Em casos que ndo respondem de
forma satisfatoria a traqueotomia, a distracdo osteogénica da mandibula apresenta-se
como alternativa. No entanto, esta Ultima ¢ geralmente reservada para auxiliar a
decanulagdo apos a traqueotomia (Miloro, 2010).

E necesséria continua monitorizagio das vias aéreas durante o crescimento da crianga, ja
que complicagdes respiratorias podem surgir mais tardiamente (Perkins et al., 1997).
Numa segunda etapa, compreendida entre os 3 e os 12 anos de idade, deve-se iniciar o
tratamento ortodontico, reconstrucdo dos parpados, do palato e da regido zigomatica.
Além disso, a otoplastia e outras cirurgias de retoque devem também ser realizadas
durante este periodo.

Embora os defeitos do tecido mole peri-orbitario sejam bem conhecidos, verdadeiras
sequelas oftalmoldgicas sdo raramente mencionadas (Posnick e Ruiz, 2000). No entanto,
os olhos destes pacientes sdo caracterizados por inclinagdo antimongoléide das fissuras
palpebrais resultante do coloboma das palpebras inferiores. Neste contexto, os colobomas
das palpebras inferiores precisam de especial aten¢ao desde o nascimento porque sdo uma
potencial ameaga a visdo (Plomp et al., 2016). Apesar de as deformacdes palpebrais e
orbitais serem caracteristicas marcantes desta sindrome, a sua correcdo ¢ normalmente
adiada, excluindo-se a tarsorrafia neonatal nos casos com exposi¢do corneana (Chang e
Steinbacher, 2012).

A fenda palatina ¢ um trago usualmente encontrado na STC, com uma incidéncia
aproximada de 23%. A reparagdo da fenda palatina ¢ frequentemente adiada, até que a
funcdo das vias aéreas ndo esteja mais comprometida. Além disso, apos reparacao do
palato, ¢ frequentemente relatado um risco maior de fistula do palato, embora nao sejam
fornecidas muitas evidéncias (Bresnick et al., 2003).

A perda auditiva condutiva esta presenta na maioria dos pacientes, resultando de estrutura
auditiva interna anormal e do ndo correto funcionamento dos ossiculos. Deste modo, € de

especial importancia a identificagdo precoce da causa da perda auditiva e sua correcao
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antes do ingresso na escola. Uma protese auditiva com banda elastica pode ser utilizada
nos primeiros anos de vida (Plomp et al., 2016). Se os pacientes presentam microtia
parcial ou anotia total, o pavilhdo auricular ¢ reconstruido utilizando dispositivos
protéticos ou uma estrutura de cartilagem costal autéloga (Chang e Steinbacher, 2012;
Cobb et al., 2014). Mesmo sendo a cartilagem suficiente forte a partir dos 6 anos de idade,
¢ preferivel fazer os procedimentos por volta dos 9 anos de idade (Firmin, 2010; Cobb et
al., 2014).

A reconstrucdo de malar é normalmente dirigida a corregdo dos zigomas ausentes ou
hipoplasicos. Para o aumento das proeminéncias zigomaticas e da borda orbital ¢
geralmente utilizado enxerto 6sseo craniano, no entanto tem a desvantagem de apresentar
maior percentagem de reabsor¢do dssea (Fan et al., 2012).

Numa terceira fase, dos 13 aos 18 anos de idade, ¢ aconselhada a cirurgia ortognatica. Na
andlise cefalométrica, os pacientes com STC apresentam mandibula curta e retrognatica
o que pode levar a glosoptose e obstrucao da via aérea superior. A altura da face posterior
¢ reduzida, o angulo do plano mandibular encontra-se aumentado, podendo os pacientes
apresentar mordida aberta anterior. Normalmente ¢ levada a cabo a associagcdo de
osteotomia maxilar tipo Le Fort I, osteotomia sagital da mandibula e genioplastia. Em
situacdes em que a deformacao mandibular ¢ maior, com redu¢ao das dimensdes do ramo
mandibular, efetua-se, previamente, a distragcdo osteogénica vertical do ramo mandibular,
de forma a proporcionar maior contacto 6sseo na osteotomia sagital (Chong et al., 2008).
Por fim, ¢ realizada a reconstru¢do nasal apos a cirurgia ortogndtica, e de acordo com a

necessidade individual (Yoshida et al., 2012).

i) Tratamento dental em pacientes com TCS

O tratamento odontologico de pacientes com STC pode ser um verdadeiro desafio para
os médicos dentistas devido a ansiedade do paciente, capacidade limitada de abertura da
boca, deficiéncia auditiva e micrognatia, o que contribui para o desenvolvimento de
problemas respiratorios. Perante as dificuldades de intubacdo destes pacientes, o
tratamento odontoldgico com anestesia geral pode ser mais seguro do que a intervengao
em ambulatorio ou sedagao (Dalben et al., 2006).

A ortodontia em conjunto com a cirurgia ortognatica permite-nos corrigir os defeitos de
crescimento da mandibula e da maxila (Posnick e Ruiz, 2000; Regezi e Sciubba, 2017).

Estes pacientes apresentam normalmente auséncia de dentes ou dentes mal posicionados.
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Desta maneira, a ortodontia pode ajudar a melhorar a mordida e a intercuspidag¢@o. No
entanto, em muitos casos podem ser necessarias extragdes e colocacdo de implantes, ja
que as diversas intervengdes cirurgicas associadas a deficiente 0sso, tornam mais
provavel qualquer lesdo nas raizes do dente (Freitas et al., 2008; Chang e Steinbacher,
2012).

Nestes pacientes, a higiene oral pode ser um problema. Dalben et al. (2006) demostraram
um alto indice de placa, resultante de deficiente escovagem dos dentes. Isto leva a uma
alta frequéncia de necessidades restaurativas. Neste contexto, existe uma grande
necessidade de estabelecer um programa de acompanhamento odontoldgico regular para
estes pacientes. Os cuidadores devem ser informados sobre a importancia de manter a
higiene oral diaria, devendo encorajar os pacientes a assumir a responsabilidade por seus

cuidados em casa (Dalben et al., 2006).

6) Prognostico
A sindrome de Treacher Collins ndo ¢ uma doenga progressiva e, na maioria dos casos,
as criangas afetadas alcancam normal desenvolvimento e inteligéncia.
O prognostico das formas leves e moderadas da doenca ¢ favoravel com a implementacao
de tratamento adequado. De qualquer forma, aten¢@o cuidada e perspicaz assegurard um

melhor desempenho escolar ( Alfonso ef al., 2016).

III) DISCUSSAO

A sindrome de Treacher Collins ¢ uma doenca congénita associada a anomalias simétricas
bilaterais de estruturas originadas do 1° e 2° arcos faringeos (Yoshida et al., 2012). E uma
condi¢do com alta penetrancia e expressividade varidavel. Se um dos pais for afetado por
esta sindrome, existe 50% de probabilidade de transmitir a descendéncia o gene mutante
responsavel pelo distarbio (Yan et al., 2018).

O principal gene envolvido no desenvolvimento de STC ¢ o TCOF1, presente no brago
longo do cromossoma 5, que codifica a proteina Treacle (Vincent et al., 2016). Embora
tenha havido fortes progressos na caracterizacdo molecular desta sindrome, ainda ndo ha
explicagdo para a variabilidade de manifestacdes clinicas desta doenga, mesmo em

pacientes da mesma familia (Spezzia, 2018).
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Na sindrome de Treacher Collins, tanto a maxila quanto a mandibula sdo hipoplasicas. A
ma oclusdo dentdria ¢ frequente, advinda da hipoplasia da mandibula e do palato ogival.
Na maioria dos casos a ma oclusdo dentdria predominante ¢ o apinhamento,
principalmente por deficiéncia de bases dsseas (Shafer ef al., 1987; Nora et al., 1991).
Neste contexto, o tratamento odontoldgico, principalmente o ortoddntico, tem um papel
importante.

Macrostomia e fenda palatina surgem em 35% dos casos (Geethanjali et al., 2013;
Posnick, 1997). De acordo com Thomé (1990), o comprometimento do palato pela fissura
¢ um fator muito importante relativamente ao aleitamento materno e as dificuldades na
alimentacdo apresentadas por estes individuos. A fenda palatina prejudica diretamente a
pressdo negativa que o bebé exerce na boca durante o aleitamento materno, o que
dificulta, muitas vezes, a succao do leite (Oliveira et al., 2003). Neste sentido, 0 médico-
dentista tem um papel fundamental na determinag@o da necessidade de adequagao da dieta
de acordo com o grau de alteragdes bucais, assim como orientar os pais sobre técnicas de
alimentacdo e prevenc¢do da aspiragdo.

Estes pacientes requerem atenc¢do especial por parte dos médicos dentistas, uma vez que
as alteragdes observadas no sistema estomatognatico, assim como as manifestacdes orais,
afetam negativamente a satide bucal.

O diagnostico do STC ¢ principalmente clinico, sendo geralmente realizado logo apos o
nascimento. Pode também ser realizado no periodo pré-natal, mediante ecografia e
biopsia das vilosidades corionicas. Mais ainda, muitos investigadores recomendam a
realizacdo da confirmacdo diagnostica através de testes moleculares e, em alguns casos,
um historial familiar detalhado e cuidadoso uma vez que a TCS partilha varias
caracteristicas fenotipicas com outras sindromes craniofaciais (Edwards et al., 2008;
Leyva, 2014).

O tratamento destes pacientes ¢ longo e tem grande impacto na vida deles e das suas
familias. O tratamento geralmente requer numerosas cirurgias sendo inimeras as
estruturas faciais que precisam corre¢do cirargica. Por isso, ¢ importante que sejam
realizadas em idade adequada visando proceder sem provocar comprometimento noutros
procedimentos que possam vir a ser requisitados posteriormente (Yoshida et al., 2012).
Portanto, estratégias terapéuticas para pacientes com STC requerem uma equipa médica

multidisciplinar, onde todos os aspetos do transtorno devem ser avaliados.
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IV) CONCLUSAO

Apesar de a STC ser uma doenga congénita rara ¢ importante conhecé-la para que possa
ser feito um diagnoéstico precoce, que permita oferecer ao paciente o melhor tratamento
possivel, sabendo que ndo ¢ apenas uma intervengao restrita ao dentista, mas sim de uma
equipa multidisciplinar, onde cada um desempenha um papel diferente visando melhorar
a qualidade de vida do paciente. Neste ambito, mais estudos sdo necessarios para um
melhor entendimento da etiopatogenia desta sindrome, que ird orientar solucdes

terapéuticas para prevencao e correcao das alteragdes tanto funcionais como estéticas.
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