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A IMPORTANCIA MULTIDISCIPLINAR PARA O TRATAMENTO
ODONTOLOGICO DA SINDROME DE TREACHER COLLINS:
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Resumo

Objetivo: O presente trabalho objetivou realizar uma revisdo da literatura em relagdo a
importancia multidisciplinar para o tratamento odontoldgico da sindrome de Treacher Collins,
de modo a compreender, conhecer, descrever seus principais sinais clinicos, suas manifestacdes
orofaciais mais significativas, bem como os parametros e manejo a serem aplicados no que
tange o planejamento dos pacientes sindrémicos com a STC e das suas limitacbes. Método: A
elaboracdo deste trabalho trata-se de uma revisao de literatura narrativa das principais bases de
dados disponiveis como Scientific Electronic Library Online (SCIELO) e Google Académico,
priorizando trabalhos dos Gltimos vinte anos, a respeito da Sindrome e sua conduta clinica.
Empregando as seguintes palavras-chave: “Treacher Collins Sydrome”, “Collins Treacher
Syndrome Oral”, “Treacher Collins syndrome and periodontitis”. Resultados: O presente
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trabalho constatou frente aos achados literarios a importancia do conhecimento a respeito dos
sinais caracteristicos da STC pelos profissionais da salde, para que possam realizar um
diagndstico diferencial o mais precocemente possivel. Conclusdo: Mesmo com a descoberta
constante de mudancas geneticas, devido sua rara incidéncia e a escassez de difusdo das
informac0es, os pacientes acometidos pela a STC nédo recebem o tratamento mais adequado de
forma precoce, agravando diversas vezes o quadro clinico e desfavorecendo seu prognostico.
Ainda assim, é um grande desafio para os atendimentos odontolégicos e outros, serem mais
eficazes e que possam apresentar resultados positivos que minimiza o estigma social e
proporciona aos pacientes e suas familias qualidade de vida.

Palavras-chave: Sindrome de Treacher Collins; Sindrome de Collins Treacher oral; Doenca
genética; Diagndstico precoce; Cavidade oral.
Area Tematica: Ciéncias da Sade.

E-mail do autor principal: andredemu@yahoo.com.br
1 INTRODUCAO

A Sindrome de Treacher Collins (STC), que pode ser também denominada de Disostose
Mandibulofacial ou Sindrome Franceschetti-Zwahlen-Klein, € uma patologia rara de origem
hereditaria e genética, onde o paciente apresenta mutacfes autossémicas dominantes e
recessivas, sem predisposicdo por sexo ou raca (COBB et al., 2014), caracterizadas
clinicamente, principalmente, pela sua anormalidade craniofacial.

A anomalia ocorre devido a falhas no codigo genético durante o processo de mitose na
gestacdo, com mutacBes no gene TCOFL1, exibido no cromossomo 5, que codifica uma proteina
Treacle. O gene mencionado inibe alguns aspectos do desenvolvimento da face, e além desse,
atualmente, diferentes mutacdes em demais genes foram descritas em outros trabalhos (YAN
etal., 2018).

Deformidades craniofaciais sdo frequentemente oriundas da terceira semana do
desenvolvimento embrionario, relacionando-se com a migracdo das células da crista neural.
Assim afetando na quarta semana da gestacdo a formacéo do sistema nervoso central, com o do
tubo neural, bordas e da crista neural no feto, que por sua vez é importante para a origem de
grande parte da regido craniofacial (VINCENT et al., 2016).

Entre nascidos vivos, a Sindrome de Treacher Collins tem prevaléncia de 1:50.000,
tratando-se de uma doenca rara, com 50% dos seus casos surgindo com novas mutacoes
(LEYVA, 2014). Os achados clinicos da STC comuns incluem geralmente bilaterais e
relativamente simétricas, sendo caracterizada por inclinacdo antimongoldide das fissuras

alpebrais, coloboma da palpebra inferior, micrognatia e hipoplasia malar, maxilar, microtia
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bilateral ou anotia e fenda palatina, exposi¢do da cornea, diminuicdo do espaco retrofaringeo,
dificuldade respiratoria, perda auditiva, o subdesenvolvimento ou a auséncia do 0sso
zigomatico, depressdes das fissuras palpebrais, subdesenvolvimento da mandibula,
malformacdo das orelhas externas, auséncia do canal auditivo e fendas faciais, variando
clinicamente de branda a severa. Tendo como tratamento procedimentos cirirgicos para a
correcédo das deformidades (SPEZZIA, 2018).

Uma abordagem multidisciplinar, baseado no grau de dismorfologia e de crescimento
de cada regido anatdbmica com o intuito de otimizar a reabilitacdo a nivel tanto funcional como
estético (POSNICK et al., 2004). Essas alteracdes fazem com que os individuos sindrémicos
necessitem de assisténcia especializada e multiprofissionais, além de intervencgdes cirirgicas ao
decorrer de suas vidas.

Muitas sdo as manifestacdes orofaciais em pacientes com SCT, incluindo hipoplasia de
maxila e mandibula, que geralmente leva ao desalinhamento dentario e abertura e fechamento
anterior (MARTELLI et al., 2009). Vérias lacunas ao longo da arcada dentaria, luxacédo dos
dentes, hipoplasia e hipoplasia do esmalte foram encontradas (TRAINOR et al., 2009).
Portanto, as anormalidades craniofaciais nesses pacientes podem causar distarbios de
mastigacéo, respiracao e fala, que devem ser avaliados primeiro (YOSHIDA et al., 2012).

O diagndstico diferencial deve ser feito com outras entidades clinicas com
caracteristicas comuns de CET, como sindrome de Nager, sindrome de Miller, sindrome de
Goldenhar e sindrome de Pierre Robin (SPEZZIA, 2018).

Devido a baixa incidéncia da STC, nem os profissionais de salide nem o publico em
geral sabem a respeito, 0 que pode fazer com que suas manifestacdes mais importantes sejam
ignoradas no momento do diagndstico.

Este trabalho objetivou expor de forma simples as caracteristicas clinicas mais
recorrentes e discutir de forma coerente as alteracGes que as mesmas acarretam na vida dos
individuos comprometidos; tornando-a assim mais conhecida para que os portadores desta

sindrome consigam diagndstico e, por consequéncia, tratamento 0 mais precocemente possivel.
2 METODO

O método adotado para o desenvolvimento deste estudo trata-se de uma Reviséo de
Literatura Narrativa realizada através da pesquisa de artigos cientificos disponiveis nas bases
de dados. O procedimento para a coleta de dados foi a busca em banco de dados digitais, 0s

quais disponibilizam estudo empiricos e de revisdo de literatura sobre o tema abordado no
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presente estudo.

Os procedimentos adotados foram a selecéo e leitura de artigos, monografias, teses,
dissertacdes e livros que discutem a relagdo entre ensino e literatura do tema. Nesta selecdo
foram incluidos estudo que se apresentam de forma integral em dominio publico.

Para o desenvolvimento deste estudo foi adotado o método descritivo, com abordagem
qualitativa. Para Segundo Gil (1999) a pesquisas descritiva tem por objetivo descrever
caracteristicas de um fendmeno e adotam uma técnica padronizada para coletar dados.

Trivifios (1987) afirma que a descricdo qualitativa busca captar a aparéncia do fenémeno
e sua esséncia. Busca também explicar a origem, relagdes e mudancas e tenta intuir suas
consequéncias.

Para Lakatos e Marconi (2007) este tipo de pesquisa é definido como o levantamento,
selecdo e documentacdo da bibliografia que ja foi publicada sobre o tema e possibilita que o
pesquisador entre em contato com estes materiais e aprofunde os conhecimentos sobre o
assunto.

A busca foi realizada em bases de dados como Scientific Electronic Library Online
(SCIELO) e Google Académico. Empregando as seguintes palavras-chave: “Treacher Collins
Sydrome”, “Collins Treacher Syndrome Oral”, “Treacher Collins syndrome and periodontitis”,
em que foram encontrados: monografias, dissertacdes e artigos cientificos. Os critérios de
inclusdo dos estudos para o levantamento bibliografico serdo textos completos, na lingua
portuguesa e inglesa, com acesso livre e gratuito nas bases de dados acima citadas. Os critérios
de exclusdo foram estudos que ndo atendam os objetivos do estudo.

Inicialmente, foram identificados 125 artigos na base de dados investigadas, dos quais
apos feito a leitura do titulo e objetivo do trabalho, foram descartados 86 trabalhos, sendo assim,
dos 39 restantes, foram removidas 8 duplicatas. Apds a leitura do resumo completo de cada e a
partir dos critérios de elegibilidade, 19 estudos foram excluidos. Foram selecionados 12 estudos
para leitura completa e destes, 9 foram elegiveis a revisao integrativa da literatura. A descrigédo

detalhada do processo de selecéo pode ser observada no Fluxograma da (Figura 1).

Figura 1 - Artigos encontrados, baixados e selecionados de acordo a metodologia utilizada.

‘ E - book Tripé do Ensino Superior: Ensino,
Pesquisa e Extensao




ISBN 978-65-995353-2-1 96

125 Artigos
encontrados

39 Estudos
potencialmente
relevante

8 Estudos duplicados 19 Estudos fora do

(excluidos) objetivo do trabalho

(excluidos)

12 Estudos leitura

completa

9 Estudos elegiveis

Fonte: Autoria propria, 2021.

3 RESULTADOS E DISCUSSAO

A sindrome de Treacher Collins € uma doenca congénita associada a estruturas
assimétricas bilaterais anormais originadas do primeiro e segundo arcos faringeos (YOSHIDA
et al., 2012). Esta é uma condi¢do com alta penetrancia e expressividade variavel. Se um dos
pais for afetado por essa sindrome, hd 50% de chance de que o gene mutado que causa a doenga
seja passado para a prole (YAN et al., 2018).

O principal gene envolvido no desenvolvimento do CTS € o TCOF1, que existe no braco
longo do cromossomo 5 e codifica a proteina Treacle (VINCENT et al., 2016). Embora grande
progresso tenha sido feito nas caracteristicas moleculares da sindrome, ainda ndo € possivel
explicar a variabilidade das manifestacdes clinicas dessa doenca, mesmo para pacientes da
mesma familia (SPEZZIA, 2018).

O diagnostico da STC é principalmente um diagndstico clinico, que geralmente é feito
logo apds o nascimento. Também pode ser realizada por ultrassom e biopsia coridnica antes do
parto. Além disso, muitos pesquisadores recomendam testes moleculares para diagnostico e
confirmac&o. Em alguns casos, uma histdria familiar detalhada e cuidadosa é necessaria porque
a TCS e outras sindromes craniofaciais tém mdaltiplas caracteristicas fenotipicas (LEYVA,
2014).
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O tempo de tratamento desses pacientes € longo, 0 que causa grande impacto na vida
deles e de seus familiares. O tratamento geralmente requer multiplas cirurgias, e muitas
estruturas faciais requerem correcdo cirdrgica. Portanto, é importante realiza-los em idade
adequada para que possam ser realizados sem afetar outros procedimentos que possam ser
necessarios posteriormente (YOSHIDA et al., 2012). Portanto, a estratégia de tratamento para
pacientes com STC requer uma equipe médica multidisciplinar que deve avaliar todos os
aspectos da doenca.

O tratamento comeca desde o pré-natal, e orienta a familia a compreender a
particularidade da anormalidade e os cuidados necessarios para a vida. Esses pacientes podem
ter dificuldade para respirar devido a deformidades nos primeiros meses de vida, que podem
ser complicadas por resfriados e infeccdes, principalmente em criancas (COBB et al., 2014).

Se o0 paciente tem fenda palatina, deve ser tratado de acordo com o plano de tratamento
atual, e ortopedia maxilar funcional deve ser usada imediatamente, e o tempo de operagéo deve
ser estendido o méaximo possivel para fechar a fenda palatina até o inicio da alfabetizacéo.
Mesmo que nédo haja fissuras, 0 0sso maxilar pode ser remodelado e, por meio da ortoddntica
fixa, pode prevenir ou minimizar sobremaneira a deformidade dentaria caracteristica da
displasia mandibular (MARTELLI et al., 2009).

Problemas mandibulares em pacientes craniofaciais, como as criangas, devem seguir o
programa de tracdo mandibular, sendo uma das indica¢6es importantes da tracdo mandibular
bilateral é a erup¢do dos primeiros molares permanentes (YOSHIDA et al., 2012).

O crescimento dos 0ssos faciais em bebés e na infancia tem levado a uma melhora nas
condicBes estéticas, que € ainda melhorada pela cirurgia plastica. O tratamento dos tecidos
duros e moles da face pode exigir ampla intervencao cirtrgica: primeiro deve ser realizada a
correcdo dos defeitos palpebrais nos primeiros anos de vida (SPEZZIA, 2018). Posteriormente,
enxertos de cranio sdo utilizados para reconstruir a Orbita e corrigir o deslocamento lateral do
canto; a reconstrucdo da orelha é realizada entre 5 e 7 anos de idade; cirurgides craniofaciais,
odontopediatras e ortodontistas sd@o responsaveis por corrigir a parte inferior da face e
mandibula. Intervencdo ortoddntica deve ser realizada no inicio da erupgéo dentéria (LEYVA,
2014).

Ap0s o alinhamento dos dentes em seu eixo, a parte inferior do tratamento reposicionara
a mandibula e a maxila, com aproximadamente 10 anos de idade. A medida que o rosto da
crianga continua a crescer, procedimentos adicionais podem ser necessarios para corrigir
quaisquer anormalidades de desenvolvimento (OLIVEIRA et al., 2003).

As caracteristicas da sindrome da displasia maxilofacial afetam diretamente a audicé&o,
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a fala, os sons, a degluticdo e a respiragdo do paciente. Essas particularidades tornam o papel
da Odontologia, fonoaudiologia em uma equipe multidisciplinar extremamente importante para
0 progndstico e a qualidade de vida dos pacientes afetados.

Quanto ao efeito da sindrome na audigdo, pesquisas atuais mostram que as
caracteristicas da sindrome costumam afetar a anatomia do ouvido externo, como a microtia.
Existem fatores como o tipo e a gravidade da deformidade (SPEZZIA, 2018). Estudos
relacionam deformidades no ouvido a sindrome de Treacher Collins, como a atresia congénita
do canal auditivo, que muitas vezes leva a perda auditiva condutiva, seja devido a auséncia de
auriculas, obstrucdo do canal auditivo, ou audigdo anormal (LEYVA, 2014). A perda auditiva
unilateral pode levar a dificuldades na localizacdo dos sons e compreensdo da fala,
principalmente em um ambiente ruidoso, causando prejuizos ao social e ao aprendizado das
pessoas afetadas pela sindrome. O diagndstico precoce da perda auditiva ou surdez e a sua
correcdo, quando possivel, sdo essenciais. Para isso, pode-se utilizar a cirurgia de protese
auditiva ou corre¢do da perda auditiva, o que ajuda o individuo a se desenvolver adequadamente
(TRAINOR; DIXON; DIXON, 2009).

Na maioria dos estudos incluidos nesta revisao, a importancia do prognastico precoce
da Sindrome de Treacher Collins é enfatizada. Portanto, as pessoas nascidas com a STC
precisam de um tratamento com abordagem multidisciplinar para reducdo do tempo de
diagnostico e atingir melhores resultados.

4 CONCLUSAO

A STC é um distarbio hereditario caracterizado por anomalias craniofaciais e
manifestacdes de diferentes formas. Com base na literatura revisada, observa-se que ha grande
dificuldade no convivio social por conta de sua anomalia e também pela dificuldade de falar,
ver e ouvir. O tratamento cirargico ainda € insuficiente, com a alta incidéncia de anomalias que
a sindrome apresenta, porem faz-se necessario para dar a essas pessoas uma qualidade de vida
melhor.

Embora a STC seja uma doenca congénita rara, € importante que o profissional esteja
devidamente capacitado, tenha o conhecimento dessa sindrome para entendé-la, e assim seja
feito o diagndstico precoce e o melhor plano de tratamento possivel, tendo uma abordagem
adequada, atendimento individualizado e diferenciado para cada paciente. E imprescindivel que
o cirurgido dentista perceba e compreenda as limitacbes de cada individuo sindrémico, para a

escolha de tratamento seja a menos traumatica no atendimento odontoldgico, visando a
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qualidade de vida e & promocéo da salde desses pacientes. Por todo o exposto, o ideal é que 0
contato do paciente com o dentista se inicie 0 mais cedo possivel, para que se construa uma
relacdo de confianca entre os pais, o dentista e o paciente. Desse modo quw a prevencao pode
ser iniciada desde muito cedo e a crianca se adaptada melhor ao ambiente odontoldgico e
hospitalar.

O melhor prognostico para a sindrome de Treacher Collins se da por meio do tratamento
precoce, assim como pela execucdo deste tratamento por uma equipe multidisciplinar, a qual
promovera melhora nos aspectos funcionais das malformacdes faciais e estruturais e também
dos aspectos morfologicos, melhorando-os esteticamente, com o intuito de proporcionar as
criangas sindrdbmicas uma interacdo social mais proxima da normalidade, haja vista que esta
sindrome ndo apresenta comprometimento neurolégico do paciente ou qualquer retardo mental.

Nesse caso, novas pesquisas sdo necessarias para melhor compreender a patogénese da
sindrome, que norteara as opgdes de tratamento para prevenir e corrigir alteragdes funcionais e
esteticas.

As pesquisas sobre a sindrome de Treacher Collins devem continuar aprimorando os
métodos atuais de correcdo funcional e estética, com énfase no suporte psicossocial e de uma
equipe multidisciplinar composta por otorrinolaringologistas, cirurgides craniofaciais,
oftalmologistas, fonoaudi6logos, psicélogos e dos Cirurgids-dentistas bucomaxilofacial. A
descoberta constante de mudangas genéticas promove sobremaneira o diagnoéstico precoce e 0
aconselhamento genético familiar, ajuda a melhorar o tratamento e o progndstico, minimiza o
estigma social e proporciona aos pacientes e suas familias qualidade de vida.

Mesmo com a descoberta constante de mudancas genéticas, devido sua rara incidéncia
e a escassez de difusdo das informacdes, os pacientes acometidos pela a STC néo recebem o
tratamento mais adequado de forma precoce, agravando diversas vezes o quadro clinico e
desfavorecendo seu prognostico. Ainda assim, é um grande desafio para os atendimentos
odontoldgicos e outros, serem mais eficazes e que possam apresentar resultados positivos que
minimiza o estigma social e proporciona aos pacientes e suas familias qualidade de vida.

Vale ressaltar também que, como sdo poucos os estudos sobre a sindrome relacionadas
a profissio médica-dentista, fonoaudiologia, fisioterapia e dentre as outras areas
correlacionadas, mais pesquisas devem ser realizadas para aprofundar os diversos aspectos da
sindrome e as atividades desses profissionais podem ser utilizadas como medidas de
intervengdo, tanto na via de facilitar o diagnéstico quanto no aperfeicoamento de uma

reabilitacéo.
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