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RESUMO: INTRODUÇÃO: A síndrome de Treacher Collins (STC) é uma condição genética 

rara que pode ser identificada por meio de achados clínicos característicos associados a exames 

complementares e que requer aconselhamento genético, justificando, dessa maneira, o relato 

de caso em questão. Portadores da síndrome podem apresentar diversas manifestações, mas as 

características principais incluem deformidades craniofaciais, fissuras palpebrais bilaterais, 

micrognatia, hipoplasia malar e anormalidades no ouvido externo. OBJETIVOS: Relatar os 

casos de duas irmãs cearenses que têm a STC, levando em consideração os aspectos clínicos 

da síndrome. MÉTODO: Estudo descritivo baseado na análise dos prontuários de duas 

pacientes atendidas no Ambulatório de Genética Médica do Hospital Infantil Albert Sabin - 

HIAS, localizado na cidade de Fortaleza - Ceará, aprovado no CEP local com CAAE 

78568717.0.0000.5042. RESULTADOS: As irmãs são filhas de pais não consanguíneos, tendo 

a mãe características de STC. A mãe relatou que teve uma outra filha, falecida aos 15 anos de 

idade, que apresentava as mesmas características das pacientes do relato. Para ambos os casos 

foi realizado aconselhamento genético, com risco de recorrência de 50%. Caso 01: Paciente do 

sexo feminino, 13 anos de idade, nasceu de parto cesáreo, sem intercorrências perinatais, a 

termo, sendo seu APGAR 7/8, apresentava características fenotípicas da STC e teve 

diagnóstico clínico confirmado. A mãe relata que a paciente iniciou acompanhamento no 

Hospital Infantil Albert Sabin em decorrência de apneia obstrutiva do sono. A paciente 

apresenta alteração da audição e dificuldades na fala; Caso 02: Paciente do sexo feminino, de 

1 ano e 5 meses de idade, nasceu de parto normal, sem intercorrências no pré-natal, pré-termo, 

fez uso de sonda orográstica para alimentação ao nascimento, também apresentava face 

característica da síndrome em questão, fenda palatina transforme, desenvolvimento 

neurológico normal, exceto por atraso na fala e está em aguardo da avaliação auditiva. 

CONCLUSÕES: No caso que apresentamos, as manifestações clínicas eram clássicas da STC, 

porém o encaminhamento para aconselhamento genético foi tardio. Apesar da heterogeneidade 

das manifestações fenotípicas da STC dificultar o diagnóstico clínico, é importante realizar o 

diagnóstico precoce, o acompanhamento multidisciplinar e o aconselhamento genético nesses 

casos.  
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INTRODUÇÃO 

A síndrome de Treacher Collins (STC) é uma condição genética hereditária rara 

que apresenta uma incidência aproximada de 1:40.000 a 1:70.000 pessoas em todo o 

mundo. 

A transmissão ocorre ao acaso, mas é suspeitado uma transmissão autossômica 

dominante de expressividade variável (2,3). A probabilidade de uma criança herdar a 

condição quando um dos progenitores apresenta a síndrome é de 50%. Essa condição 

pode ser identificada por meio de achados clínicos característicos associados a exames 

complementares e que requer aconselhamento genético, justificando, dessa maneira, o 

relato de caso em questão.  

As características mais comuns da STC incluem fissuras palpebrais inclinadas 

para baixo, sendo bilaterais e geralmente simétricas, hipoplasia malar e micrognatia que 

pode resultar em má oclusão dentária, muitas vezes caracterizada por uma mordida 

aberta anterior; também pode apresentar anormalidades no ouvido externo em geral com 

preservação do ouvido interno. Em menor escala, pode ter, como manifestação, fenda 

palatina e estenose coanal unilateral ou bilateral e até mesmo atresia. 

O diagnóstico da síndrome é baseado nos achados clínicos característicos 

associados a exames complementares. Os testes moleculares capazes de detectar 

variantes genéticas são feitos para confirmação diagnóstica. 

 

O trabalho tem como objetivo relatar os casos de duas irmãs cearenses que têm a 

STC, levando em consideração os aspectos clínicos da síndrome, e a sua importância 

para um diagnóstico precoce. 

 

MATERIAIS E MÉTODOS 

 Trata-se de um relato de caso, de caráter descritivo, realizado com base na 

análise de prontuários de duas pacientes atendidas no ambulatório de Genética Médica 

do Hospital Infantil Albert Sabin, localizado na cidade de Fortaleza - CE. 

Estudo aprovado no CEP local com CAAE 78568717.0.0000.5042. 

 

EXPOSIÇÃO DO CASO 

Relato da família: 

  

A família era procedente de Maracanaú-CE e iniciou seu acompanhamento no 

ambulatório de genética em 12/11/19. A mãe tinha 40 anos e o pai, 38 anos. Os pais 

eram não consanguíneos. A mãe tinha características de STC. A paciente do caso 01 

tinha uma irmã com o mesmo quadro clínico, descrito no caso 02. Durante 

aconselhamento genético, mãe informou que teve uma filha, falecida aos 15 anos de 

idade, com as mesmas características das pacientes. 
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CASO 01 

 

 Paciente do sexo feminino, nascida em 11/3/2008, de parto cesáreo, sem 

intercorrências perinatais, a termo, P=2800g, E=46cm, PC=34cm, Apgar 7/8.  

O desenvolvimento neurológico foi normal, exceto pelo atraso na fala, que se 

mantém com troca de fonemas. 

Ao exame físico a paciente apresentava fenótipo típico de S. Treacher Collins 

(inclinação antimongolóide das fendas palpebrais, hipoplasia da região malar, 

mandibular, coloboma da pálpebra inferior, ausência parcial dos cílios nas pálpebras 

inferiores, anomalias dos pavilhões auriculares, atresia do conduto auditivo externo) e 

estrabismo divergente a direita (Figura 1).  

Nos exames complementares a única alteração encontrada foi surdez.  

 

 
Figura 01 - Caso 1 Foto da face de frente, perfil direito e perfil esquerdo. 
 

CASO 02 

 

 Paciente do sexo feminino, nascida em 27/3/2020, de parto normal, sem 

intercorrências no pré-natal, pré-termo (33s4d), P=2100g, E=45cm, PC=32cm. Ao 

nascer, a criança utilizou sonda orogástrica para alimentação. Ao exame físico (Figura 

2) o fenótipo de STC foi reconhecido. Havia também fenda palatina transforme. Nos 

exames complementares, o Ecocardiograma revelou forame oval pérvio e o US de 

abdome foi normal. Aguardamos a avaliação auditiva. Até a última avaliação, o 

desenvolvimento neurológico foi normal, exceto pela alteração de linguagem. 

        Figura 

02 - Caso 2 Foto da face de frente, perfil direito e perfil esquerdo  
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DISCUSSÃO: 

 

De acordo com o exposto nos casos acima, as pacientes apresentam os fenótipos 

típicos da Síndrome de Treacher Collins. Segundo ANDRADE et al, as características 

mais comuns são fissuras palpebrais inclinadas para baixo, sendo bilaterais e geralmente 

simétricas, hipoplasia malar e micrognatia que pode resultar em má oclusão dentária, 

geralmente caracterizada por uma mordida aberta anterior; além de anormalidades no 

ouvido externo em geral com preservação do ouvido interno. 

 As características ao nascimento são extremamente importantes para a correta 

identificação do fenótipo dessa síndrome e o seu diagnóstico precoce. É possível, assim, 

observar que os achados físicos das pacientes no caso 01 e 02 como inclinação 

antimongolóide das fendas palpebrais, hipoplasia da região malar, mandibular, 

coloboma da pálpebra inferior, são sugestivos da STC. Além disso, a paciente do caso 

01 apresentava surdez, o que, além de sugerir o diagnóstico, devido às alterações 

otorrinolaringológicas, indica a necessidade de um tratamento multidisciplinar.  

 Deve-se destacar então que as alterações orofaciais, observadas nas pacientes 

dos casos 01 e 02 requerem um tratamento especializado, com a participação de 

diversos profissionais, como médico, enfermeiro, fisioterapeuta, que ajudaria na 

mobilidade bucal para a alimentação, por exemplo, fonoaudiólogo, fundamental para o 

desenvolvimento da fala e, consequentemente da comunicação como um todo, por meio 

da correção da articulação das palavras, psicólogo, crucial, tanto no desenvolvimento 

pessoal do paciente como o interpessoal, auxiliando também na comunicação e 

socialização. Desse modo, a ação conjunta, iniciada pelo diagnóstico precoce, pode 

ajudar bastante o paciente por meio da redução de danos.  

CONCLUSÃO 

Nos casos que apresentamos, as manifestações clínicas eram clássicas da STC, 

porém o encaminhamento para aconselhamento genético foi tardio. Apesar da 

heterogeneidade das manifestações fenotípicas da STC dificultar o diagnóstico clínico, é 

importante realizar o diagnóstico precoce, já que o acompanhamento multidisciplinar e 

o aconselhamento genético nesses casos são essenciais para oferecer o máximo de 

suporte e, assim, de qualidade de vida para o paciente.   
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