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RESUMO: INTRODUCAO: A sindrome de Treacher Collins (STC) é uma condic&o genética
rara que pode ser identificada por meio de achados clinicos caracteristicos associados a exames
complementares e que requer aconselhamento genético, justificando, dessa maneira, o relato
de caso em questdo. Portadores da sindrome podem apresentar diversas manifestacfes, mas as
caracteristicas principais incluem deformidades craniofaciais, fissuras palpebrais bilaterais,
micrognatia, hipoplasia malar e anormalidades no ouvido externo. OBJETIVOS: Relatar os
casos de duas irmas cearenses que tém a STC, levando em consideracdo os aspectos clinicos
da sindrome. METODO: Estudo descritivo baseado na analise dos prontuéarios de duas
pacientes atendidas no Ambulatério de Genética Médica do Hospital Infantil Albert Sabin -
HIAS, localizado na cidade de Fortaleza - Ceara, aprovado no CEP local com CAAE
78568717.0.0000.5042. RESULTADOS: As irmés séo filhas de pais ndo consanguineos, tendo
a mae caracteristicas de STC. A mée relatou que teve uma outra filha, falecida aos 15 anos de
idade, que apresentava as mesmas caracteristicas das pacientes do relato. Para ambos 0s casos
foi realizado aconselhamento genético, com risco de recorréncia de 50%. Caso 01: Paciente do
sexo feminino, 13 anos de idade, nasceu de parto cesareo, sem intercorréncias perinatais, a
termo, sendo seu APGAR 7/8, apresentava caracteristicas fenotipicas da STC e teve
diagnostico clinico confirmado. A mée relata que a paciente iniciou acompanhamento no
Hospital Infantil Albert Sabin em decorréncia de apneia obstrutiva do sono. A paciente
apresenta alteracdo da audicdo e dificuldades na fala; Caso 02: Paciente do sexo feminino, de
1 ano e 5 meses de idade, nasceu de parto normal, sem intercorréncias no pré-natal, pré-termo,
fez uso de sonda orogréastica para alimentacdo ao nascimento, também apresentava face
caracteristica da sindrome em questdo, fenda palatina transforme, desenvolvimento
neuroldgico normal, exceto por atraso na fala e estda em aguardo da avaliacdo auditiva.
CONCLUSOES: No caso que apresentamos, as manifestagdes clinicas eram classicas da STC,
porém o encaminhamento para aconselhamento genético foi tardio. Apesar da heterogeneidade
das manifestacdes fenotipicas da STC dificultar o diagnoéstico clinico, € importante realizar o
diagndstico precoce, 0 acompanhamento multidisciplinar e o aconselhamento genético nesses
casos.
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INTRODUCAO

A sindrome de Treacher Collins (STC) é uma condi¢do genética hereditaria rara
que apresenta uma incidéncia aproximada de 1:40.000 a 1:70.000 pessoas em todo o
mundo.

A transmissdo ocorre ao acaso, mas € suspeitado uma transmissdo autossémica
dominante de expressividade variavel (2,3). A probabilidade de uma crianca herdar a
condicdo quando um dos progenitores apresenta a sindrome é de 50%. Essa condi¢do
pode ser identificada por meio de achados clinicos caracteristicos associados a exames
complementares e que requer aconselhamento genético, justificando, dessa maneira, 0
relato de caso em questéo.

As caracteristicas mais comuns da STC incluem fissuras palpebrais inclinadas
para baixo, sendo bilaterais e geralmente simétricas, hipoplasia malar e micrognatia que
pode resultar em mé& oclusdo dentéria, muitas vezes caracterizada por uma mordida
aberta anterior; também pode apresentar anormalidades no ouvido externo em geral com
preservacao do ouvido interno. Em menor escala, pode ter, como manifestacédo, fenda
palatina e estenose coanal unilateral ou bilateral e até mesmo atresia.

O diagnostico da sindrome € baseado nos achados clinicos caracteristicos
associados a exames complementares. Os testes moleculares capazes de detectar
variantes genéticas sao feitos para confirmacédo diagnostica.

O trabalho tem como objetivo relatar os casos de duas irmas cearenses que tém a
STC, levando em consideracdo os aspectos clinicos da sindrome, e a sua importancia
para um diagnostico precoce.

MATERIAIS E METODOS

Trata-se de um relato de caso, de carater descritivo, realizado com base na
analise de prontudrios de duas pacientes atendidas no ambulatdrio 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.

EXPOSICAO DO CASO
Relato da familia:

A familia era procedente de Maracanau-CE e iniciou seu acompanhamento no
ambulatorio de genética em 12/11/19. A mée tinha 40 anos e o pai, 38 anos. Os pais
eram ndo consanguineos. A mae tinha caracteristicas de STC. A paciente do caso 01
tinha uma irma com o mesmo quadro clinico, descrito no caso 02. Durante
aconselhamento genético, mée informou que teve uma filha, falecida aos 15 anos de
idade, com as mesmas caracteristicas das pacientes.
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CASO 01

Paciente do sexo feminino, nascida em 11/3/2008, de parto cesareo, sem
intercorréncias perinatais, a termo, P=2800g, E=46cm, PC=34cm, Apgar 7/8.

O desenvolvimento neuroldgico foi normal, exceto pelo atraso na fala, que se
mantém com troca de fonemas.

Ao exame fisico a paciente apresentava fenotipo tipico de S. Treacher Collins
(inclinagdo antimongoldide das fendas palpebrais, hipoplasia da regido malar,
mandibular, coloboma da palpebra inferior, auséncia parcial dos cilios nas palpebras
inferiores, anomalias dos pavilhGes auriculares, atresia do conduto auditivo externo) e
estrabismo divergente a direita (Figura 1).

Nos exames complementares a Unica alteracdo encontrada foi surdez.

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

CASO 02

Paciente do sexo feminino, nascida em 27/3/2020, de parto normal, sem
intercorréncias no pré-natal, pré-termo (33s4d), P=2100g, E=45cm, PC=32cm. Ao
nascer, a crianca utilizou sonda orogéstrica para alimentacdo. Ao exame fisico (Figura
2) o fendtipo 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 avaliacdo auditiva. Até a Ultima avaliacdo, o

v - AT Figura
02 - Caso 2 Foto da face de frente, perfil direito e perfil esquerdo
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DISCUSSAO:

De acordo com 0 exposto nos casos acima, as pacientes apresentam os fenotipos
tipicos da Sindrome de Treacher Collins. Segundo ANDRADE et al, as caracteristicas
mais comuns sdo fissuras palpebrais inclinadas para baixo, sendo bilaterais e geralmente
simétricas, hipoplasia malar e micrognatia que pode resultar em mé ocluséo dentaria,
geralmente caracterizada por uma mordida aberta anterior; além de anormalidades no
ouvido externo em geral com preservacdo do ouvido interno.

As caracteristicas ao nascimento sdo extremamente importantes para a correta
identificacdo do fendtipo dessa sindrome e o seu diagndstico precoce. E possivel, assim,
observar que os achados fisicos das pacientes no caso 01 e 02 como inclinacao
antimongoldide das fendas palpebrais, hipoplasia da regido malar, mandibular,
coloboma da péalpebra inferior, sdo sugestivos da STC. Além disso, a paciente do caso
01 apresentava surdez, o que, além de sugerir o diagnostico, devido as alteracoes
otorrinolaringolégicas, indica a necessidade de um tratamento multidisciplinar.

Deve-se destacar entdo que as alteracdes orofaciais, observadas nas pacientes
dos casos 01 e 02 requerem um tratamento especializado, com a participacéo de
diversos profissionais, como médico, enfermeiro, fisioterapeuta, que ajudaria na
mobilidade bucal para a alimentacédo, por exemplo, fonoaudidlogo, fundamental para o
desenvolvimento da fala e, consequentemente da comunica¢do como um todo, por meio
da corre¢do da articulacdo das palavras, psicélogo, crucial, tanto no desenvolvimento
pessoal do paciente como o interpessoal, auxiliando também na comunicacao e
socializacdo. Desse modo, a acdo conjunta, iniciada pelo diagnéstico precoce, pode
ajudar bastante o paciente por meio da reducao de danos.

CONCLUSAO

Nos casos que apresentamos, as manifestacdes clinicas eram classicas da STC,
porém o encaminhamento para aconselhamento genético foi tardio. Apesar da
heterogeneidade das manifestac@es fenotipicas da STC dificultar o diagnostico clinico, é
importante realizar o diagnostico precoce, ja que o acompanhamento multidisciplinar e
0 aconselhamento genético nesses casos sdo essenciais para oferecer o maximo de

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