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SUMMARY

Purpose: Literature review and description of distraction
osteogenesis as a treatment for mandibulofacial disostosis.
Method: Literature research in Medline and LILACS and
books. Results: The Treacher-Collins syndrome, also called
mandibulofacial dysostosis, involves a complex cranio-
facial malformation including facial bones hypoplasia,
eyelid anomalies and ear deformities. The clinical features
are usually bilateral and symetric. These features are
classified as complete, incomplete, abortive, unilateral and
atypical. It has several treatments, one of them is distraction
osteogenesis. Conclusion: Distraction osteogenesis has
satisfactory results on mandibulofacial disostosis.

Descriptors: Mandibulofacial dysostosis/surgery.
Reconstructive surgical procedures. Skull/abnormalities.
Skull/surgery.
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RESUMO

Objetivo: Revisar a literatura e descrever a distração
osteogênica como tratamento da disostose mandíbulo-
facial. Método: Revisão da literatura com artigos
indexados e livros. Resultados: A síndrome de Treacher-
Collins, também denominada de disostose mandíbulo-
facial, representa uma complexa malformação crânio-facial
que se caracteriza principalmente por hipoplasia dos ossos
da face, anomalias palpebrais e auriculares, sendo seu
acometimento freqüentemente bilateral e simétrico. Mani-
festa-se por meio de uma expressividade variável, poden-
do ser classificada nas seguintes formas: completa, in-
completa, abortiva, unilateral e atípica. Possui diversas
formas de tratamento, dentre elas encontra-se a distração
osteogênica. Conclusão: A distração osteogênica de man-
díbula apresenta resultado satisfatório na disostose
mandíbulo-facial.

Descritores:     Disostose mandibulofacial/cirurgia.
Procedimentos cirúrgicos reconstrutivos. Crânio/anorma-
lidades. Crânio/cirurgia.
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INTRODUÇÃO

A disostose mandíbulo-facial é uma complexa
malformação craniofacial com envolvimento bilateral,
também denominada de Síndrome de Franceschetti ou
Síndrome de Treacher–Collins1.

Um dos primeiros relatos desta síndrome refere-se a um
caso descrito por Berry2, no qual o paciente apresentava
uma deformidade congênita da pálpebra inferior, denomi-
nada coloboma.

Mas foi Treacher-Collins3 que, em 1900, apresentou dois
casos com incisuras simétricas das pálpebras inferiores
associadas ao desenvolvimento imperfeito do osso
zigomático, caracterizando a síndrome que, mais tarde,
levaria o seu nome.

Mann e Kilner4 descreveram três casos semelhantes que,
além de apresentarem defeitos no osso zigomático e defor-
midades congênitas das pálpebras inferiores (coloboma),
também possuíam deformidades das orelhas ou aurículas.

Outro paciente descrito por Johnstone5, em 1943, apre-
sentava micrognatia, uma característica nova, além das
descritas anteriormente.

A síndrome ficou caracterizada, então, pela presença de
hipoplasia facial, micrognatia, anomalias auriculares,
colobomas palpebrais, ausência de cílios inferiores e fissura
palatal6-10.

Franceschetti e Zwahlen11, em 1944, relataram mais dois
casos, um apresentando a síndrome completa e outro uma
forma atípica. Eles acreditaram que os defeitos eram associa-
dos sendo possível aplicar o termo disostose mandíbulo-
facial, que passou a denominar a síndrome.

Cinco anos mais tarde, Franceschetti e Klein12 descreve-
ram defeitos considerados comuns de disostose mandíbulo-
facial, e aqueles pacientes que não apresentavam a síndrome
completa, com todas as características, passaram a ser classi-
ficados como incompletos, abortivos, unilaterais, ou atípicos.

Em 1954, Campbell13 descreveu outros dois casos da
síndrome de Treacher-Collins e apresentou um resumo dos
achados clássicos e clínicos. Ele foi um dos primeiros a
denominar a síndrome com referência a Treacher-Collins.

Atualmente, o termo síndrome de Treacher-Collins é
usado em casos leves ou moderados e os casos mais gra-
ves são denominados de síndrome de Franceschetti14.

McKenzie e Craig15, em 1955, descreveram uma anomalia
da artéria estapédica, a qual poderia ser considerada como
a causa das anomalias da face.

Segundo a experiência de Stovin et al.16, em 33,3% de 63
pacientes, o canal auditivo externo era anômalo, ausente,
ou havia defeitos ósseos da face acompanhados de perda
da acuidade auditiva.

Em 1976, Tessier descreveu esta anormalidade como a
confluência bilateral das fendas VI, VII e VIII que, depen-
dendo da amplitude, poderia provocar uma hipoplasia do
osso zigomático ou mesmo sua ausência, associada tam-
bém a deficiências auriculares e mandibulares8,17.

A síndrome apresenta-se com uma expressividade
variável que afeta de uma forma simétrica os derivados do
primeiro e segundo arcos branquiais que se formam duran-
te as primeiras quatro semanas de gestação6,18. Possui trans-
missão autossômica dominante e ocorre numa frequência
de 1/50.000 nascimentos9,10,19,20.

Arvystas e Shprintzen21 encontraram que 60% dos casos
eram secundários a uma mutação no gene que se localiza no
cromossomo 5q32-q339,10,14,20.

A expressão fenotípica é variável, afetando bilateral-
mente os derivados do I e II arcos branquiais10,18,22,23.

Este estudo tem por objetivo revisar a literatura e des-
crever a distração osteogênica como uma das formas de
tratamento na Síndrome de Treacher-Collins ou Disostose
Mandíbulo-Facial.

Para tanto, o levantamento bibliográfico foi realizado nas
bases de dados Medline e LILACS. Excluíram-se os artigos
que não mencionavam o tema proposto.

A síndrome de Treacher-Collins ou disostose Mandíbulo-
Facial é uma malformação craniofacial com características
clínicas faciais simétricas1,5.

Franceschetti e Klein11 foram os primeiros a classificar a
síndrome em formas, de acordo com a quantidade e a inten-
sidade das manifestações clínicas assim descritas:
1. Fissuras palpebrais oblíquas em posição antimongolóide

com coloboma no terço lateral e ausência de cílios nos
dois terços mediais das pálpebras inferiores;

2. Hipoplasia dos ossos da face, especialmente o osso
zigomático e a mandíbula;

3. Malformação da orelha que pode ser acompanhada por
deformidades do ouvido médio e interno;

4. Macrostomia, um grande palato arqueado ou em fenda,
má posição e má-oclusão dos dentes;

5. Fístulas em fundo cego associadas com a fusão dos
ângulos entre a boca e os ouvidos;

6. Projeção do couro cabeludo na parte lateral das boche-
chas;

7. Outras anomalias, como fendas faciais ou defeitos
esqueléticos.
Os casos da síndrome de Treacher-Collins podem ser

classificados em12:
• Completo - manifestando todos os sinais acima;
• Incompleto - as deformidades são menos extensas e

menos graves, mas ainda ocorrem muitas das anomalias.
Os cílios mediais estão algumas vezes presentes, porém
esparsos e finos. A fissura palpebral oblíqua em posi-
ção antimongolóide é menos pronunciada, mas a distopia
do canto lateral da pálpebra ainda está presente. O osso
zigomático é hipoplásico, resultando numa área de
depressão na parte superior da bochecha. O queixo é
elevado e retraído, mas a oclusão dentária é próxima ao
normal. As orelhas podem ser normais ou posicionadas
mais inferiormente e a surdez é freqüente;

• Formas abortivas - apenas anomalias das pálpebras
estão usualmente presentes;

• Formas unilaterais - manifestando subdesenvolvimento
de um lado, com deformidades do esqueleto;

• Formas atípicas - ausência de uma ou mais das princi-
pais características da forma completa da síndrome, com
achados irregulares que não pertencem a esta forma,
como por exemplo, microftalmia, ausência do ângulo
frontonasal, epiglote subdesenvolvida e sela túrcica
estreita e profunda.
Segundo Franceschetti e Klein12 e Raulo e Tessier24, as

fissuras palpebrais oblíquas em posição antimongolóide são
menos pronunciadas nas formas incompletas, mas a distopia
do canto lateral está presente2-5,12,13,15-17,23.
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O coloboma envolve o terço lateral das pálpebras
inferiores e pode alcançar de uma discreta depressão
no contorno da pálpebra a uma fenda completa25,26. Nos
dois terços mediais ao coloboma, os cílios, na forma
completa da síndrome, são ausentes e, na forma incom-
pleta ,  a lgumas vezes  es tão presentes ,  porém são
esparsos e finos2,3,5,12,13,15-17.

O osso zigomático pode ser hipoplásico ou ausente. A
hipoplasia resulta numa área de depressão na parte acima
da bochecha. A sua ausência é responsável pela falta da
borda lateral da órbita e pela pobre definição da borda infe-
rior da órbita. Nas formas incompletas, o osso zigomático
não está completamente ausente e este defeito envolve a
borda infra-orbitária e parte do assoalho, ou a parede lateral
da órbita2,4,11-17,22-30.

A hipoplasia de mandíbula é descrita pela maioria dos
autores como provável ausência da parte superior do ramo
ascendente da mandíbula. Cannistrá et al.1 e Raulo e Tessier24

referem mandíbula hipoplásica com dimensão vertical
excessiva da sínfise mentoniana, um queixo longo e
microgênico e classe III de má-oclusão com leve mordida
aberta anterior30-39.

Tessier25 (1981) descreveu a deformidade maxilar com
um palato estreito e uma grande tuberosidade maxilar, assim
como descritos nos casos clínicos. A hipoplasia envolve
uma ausência da borda infra-orbitária e declínio lateral da
borda da órbita. Bartley26 relata a presença de hipoplasia da
maxila. Fuente Del Campo et al.22 descrevem em sua
casuística maxila estreita e hiperprojetada.

Ângulo fronto-nasal aplainado, maior que 90 graus, com
uma exagerada protrusão do nariz resultante da hipoplasia
do osso zigomático foi descrito por vários autores22,24,39,40.

Ausência do conduto auditivo externo com surdez de
condução pode ser acompanhada por anomalias do ouvido
médio. Raulo e Tessier fazem referência a microtia como
uma freqüente associação à síndrome24.

Duas das características fundamentais descritas por
Franceschetti e Klein12 para que o paciente seja classificado
na forma completa da síndrome são fístulas em fundo cego
associadas à fusão dos ângulos entre a boca e os ouvidos,
e a presença de defeitos esqueléticos ou fendas faciais,
além de macrostomia.

Outros autores descreveram deformidades associadas à
Síndrome de Treacher-Collins, como ausência de glândula
parótida, malformação de vértebra cervical, criptorquidia,
anomalias renais e doenças cardíacas congênitas10.

Os principais achados ultra-sonográficos durante o pré-
natal são: polihidrâmnio, micrognatia, baixa implantação de
orelhas, fenda lábio-palatina, testa inclinada e fissura
palpebral antimongolóide. Apesar da maior freqüência do
uso do ultra-som bidimensional, Hsu et al.41 descreveram
um caso diagnosticado também com auxílio de ultra-som
tridimensional.

Com relação aos achados radiográficos, Raulo e Tessier24

descreveram que a forma geral da órbita é característica,
com prolapso da parede lateral do sulco supra-orbitário e
um assoalho da órbita que inclina lateralmente. Há uma
rotação inclinada do conteúdo orbitário que é prolapsado
na fissura orbital inferior. Nas formas incompletas, as radio-
grafias das deformidades ainda são características, o
diâmetro vertical da órbita está aumentado, enquanto o

diâmetro transverso está diminuído dando a aparência de
uma órbita em forma ovalada39.

Estudos radiográficos mostram que o ângulo da mandí-
bula é freqüentemente mais obtuso que o normal, e os ra-
mos podem ser deficientes. O processo condilar e coronóide
são freqüentemente aplainados ou aplásticos.

A visão ântero-posterior, Waters e frontal da tomografia
mostram a hipoplasia do osso malar e ausência parcial ou
completa do arco zigomático. A forma da órbita está modifi-
cada porque há ausência parcial ou total da parede lateral e
assoalho da órbita. A ausência do osso zigomático é res-
ponsável pela inexistência do canto lateral da órbita e pela
pequena definição do canto inferior da órbita. Pela mesma
razão, não existe a separação entre as órbitas, fossa tempo-
ral, e fossa infra-temporal. A ausência ou hipoplasia do arco
zigomático, e a aponeurose do músculo temporal hipoplásico
está na direção contínua com a aponeurose do músculo
masseter22.

Dupertuis, em 1950, reconstruiu o arco zigomático enxer-
tando duas cartilagens costais com o pericôndrio intacto e
um fragmento de cartilagem. Foi observado um crescimento
de 0,6 cm em uma cartilagem jovem durante 4 anos, na fase
de crescimento de um paciente jovem.

O’Connor e Conway (1950) acreditavam que a deficiên-
cia do zigomático poderia ser reconstruída juntamente com
a pálpebra inferior, eliminando assim uma cicatriz na face.

Mariano e Appiani (1954) recomendaram que, em alguns
casos, a cirurgia de pálpebras deveria ser adiada, até que
um contorno adequado da área zigomático-maxilar
hipoplásica tenha sido concluído.

Snyder, em 1956, usou preenchimento de gordura
autógena na região malar, com bons resultados. A zona
doadora foi a prega infra-glútea.

Jackson42, em 1981, apresentou um procedimento para a
reconstrução da pálpebra inferior (coloboma), por meio de
reposicionamento do canto lateral do olho, com rotação de
um retalho composto da pálpebra superior.

Raulo e Tessier24 descreveram que os procedimentos de
reconstrução da síndrome devem ser realizados na infância
e, em alguns casos, podem ser adiados até a adolescência.
A equipe de anestesistas deve estar atenta com as vias
aéreas, devido à pequena e deslocada mandíbula e os vários
degraus da atresia das coanas.

Segundo Fuente del Campo et al.22, o tratamento das
alterações da disostose mandíbulo-facial requer vários es-
tágios cirúrgicos, considerando-se a prioridade funcional,
como dificuldade respiratória, atresia das coanas, má oclusão
dentária e incompetência velofaríngea. A sequência é deter-
minada pela importância de cada alteração e as cirurgias
consistem em:
1. Colobomas - o procedimento mais recomendado para sua

reconstrução é a realização de uma plástica em Z na pele
na borda do coloboma, dissecando e interpondo a bor-
da do músculo orbicular e retirando do septo da órbita,
além de reconstruir o tarso conjuntival. Em muitos ca-
sos, isto não é o suficiente, e é necessário pegar a pele e
o músculo e rodar na borda miocutânea até a borda
palpebral superior25.

2. Zigomático - a reconstrução do osso zigomático e do
arco devem receber maior atenção; silicone, materiais
aloplásticos, tecido gorduroso e cartilagem têm sido
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usados sem grandes sucessos. Os autores22  observa-
ram que o uso de enxertos ósseos apresenta os melho-
res resultados, em particular o enxerto calvário, que apa-
rentemente teve menor absorção.

3. Maxilar - para pacientes com micrognatia intensa e pro-
blemas respiratórios, Tessier25 descreveu um procedimen-
to combinando a rotação da face média e aumentando o
comprimento mandibular. Através de uma osteotomia, tipo
Le Fort III, a face média é rodada, mudando o ângulo
fronto-nasal com o seguinte efeito: o encurtamento da
face anterior, causando o movimento dos dentes superio-
res com queda e deslocamento da maxila posterior e alar-
gamento da nasofaringe e o diâmetro vertical da órbita.
Como resultado, a maxila tem um pronunciamento maior
da projeção anterior, e isto causa um fechamento do pla-
no horizontal, permitindo grande comprimento da man-
díbula, ambos vertical e sagital.

4. Mandíbula - melhorar a aparência e promover a oclusão
funcional. Uma mentoplastia para avançar o mento ou
um avanço da mandíbula com osteotomia.
Heller et al.8 descreveram a técnica de genioplastia e

avanço do osso hióide com bons resultados nos pacientes
que apresentavam apnéia do sono e nos dependentes de
traqueostomia. Nos casos em que o ramo mandibular é muito
curto, é necessário o alongamento do mesmo. Quando não
existe côndilo, pode ser realizado enxerto de costela, se existe
uma osteotomia vértico-sagital para alongar e preservar a
junção temporomandibular original. Em casos com grave
micrognatia, pode-se empregar a osteotomia em “L” inver-
tido, no ramo da mandíbula e interposição de enxerto ósseo,
tendo um aumento do queixo na direção vertical e sagital. O
tratamento ortodôntico pré e pós-operatório é necessário
para obter um bom fechamento funcional.

Quanto à cronologia de tratamento, o coloboma poderia
ser corrigido durante o primeiro ano de vida, osteotomias
para o centro da face, correção do zigomático, arco
zigomático, órbitas e pálpebras poderiam ser realizadas entre
4 e 10 anos e cirurgia do mento entre 6 e 10 anos. A
macrostomia deve ser feita após a correção maxilo-mandi-
bular. A correção da orelha é indicada após os seis anos,
para obter cartilagem costal em quantidade suficiente,
possibilitando melhores resultados22.

Para Miller e Schendel43, as prioridades de tratamento
nos primeiros anos de vida são a correção e a manutenção
da permeabilidade das vias aéreas através de distração man-
dibular. Após estabilidade respiratória pode ser realizada a
palatoplastia. A partir dos cinco anos de idade, as deformi-
dades faciais são corrigidas com enxertos autólogos ou
retalhos livres, como descritos por Saadeh et al.20. Dos 14
aos 16 anos são propostas a osteotomia nasal e o trata-
mento ortognático, deixando a rinoplastia para idades mais
avançadas19,21,44.

Stuzin et al., em 1995, propuseram uma dobra da fáscia
músculo-aponeurótica superficial (SMAS) sob a região
malar, melhorando sua projeção, apesar da proposta esté-
tica (rejuvenescimento facial), a técnica torna-se também
interessante para a correção da hipoplasia malar12.

Segundo Freihofer44, a correção da Síndrome de
Treacher-Collins é realizada com avanço do mento com
osteotomias do osso zigomático em num primeiro tempo
cirúrgico. No segundo tempo, o excesso da proeminência

do mento é removido com um movimento simultâneo verti-
cal da maxila e com osteotomia sagital da mandíbula. A man-
díbula normalmente necessita de distração osteogênica bi-
lateral e bidirecional, pois ocorrem deficiências no corpo e
nos ramo mandibulares. Podem ser utilizados distratores
internos, externos ou mistos, sendo a preferência os
distratores externos. A velocidade de distração é normal,
em torno de 1mm ao dia. As alterações provocadas no cres-
cimento facial não se limitam somente ao osso mandibular,
existe crescimento de partes moles e outros ossos faciais,
principalmente maxila e órbita, quando o tratamento é reali-
zado precocemente, principalmente em crianças entre 18 e
24 meses de idade45,46.

Molina & Ortiz-Monastério indicam o uso de distratores
bidirecionais bilateralmente, permitindo assim um alonga-
mento e melhora do ângulo goníaco entre o corpo e o ramo,
que usualmente encontra-se mais aberto que o normal.

Molina et al., em 1998, descreveram a técnica com distra-
ção óssea maxilar para alongamento póstero-anterior em
pacientes que apresentam hipodesenvolvimento maxilar e
má-oclusão classe III45,46.

As deformidades do osso zigomático podem ser subme-
tidas a distração óssea, como preconiza Molina, eventual-
mente um enxerto ósseo prévio é realizado para permitir
melhor qualidade de osso alongado, seus resultados são
ótimos, uma vez que a deformidade é tratada sem a necessi-
dade de enxertos ou retalhos ósteo-musculares.

Mathog e Leonard47 descrevem que, para se estabe-
lecer o diagnóstico diferencial da síndrome de Treacher-
Collins com as outras anomalias derivadas do primeiro e
segundo arcos branquiais, como a síndrome de Goldenhar
e a microssomia hemifacial, devem ser levados em consi-
deração o padrão hereditário e as características clínicas
do paciente. Na síndrome de Treacher-Collins ocorre trans-
missão autossômica dominante e nas outras duas não há
transmissão hereditária. O acometimento bilateral da face
não é constatado na síndrome de Goldenhar, sendo raro
na microssomia hemifacial e comum na síndrome de
Treacher-Collins. Com relação ao coloboma, ele estará
ausente na microssomia hemifacial e presente na síndrome
de Goldenhar, na pálpebra superior, e na síndrome de
Treacher-Collins, na pálpebra inferior. Anomalias verte-
brais ocorrem apenas na síndrome de Goldenhar, fatores
clínicos que podem auxiliar no diagnóstico diferencial das
síndromes congênitas.

CONCLUSÃO

A distração osteogênica da mandíbula apresenta resul-
tado satisfatório no tratamento da disostose mandibulo-
facial, mas não deve ser utilizada como tratamento único, e
sim associada a outras técnicas na reconstrução de pacien-
tes com síndrome de Treacher-Collins.
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