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RESUMO

Objetivo: Revisar a literatura e descrever a distracdo
osteogénica como tratamento da disostose mandibulo-
facial. Método: Revisdo da literatura com artigos
indexados e livros. Resultados: A sindrome de Treacher-
Collins, também denominada de disostose mandibulo-
facial, representa uma complexa malformacéo cranio-facial
que se caracteriza principalmente por hipoplasia dos ossos
da face, anomalias palpebrais e auriculares, sendo seu
acometimento freqientemente bilateral e simétrico. Mani-
festa-se por meio de uma expressividade varidvel, poden-
do ser classificada nas seguintes formas: completa, in-
completa, abortiva, unilateral e atipica. Possui diversas
formas de tratamento, dentre elas encontra-se a distracéo
osteogénica. Concluséo: A distragdo osteogénica de man-
dibula apresenta resultado satisfatério na disostose
mandibulo-facial.

Descritores: Disostose mandibulofacial/cirurgia.
Procedimentos cirirgicos reconstrutivos. Crénio/anorma-
lidades. Cranio/cirurgia.

SUMMARY

Purpose: Literature review and description of distraction
osteogenesis as a freatment 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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INTRODUCAO

A disostose mandibulo-facial € uma complexa
malformacdo craniofacial com envolvimento bilateral,
também denominada de Sindrome de Franceschetti ou
Sindrome de Treacher—Collinst.

Um dos primeiros relatos desta sindrome refere-se aum
caso descrito por Berry?, no qual o paciente apresentava
uma deformidade congénita da pal pebra inferior, denomi-
nada coloboma.

Masfoi Treacher-Collins® que, em 1900, apresentou dois
casos com incisuras simétricas das palpebras inferiores
associadas ao desenvolvimento imperfeito do osso
zigomatico, caracterizando a sindrome que, mais tarde,
levaria 0 seu home.

Mann e Kilner* descreveram trés casos semel hantes que,
além de apresentarem defeitos no osso zigoméatico e defor-
midades congénitas das palpebras inferiores (coloboma),
também possuiam deformidades das orelhas ou auriculas.

Outro paciente descrito por Johnstone®, em 1943, apre-
sentava micrognatia, uma caracteristica nova, além das
descritas anteriormente.

A sindrome ficou caracterizada, entéo, pela presenca de
hipoplasia facial, micrognatia, anomalias auriculares,
colobomas pal pebrais, auséncia de cilios inferiores e fissura
palatal&°.

Franceschetti e Zwahlen™, em 1944, relataram maisdois
casos, um apresentando a sindrome completa e outro uma
formaatipica. Elesacreditaram que os defeitos eram associa-
dos sendo possivel aplicar o termo disostose mandibulo-
facial, que passou a denominar a sindrome.

Cinco anos mais tarde, Franceschetti e Klein? descreve-
ram defeitos considerados comuns de disostose mandibulo-
facial, e agueles pacientes que ndo apresentavam a sindrome
completa, com todas as caracteristicas, passaram a ser classi-
ficados como incompletos, abortivos, unilaterais, ou atipicos.

Em 1954, Campbell® descreveu outros dois casos da
sindrome de Treacher-Collins e apresentou um resumo dos
achados classicos e clinicos. Ele foi um dos primeiros a
denominar asindrome com referénciaa Treacher-Collins.

Atualmente, o termo sindrome de Treacher-Collins é
usado em casos leves ou moderados e 0s casos mais gra-
ves sdo denominados de sindrome de Franceschetti.

McKenzie e Craig'®, em 1955, descreveram umaanomalia
da artéria estapédica, a qual poderia ser considerada como
a causa das anomalias da face.

Segundo aexperiénciade Stovin et al 2%, em 33,3% de 63
pacientes, o canal auditivo externo era andmalo, ausente,
ou havia defeitos 6sseos da face acompanhados de perda
da acuidade auditiva.

Em 1976, Tessier descreveu esta anormalidade como a
confluéncia bilateral dasfendas VI, VII e VIl que, depen-
dendo da amplitude, poderia provocar uma hipoplasia do
0SSO zigoméatico ou mesmo sua auséncia, associada tam-
bém a deficiéncias auriculares e mandibulares®*’.

A sindrome apresenta-se com uma expressividade
variavel que afeta de uma forma simétrica os derivados do
primeiro e segundo arcos branquiais que se formam duran-
te as primeiras quatro semanas de gestacao®8. Possui trans-
missdo autossomica dominante e ocorre numa frequéncia
de 1/50.000 nascimentos®10:19-20,

Arvystas e Shprintzen encontraram que 60% dos casos
eram secundarios a umamutagédo no gene que selocalizano
Cromossomo 5g32-033°10-14.20,

A expressdo fenotipica é variavel, afetando bilateral-
mente os derivados do | e Il arcos branquiais'©182223,

Este estudo tem por objetivo revisar a literatura e des-
crever a distracdo osteogénica como uma das formas de
tratamento na Sindrome de Treacher-Collins ou Disostose
Mandibulo-Facial.

Paratanto, o levantamento bibliogréfico foi realizado nas
bases de dados Medline e LILACS. Excluiram-se os artigos
que ndo mencionavam o tema proposto.

A sindrome de Treacher-Collins ou disostose Mandibul o-
Facial € umamalformag&o craniofacial com caracteristicas
clinicasfaciais simétricas'®.

Franceschetti e Klein'! foram osprimeirosaclassificar a
sindrome em formas, de acordo com a quantidade e ainten-
sidade das manifestacGes clinicas assim descritas:

1 Fissuras palpebrais obliquas em posicéo antimongol 6ide

com coloboma no tercgo lateral e auséncia de cilios nos

dois tercos mediais das pélpebras inferiores;

Hipoplasia dos ossos da face, especialmente 0 0sso

zigomético e amandibula;

Malformacéo da orelha que pode ser acompanhada por

deformidades do ouvido médio e interno;

Macrostomia, um grande palato arqueado ou em fenda,

ma posicdo e ma-oclusdo dos dentes;

Fistulas em fundo cego associadas com a fusdo dos

angulos entre a boca e os ouvidos;

Projecdo do couro cabeludo na parte lateral das boche-

chas;

Outras anomalias, como fendas faciais ou defeitos

esquel éticos.

Os casos da sindrome de Treacher-Collins podem ser

classificados em

e Completo - manifestando todos os sinais acima;

e Incompleto - as deformidades s&o menos extensas e
menos graves, mas ainda ocorrem muitas das anomalias.
Oscilios mediais estdo algumas vezes presentes, porém
esparsos e finos. A fissura palpebral obliqua em posi-
¢ao antimongol 6i de € menos pronunciada, mas adistopia
do canto lateral da pélpebra ainda esta presente. O 0sso
zigomatico é hipoplasico, resultando numa area de
depressdo na parte superior da bochecha. O queixo é
elevado e retraido, mas a oclusao dentéria é proxima ao
normal. As orelhas podem ser normais ou posicionadas
mais inferiormente e a surdez é freguiente;

e Formas abortivas - apenas anomalias das pélpebras
estdo usualmente presentes;

e Formas unilaterais - manifestando subdesenvolvimento
de um lado, com deformidades do esquel eto;

e Formas atipicas - auséncia de uma ou mais das princi-
pais caracteristicas daformacompl eta da sindrome, com
achados irregulares que ndo pertencem a esta forma,
como por exemplo, microftalmia, auséncia do angulo
frontonasal, epiglote subdesenvolvida e sela turcica
estreita e profunda.

Segundo Franceschetti e Klein'? e Raulo e Tessier?, as
fissuras pal pebrais obliquas em posi¢&o antimongol 6i de sao
menos pronunciadas nas formas incompl etas, mas adistopia
do canto lateral esta presente?512131517.23,
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O coloboma envolve o terco lateral das palpebras
inferiores e pode alcancar de uma discreta depresséo
no contorno da pal pebra a uma fenda completa?>2¢. Nos
dois tercos mediais ao coloboma, os cilios, na forma
completa da sindrome, séo ausentes e, na formaincom-
pleta, algumas vezes estdo presentes, porém sao
esparsos e finos?351213.15-17,

O o0sso zigomatico pode ser hipopléasico ou ausente. A
hipoplasia resulta numa érea de depressédo na parte acima
da bochecha. A sua auséncia é responsavel pela falta da
bordalateral da 6rbita e pelapobre definicéo dabordainfe-
rior da drbita. Nas formas incompletas, o 0sso zigomatico
ndo esta completamente ausente e este defeito envolve a
bordainfra-orbitaria e parte do assoal ho, ou a parede | ateral
da érbita2,4,1l-17,22-30.

A hipoplasia de mandibula é descrita pela maioria dos
autores como provavel auséncia da parte superior do ramo
ascendente damandibula. Cannistraet al.* e Raulo e Tessier®
referem mandibula hipoplésica com dimenséo vertical
excessiva da sinfise mentoniana, um queixo longo e
microgénico e classe |11 de mé-oclusdo com leve mordida
aberta anterior3>-°,

Tessier® (1981) descreveu a deformidade maxilar com
um palato estreito e umagrande tuberosidade maxilar, assim
como descritos nos casos clinicos. A hipoplasia envolve
uma auséncia da borda infra-orbitéria e declinio lateral da
borda da érbita. Bartley?® relataa presenca de hipoplasia da
maxila. Fuente Del Campo et al.?? descrevem em sua
casuistica maxila estreita e hiperprojetada.

Angulo fronto-nasal aplainado, maior que 90 graus, com
uma exagerada protrusdo do nariz resultante da hipoplasia
do osso zigomatico foi descrito por varios autores?2439:40,

Auséncia do conduto auditivo externo com surdez de
conducéo pode ser acompanhada por anomalias do ouvido
médio. Raulo e Tessier fazem referéncia a microtia como
uma freqliente associagcao a sindrome?,

Duas das caracteristicas fundamentais descritas por
Franceschetti e Klein'? para que o paciente seja classificado
naforma completa da sindrome séo fistulas em fundo cego
associadas a fusdo dos angulos entre a boca e os ouvidos,
e a presenca de defeitos esqueléticos ou fendas faciais,
além de macrostomia.

Outros autores descreveram deformidades associadas a
Sindrome de Treacher-Collins, como auséncia de glandula
parétida, malformacéo de vértebra cervical, criptorquidia,
anomalias renais e doengas cardiacas congénitas'®.

Os principais achados ultra-sonograficos durante o pré-
natal sdo: polihidramnio, micrognatia, baixaimplantacao de
orelhas, fenda labio-palatina, testa inclinada e fissura
palpebral antimongol6ide. Apesar da maior frequéncia do
uso do ultra-som bidimensional, Hsu et al.** descreveram
um caso diagnosticado também com auxilio de ultra-som
tridimensional.

Com relacgéo aos achados radiogréficos, Raulo e Tessier®
descreveram que a forma geral da Orbita € caracteristica,
com prolapso da parede lateral do sulco supra-orbitario e
um assoaho da orbita que inclina lateralmente. H4 uma
rotacéo inclinada do contetdo orbitério que é prolapsado
nafissuraorbital inferior. Nasformasincompletas, asradio-
grafias das deformidades ainda sdo caracteristicas, 0
diametro vertical da orbita estad aumentado, enquanto o

didmetro transverso estd diminuido dando a aparéncia de
umadrbitaem formaovalada®.

Estudos radiograficos mostram que o angulo da mandi-
bula é freqlientemente mais obtuso que o normal, e os ra-
mos podem ser deficientes. O processo condilar e corondide
sdo freqlientemente aplainados ou aplasticos.

A viséo antero-posterior, Waters e frontal datomografia
mostram a hipoplasia do 0sso malar e auséncia parcial ou
completado arco zigomatico. A formada 6rbita esta modifi-
cada porgue ha auséncia parcial ou total da parede lateral e
assoaho da érbita. A auséncia do 0sso zigomético € res-
ponsavel pelainexisténcia do canto lateral da drbita e pela
peguena definicéo do canto inferior da Orbita. Pela mesma
razdo, ndo existe a separacdo entre as orbitas, fossa tempo-
ral, efossainfra-temporal. A ausénciaou hipoplasiado arco
zigomatico, e aaponeurose do musculo temporal hipoplésico
esta na direcdo continua com a aponeurose do musculo
masseter?.

Dupertuis, em 1950, reconstruiu o arco zigomatico enxer-
tando duas cartilagens costais com o pericondrio intacto e
um fragmento de cartilagem. Foi observado um crescimento
de 0,6 cm em umacartilagem jovem durante 4 anos, nafase
de crescimento de um paciente jovem.

O’ Connor e Conway (1950) acreditavam que a deficién-
ciado zigomético poderia ser reconstruida juntamente com
apalpebrainferior, eliminando assim umacicatriz naface.

Mariano e Appiani (1954) recomendaram que, em alguns
casos, a cirurgia de palpebras deveria ser adiada, até que
um contorno adequado da area zigomatico-maxilar
hipopléasica tenha sido concluido.

Snyder, em 1956, usou preenchimento de gordura
autégena na regiao malar, com bons resultados. A zona
doadora foi a pregainfra-glUtea.

Jackson®?, em 1981, apresentou um procedimento paraa
reconstrucéo da palpebrainferior (coloboma), por meio de
reposi cionamento do canto lateral do olho, com rotac&o de
um retalho composto da pél pebra superior.

Raulo e Tessier?* descreveram que os procedimentos de
reconstrucdo da sindrome devem ser realizados nainfancia
e, em alguns casos, podem ser adiados até a adolescéncia.
A equipe de anestesistas deve estar atenta com as vias
aéreas, devido a pequenae deslocada mandibula e os varios
degraus da atresia das coanas.

Segundo Fuente del Campo et al.?, o tratamento das
alteracBes da disostose mandibulo-facial requer varios es-
tégios cirargicos, considerando-se a prioridade funcional,
como dificuldade respiratéria, atresiadas coanas, maoclusio
dentariaeincompeténciavelofaringea. A sequéncia é deter-
minada pela importancia de cada alteracdo e as cirurgias
consistem em:

1 Colobomas- o procedimento mais recomendado parasua
reconstrucdo é arealizacdo de umaplésticaem Z napele
na borda do coloboma, dissecando e interpondo a bor-
da do musculo orbicular e retirando do septo da Orbita,
além de reconstruir o tarso conjuntival. Em muitos ca-
sos, isto ndo € o suficiente, e € necessario pegar apele e
0 musculo e rodar na borda miocuténea até a borda
palpebral superior?,

Zigomatico - a reconstrucéo do osso zigomatico e do
arco devem receber maior atencdo; silicone, materiais
aloplasticos, tecido gorduroso e cartilagem tém sido
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usados sem grandes sucessos. Os autores? observa-
ram que o uso de enxertos 0sseos apresenta 0os melho-
resresultados, em particular o enxerto calvério, que apa-
rentemente teve menor absor¢éo.

Maxilar - para pacientes com micrognatia intensa e pro-
blemas respiratérios, Tessier? descreveu um procedimen-
to combinando a rotag@o da face média e aumentando o
comprimento mandibular. Através de umaosteotomia, tipo
Le Fort Il1, a face média é rodada, mudando o angulo
fronto-nasal com o seguinte efeito: o encurtamento da
face anterior, causando o movimento dos dentes superio-
res com queda e deslocamento damaxila posterior e alar-
gamento da nasofaringe e o didmetro vertical da orbita
Como resultado, a maxilatem um pronunciamento maior
da projecédo anterior, e isto causa um fechamento do pla-
no horizontal, permitindo grande comprimento da man-
dibula, ambos vertical e sagital.

Mandibula- melhorar a aparéncia e promover a ocluséo
funcional. Uma mentoplastia para avangar o mento ou
um avanco da mandibula com osteotomia.

Heller et al.® descreveram a técnica de genioplastia e
avanco do 0sso hidide com bons resultados nos pacientes
gue apresentavam apnéia do sono e nos dependentes de
traqueostomia. Nos casos em que o0 ramo mandibular € muito
curto, € necessario o alongamento do mesmo. Quando n&o
existe condilo, pode ser realizado enxerto de costela, seexiste
uma osteotomia vértico-sagital para alongar e preservar a
juncdo temporomandibular original. Em casos com grave
micrognatia, pode-se empregar a osteotomiaem “L” inver-
tido, no ramo damandibulae interposi¢éo de enxerto dsseo,
tendo um aumento do queixo nadirecdo vertical e sagital. O
tratamento ortoddntico pré e pds-operatério é necessario
para obter um bom fechamento funcional.

Quanto a cronol ogia de tratamento, o coloboma poderia
ser corrigido durante o primeiro ano de vida, osteotomias
para o centro da face, correcdo do zigomatico, arco
zigomético, Orbitas e pal pebras poderiam ser realizadas entre
4 e 10 anos e cirurgia do mento entre 6 e 10 anos. A
macrostomia deve ser feita apds a correcdo maxilo-mandi-
bular. A corregdo da orelha é indicada apds os seis anos,
para obter cartilagem costal em quantidade suficiente,
possibilitando melhores resultados?.

Para Miller e Schendel*®, as prioridades de tratamento
nos primeiros anos de vida sd0 a corregdo e a manutencéo
dapermeabilidade das vias aéreas através de distracdo man-
dibular. Apos estabilidade respiratoria pode ser realizada a
palatoplastia. A partir dos cinco anos de idade, as deformi-
dades faciais séo corrigidas com enxertos autélogos ou
retalhos livres, como descritos por Saadeh et al.?. Dos 14
aos 16 anos sdo propostas a osteotomia nasal e o trata-
mento ortognatico, deixando arinoplastia paraidades mais
avancadas!®?144,

Stuzin et al., em 1995, propuseram uma dobra da fascia
muscul o-aponeurética superficial (SMAS) sob a regiao
malar, melhorando sua projecéo, apesar da proposta esté-
tica (rejuvenescimento facial), a técnica torna-se também
interessante para a correcéo da hipoplasia malar2.

Segundo Freihofer*, a correcdo da Sindrome de
Treacher-Collins é realizada com avango do mento com
osteotomias do 0sso zigomatico em num primeiro tempo
cirargico. No segundo tempo, 0 excesso da proeminéncia

do mento é removido com um movimento simultaneo verti-
cal damaxilae com osteotomia sagital damandibula. A man-
dibula normalmente necessita de distragdo osteogénica bi-
lateral e bidirecional, pois ocorrem deficiéncias no corpo e
nos ramo mandibulares. Podem ser utilizados distratores
internos, externos ou mistos, sendo a preferéncia os
distratores externos. A velocidade de distragcéo é normal,
em torno de 1mm ao dia. As alteracdes provocadas no cres-
cimento facial ndo se limitam somente ao osso mandibular,
existe crescimento de partes moles e outros 0ssos faciais,
principalmente maxilae érbita, quando o tratamento é reali-
zado precocemente, principalmente em criancgas entre 18 e
24 meses de idade*>“°.

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

Molinaet al., em 1998, descreveram atécnicacom distra-
¢80 Ossea maxilar para alongamento péstero-anterior em
pacientes que apresentam hipodesenvolvimento maxilar e
mé-oclus&o classe 111454,

As deformidades do 0sso zigoméatico podem ser subme-
tidas a distragéo dssea, como preconiza Molina, eventual -
mente um enxerto 6sseo prévio é realizado para permitir
melhor qualidade de osso alongado, seus resultados s&o
6timos, umavez que adeformidade é tratada sem a necessi-
dade de enxertos ou retalhos Gsteo-musculares.

Mathog e Leonard* descrevem que, para se estabe-
lecer o diagndstico diferencial da sindrome de Treacher-
Collins com as outras anomalias derivadas do primeiro e
segundo arcos branquiais, como a sindrome de Goldenhar
e amicrossomia hemifacial, devem ser levados em consi-
deracdo o padrao hereditario e as caracteristicas clinicas
do paciente. Nasindrome de Treacher-Collins ocorre trans-
missao autossomica dominante e nas outras duas néo ha
transmisséo hereditéria. O acometimento bilateral daface
ndo é constatado na sindrome de Goldenhar, sendo raro
na microssomia hemifacial e comum na sindrome de
Treacher-Collins. Com relagdo ao coloboma, ele estara
ausente namicrossomiahemifacial e presente nasindrome
de Goldenhar, na palpebra superior, e na sindrome de
Treacher-Collins, na palpebra inferior. Anomalias verte-
brais ocorrem apenas na sindrome de Goldenhar, fatores
clinicos que podem auxiliar no diagnéstico diferencial das
sindromes congeénitas.

CONCLUSAO

A distracéo osteogénica da mandibula apresenta resul-
tado satisfatério no tratamento da disostose mandibulo-
facial, mas ndo deve ser utilizada como tratamento Unico, e
sim associada a outras técnicas na reconstrucao de pacien-
tes com sindrome de Treacher-Collins.
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