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Sindrome de Treacher Collins: desafio na otimizacdo
do tratamento cirlrgico

Treacher Collins syndrome: surgical treatment optimization challenge

Mauricio YosHIDA!, CrisTIANO TONELLOZ, NIVALDO ALONSO?®

RESUMO

Obijetivo: Apresentar os diversos tratamentos cirGrgicos
institu{dos num grupo de pacientes portadores da sindrome
de Treacher Collins tratados no Hospital de Reabilitacdo de
Anomalias Craniofaciais da Universidade de Séo Paulo (HRAC/
USP), considerando-se tanto as repercussdes funcionais como as
estéticas das malformacdes, no intuito de otimizar a reabilitagdo
dos mesmos. Método: Andlise retrospectiva de 22 pacientes
portadores de sindrome de Treacher Collins, submetidos a trata-
mento cirdrgico no periodo de julho de 2009 a marco de 2012,
pela equipe de cirurgia craniofacial do HRAC/USP Resultados:
Dos 22 pacientes, 8 pertenciam ao sexo feminino e 14, ao
masculino, com idades variando de 1 a 33 anos. As deformi-
dades mais presentes foram hipoplasia malar, fissura palpebral
antimongoloide, malformag@o auricular externa e hipoplasia
mandibular. Os procedimentos cirirgicos mais frequentemente
realizados foram reconstrucdo malar, distracéo osteogénica de
mandibula, reconstrucdo palpebral e reconstrucdo auricular.
Conclusées: A despeito do significativo progresso da cirurgia
craniofacial, o tratamento cirdrgico dos pacientes portadores de
sindrome de Treacher Collins continua ainda insuficiente, com
alta incidéncia de recidivas e deterioracoes.

Descritores: Disostose mandibulofacial. Disostose
craniofacial. Anormalidades craniofaciais.

ABSTRACT

Objective: To introduce the surgical treatments ins-
tituted on a group of Treacher Collins Syndrome patients
treated at the Craniofacial Anomalies Rehabilitation
Hospital — S&o Paulo University, considering functional
and aesthetic repercussions, aiming to optimize their
rehabilitation. Methods: Retrospective analysis of 22
patients with Treacher Collins Syndrome submitted to
surgical procedures by the craniofacial surgery group
from July/2009 to March/2012. Results: Of 22 pa-
tients, 8 were female and 14 males, varying from 1 to
33 years old. The deformities most frequently presented
were malar hypoplasia, antimongoloid palpebral fissure,
external auricular malformation, mandibular hypoplasia.
The surgical procedures most frequently performed were
malar reconstruction, mandibular distraction osteogenesis,
palpebral reconstruction and auricular reconstruction.
Conclusions: Despite the significant progress on cra-
niofacial surgery, the surgical treatment of patients with
Treacher Collins syndrome still remains insufficient, with
high incidence of relapses and deteriorations.

Keywords: Mandibulofacial dysostosis. Craniofacial
dysostosis. Craniofacial abnormalities.
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INTRODUCAO

A sindrome de Treacher Collins, ou disostose mandi-
bulofacial, ¢ uma condigdo autossdémica dominante,
com expressividade variavel, penetrancia completa ¢
incidéncia de 1:25.000a 1:50.000 nascidos vivos, carac-
terizada por anormalidades simétricas bilaterais nas estru-
turas derivadas do primeiro e segundo arcos faringeos.
As primeiras descrigdes da sindrome sdo atribuidas a
Berry (1889), Treacher Collins (1900), Franceschetti e
Klein (1949)".

O paciente adulto com expressdo completa da
sindrome apresenta face de perfil convexo, com o dorso
nasal proeminente ¢ mandibula e mento retrusos. Os
olhos sdo caracterizados por posicionamento antimon-
goloide da fissura palpebral, resultante do coloboma das
palpebras inferiores, distopia cantal lateral e distopia
orbital infero-lateral. As orelhas externas sdo ausentes,
malformadas ou malposicionadas e a acuidade auditiva
¢ comprometida em decorréncia de variados graus de
hipoplasia do canal auditivo externo e dos ossiculos da
orelha média. A presenca de fissura de palato, com ou sem
fissura de 1abio e atresia de coanas, € variavel. O achado
mais caracteristico da sindrome ¢ a hipoplasia dos ossos
zigomaticos, muitas vezes com fissuras através dos arcos
e formagdo limitada dos zigomas residuais. A mandibula
e a maxila sdo também caracteristicamente hipoplasicas,
com variados efeitos sobre a articulacdo temporomandi-
bular e os musculos da mastigagdo. A oclusdo dentaria ¢
do tipo II de Angle, com mordida aberta anterior e rotago
do plano oclusal no sentido horario'? (Figura 1).

Dessa forma, tais malformag¢des do esqueleto cranio-
facial podem resultar em alteracdes tanto estéticas como,
principalmente, funcionais. Disturbios da respiracao,
mastigacdo, fala, degluticdo e exposi¢do corneana sdo
aspectos que devem ser prioritariamente avaliados.
Acredita-se que o grau de malformagdes presentes ao
nascimento permanec¢a relativamente estavel e ndo
progrida com a idade'.

Na avaliag@o das opg¢des de tratamento cirirgico nos
pacientes portadores da sindrome de Treacher Collins,
deve-se considerar a complexa interrelagdo entre o
crescimento craniofacial e a possibilidade de efeitos da
cirurgia precoce no crescimento futuro, além das possi-
veis implicagdes de determinadas cirurgias sobre outras.
Consequentemente, os procedimentos cirirgicos para
a correcdo das deformidades na sindrome de Treacher
Collins devem ser organizados em etapas ¢ baseados na
dismorfologia e no grau de crescimento de cada regido
anatdomica'.

Este artigo tem o objetivo de apresentar, de forma
organizada, os diversos tratamentos cirurgicos institu-
idos num grupo de pacientes portadores da sindrome de
Treacher Collins tratados no Hospital de Reabilitagdo de
Anomalias Craniofaciais da Universidade de Sao Paulo
(HRAC/USP), considerando-se tanto as repercussdes
funcionais como as estéticas das malformagdes, no intuito
de otimizar a reabilitacdo dos mesmos.

Por fim, apresentamos o protocolo de tratamento cirur-
gico dos pacientes portadores da sindrome de Treacher
Collins no HRAC/USP.

METODO

Atualmente, no HRAC/USP, estdo cadastrados 99
pacientes portadores de sindrome de Treacher Collins,
diagnosticados clinicamente pelo setor de genética do
hospital. No periodo de julho de 2009 a margo de 2012,
22 pacientes portadores da sindrome foram submetidos
a procedimento cirurgico pela equipe de cirurgia cranio-
facial da instituigdo.

Realizou-se analise retrospectiva das deformidades
presentes nesses pacientes e dos procedimentos cirurgicos
instituidos, além dos antecedentes cirurgicos dos mesmos
previamente ao periodo em questio.

Figura 1 — Sindrome de Treacher Collins apresentando fissura palpebral antimongoloide, hipoplasia zigomdtica,
microtia e hipoplasia mandibular.
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RESULTADOS

Dos 22 pacientes operados, 8 pertenciam ao sexo femi-
nino e 14, ao sexo masculino, variando de 1 a 33 anos de
idade, divididos em faixas etarias conforme a Tabela 1.

As deformidades mais presentes foram hipoplasia
malar (22 pacientes), fissura palpebral antimongo-
loide (22 pacientes), malformagdo auricular externa
(20 pacientes) e hipoplasia mandibular (18 pacientes)
(Tabela 2).

Os procedimentos cirargicos mais frequentemente reali-
zados foram reconstrugdo malar com enxerto autdogeno de
calvaria (7 pacientes), distragdo osteogénica de mandibula
(6 pacientes), reconstrugdo palpebral (6 pacientes) e recons-
trucdo auricular (4 pacientes) (Tabela 3).

A andlise dos antecedentes cirtrgicos desses mesmos
22 pacientes revelou a realizagdo de 94 procedimentos
cirargicos, com média de 4,27 cirurgias por paciente. Os
procedimentos mais frequentes foram reconstrucgdo palpebral,
reconstrucgdo auricular e palatoplastia (Tabela 4).

Tabela 1 - Distribuicéo dos pacientes segundo faixa etéria.
Faixa etdria Pacientes
0-5 anos 3
6-10 anos 8
11-15 anos 6
> 15 anos 5

Tabela 2 - Frequéncia das deformidades.

Deformidade Pacientes
Hipoplasia malar 22
Fissura palpebral antimongoloide 22
Malformacéao auricular externa 20
Hipoplasia mandibular 18
Fissura de palato 13
Macrostomia 5
Atresia de coanas 2
Fissura de lébio 1

Tabela 3 - Procedimentos cirdrgicos realizados.

Procedimento cirirgico Pacientes
Reconstrucdo malar 7

Distrac@o osteogénica de mandibula

Reconstrucdo palpebral

Reconstrucdo auricular

Palatoplastia

Cantopexia lateral

Queiloplastia

Rinoplastia

— == [N|Ww|~]|O O

Lipoenxertia

Tabela 4 — Total de intervengées por procedimento cirdrgico.
Procedimento cirdrgico Total
Reconstrucdo palpebral 21

Reconstrucdo auricular

Palatoplastia

Reconstrucdo malar

Distrac@o osteogénica de mandibula

Adenoidectomia

Traqueostomia

Amigdalectomia

Gastrostomia

Fundoplicatura

Cantopexia

Cirurgia ortogndtica

Correcao de atresia de coanas

Queiloplastia

Correcdo de macrostomia

Lipoenxertia

Rinoplastia

—‘—'—'—'—'P\DI\)I\)I\)I\)OOU‘IO\O\\OQ)O\

Corregao de fistula buconasal

DISCUSSAO

Estima-se que 60% das criangas com anormalidades
craniofaciais requeiram intervengdes nas vias aéreas como
parte de seu tratamento integral, das quais 80% necessitem tais
intervengdes ja no primeiro més de vida®. Na populagdo dos
portadores de sindrome de Treacher Collins, 66% dos pacientes
requerem alguma interveng@o nas vias aéreas®. Dessa forma,
a manutencdo de uma via aérea adequada ¢ prioridade nas
criangas recém-nascidas com sindrome de Treacher Collins*.
Disfagia e dificuldade no ganho de peso sdo, muitas vezes,
sintomas primarios do comprometimento das vias aéreas’.

No periodo neonatal, a avaliag@o inicia-se com o exame
das vias aéreas quanto a propensdo a obstrugdo em decor-
réncia da retromicrognatia, presente nos casos mais graves.
Além disso, os portadores da sindrome de Treacher Collins
apresentam altura facial posterior diminuida, o que também
contribui para a restri¢ao dos espagos naso e orofaringeos®. No
HRAC, as criangas com dificuldade respiratéria sdo avaliadas
clinicamente e também por meio de exames complementares
(de imagem, como tomografia computadorizada de face, e
nasofibroscopia). Os casos de insuficiéncia respiratoria franca
sdo submetidos a traqueostomia, enquanto que os quadros leves
e moderados sdo inicialmente tratados com canula nasofaringea
e acompanhados com oximetria e avaliacdo clinica; os casos
que ndo respondem satisfatoriamente a canula, sdo submetidos
a distracdo osteogénica de mandibula, se o padrdo de obstrucdo
determinado pela nasofibroscopia for favoravel. O objetivo
¢ evitar a traqueostomia, sendo esta indicada, como ultimo
recurso, para aqueles casos que ndo respondem favoravelmente
as outras medidas.

A atresia de coanas € outra malformacao associada a distur-
bios da respira¢do no periodo neonatal. A crianga com atresia
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de coanas sem sinais de insuficiéncia respiratoria pode ser
submetida a cirurgia eletiva para correc¢do da alteragdo, porém
0s casos que evoluem com insuficiéncia respiratoria devem ser
submetidos a traqueostomia.

A distracdo osteogénica de mandibula tem como objetivo o
aumento do espago orofaringeo caracteristicamente diminuido
nos pacientes portadores da sindrome de Treacher Collins, em
decorréncia do tamanho e da forma mandibulares. Pacientes
previamente traqueostomizados também sdo avaliados no
intuito de se planejar distragdo mandibular eletiva para deca-
nulagdo mais precoce. Dentre os 6 pacientes submetidos a
distragdo osteogénica, em cinco o procedimento foi realizado
para resolucdo de alteracdes respiratdrias. A distragdo de
mandibula em paciente previamente traqueostomizado nao foi
efetiva em um caso, a ponto de se conseguir a decanulagao.
O insucesso pode ser justificado pelo fato de que pacientes
com sindrome de Treacher Collins podem apresentar anéis
traqueais malformados que, por sua vez, podem resultar em
suporte inadequado e colapso parcial das vias aéreas’. Alguns
autores preconizam a distragdo osteogénica de mento associada
a avanco de hioide para corre¢io da obstrucao das vias aéreas
superiores nos casos que nio responderam bem a distragdo
mandibular ou a cirurgia ortognatica de avango®.

A continua monitorizagado das vias aéreas durante o cresci-
mento da crianca faz-se necessaria, uma vez que dificuldades
respiratdrias podem surgir posteriormente, mesmo na auséncia
de antecedentes de alteragdes respiratorias prévias na infancia’.

Apds estabilizacdo das vias aéreas ¢ adequagdo nutricional,
as intervengdes mais precoces incluem a queiloplastia (a partir
de 3 meses) e palatoplastia (a partir de 1 ano). Ha relatos de
maiores indices de fistula em palatoplastias (de até 50%) nos
pacientes com sindrome de Treacher Collins'?, além de relatos
de morte neonatal ¢ de complicag¢des respiratdrias apos pala-
toplastia e faringoplastia associados a essa sindrome, as quais
podem estar relacionadas a diminuicao das dimensdes faringeas
abaixo de 1 cm de largura em seu ponto mais estreito’. Os
pacientes submetidos a palatoplastia (3 casos) evoluiram sem
complicagdes pds-operatorias.

Outros procedimentos que podem ser necessarios no
primeiro ano de vida incluem correcdo de macrostomia e/ou
exérese de “pits” pré-auriculares.

Apesar das deformidades palpebrais e orbitais serem
caracteristicas marcantes na sindrome, a corregdo das mesmas
¢ postergada, excluindo-se as situagdes de oclusdo palpebral
inadequada com exposi¢cdo corneana, nas quais se opta por
abordagem precoce com transposi¢cdo de retalho musculocu-
taneo de palpebra superior para inferior associado a cantopexia
lateral. Os casos que ndo apresentam exposi¢do corneana sao
abordados concomitantemente ao procedimento de recons-
trug@o malar. Embora apresente melhora do aspecto palpebral,
tal procedimento permanece ainda com resultado estético
insuficiente, com diminui¢o da fenda palpebral (2 custa de sua
porgdo lateral) e perda da defini¢@o do canto lateral palpebral,
a despeito da cantopexia.

A hipoplasia malar ¢ confirmada principalmente pela
diminui¢do da distincia interzigomatica e do comprimento
do arco zigomatico’. A reconstru¢do malar ¢ postergada até
a idade de 6 anos, até que se tenha um desenvolvimento

craniorbitozigomatico mais completo. Waitzman afirma que,
na idade de 5 anos, o esqueleto craniorbitozigomatico atinge
mais de 85% do desenvolvimento do esqueleto em adultos®.
O corpo do zigoma e a parede lateral da 6rbita s@o as regides
anatdmicas a serem reconstruidas prioritariamente. O proce-
dimento ¢ realizado por meio de acesso intraoral exclusivo,
utilizando-se enxerto 6sseo de calvaria de espessura total
com fixacao rigida. Da-se preferéncia para retirada de enxerto
da regido parietal posterior, com incisoes bilaterais em “S”.
Associa-se ao procedimento, a reconstru¢do palpebral com
transposicao de retalho miocutidneo de palpebra superior para
inferior com cantopexia lateral. Apesar do acesso cirirgico
intraoral exclusivo limitar o campo operatdrio, a associacao
com incisdo bicoronal, descrita classicamente para retirada do
enxerto 0sseo e para a reconstrugdo da parede lateral da orbita,
pode comprometer a fascia temporal que, posteriormente, sera
necessaria na reconstrucdo auricular. Infelizmente, a reabsor¢ao
dos enxertos 6sseos nas disostoses mandibulofaciais sdo mais
graves do que em outras malformagdes e, especificamente
na regido malar, esse fendmeno pode ser explicado pela nio
existéncia de peridsteo onde o osso ¢ ausente, cobertura do
enxerto apenas por pele, contato precario dos enxertos com o
o0sso temporal e a maxila e 0 minimo estresse sobre o enxerto
por fun¢do muscular. Thompson et al.!! relatam necessidade
de novos enxertos 6sseos malares em 70% dos casos, sendo
que 57% destes necessitaram de, pelo menos, 2 novos proce-
dimentos. Kobus & Wdjcicki'? reportam a necessidade de
repeti¢@o da reconstrugdo malar com enxerto 6sseo em 2 ou 3
vezes de cada lado.

Apbs os 8 anos de idade, indica-se a reconstrucdo auricular
com cartilagem costal autégena em 2 tempos, com confec¢ao
do arcabougo cartilaginoso a partir de cartilagens costais de trés
costelas ipsilaterais ao defeito no primeiro tempo, seguido de
elevagdo e cobertura do arcabougo cartilaginoso com retalho de
fascia temporoparietal e enxerto cutdneo de espessura parcial
num segundo tempo.

A maxila nos pacientes portadores de sindrome de Trea-
cher Collins € significantemente mais curta, assim como a
mandibula, e esta, por sua vez, apresenta-se retroposicionada e
rodada no sentido horario, o que € responsavel pelo perfil facial
convexo com contato dentario posterior prematuro ¢ mordida
aberta anterior. A alteracdo mandibular é importante em todos
os componentes do crescimento mandibular com diminui¢do
da altura vertical do ramo, diminuicdo do comprimento do
corpo mandibular e diminui¢do do volume 6sseo no corpo
mandibular®.

A cirurgia ortognatica é programada apos a maturidade
esquelética facial, que se completa entre os 15 e 18 anos de
idade. Tipicamente, realiza-se a associagcdo de osteotomia
maxilar tipo Le Fort I, osteotomia sagital de mandibula e
genioplastia. A diminui¢do na altura do ramo mandibular e
o aumento da incisura antegonial, combinada a necessidade
de grandes avancos e rotagdes mandibulares nos casos mais
graves, requer planejamento cuidadoso da osteotomia sagital,
para assegurar contato 6sseo suficiente apds a mobiliza¢do
do segmento distal''. Nas situa¢des em que a deformidade
mandibular ¢ mais importante, com diminui¢do das dimen-
soes do ramo mandibular, realiza-se, previamente, a distragdo
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osteogénica vertical do ramo mandibular, de forma a propor-
cionar maior contato 6sseo na osteotomia sagital®, sendo o caso
de um dos pacientes submetidos a distragdo de mandibula em
nossa amostra.

Por fim, a rinosseptoplastia ¢ programada apds a cirurgia
ortognatica, com redugdo do dorso osteocartilaginoso, remogéo
das por¢des cefalicas das cartilagens laterais inferiores, estrutu-
ra¢do da ponta nasal com “struf”’ columelar e osteotomia nasal'2.

As deficiéncias de partes moles da regido malar sdo tratadas
com lipoenxertias seriadas de pequenos volumes.

A completa reabilitagdo do paciente portador da sindrome
de Treacher Collins ¢ desafiadora. Sdo diversas estruturas
faciais acometidas que requerem procedimento cirargico
especifico, numa idade adequada e que no venha a inviabilizar
ou comprometer os demais procedimentos necessarios. Dessa
forma, a padronizag@o de condutas cirargicas proporciona um
tratamento mais organizado e otimizado (Tabela 5). Kobus &
Wojcicki'? relatam 258 cirurgias em 50 pacientes, o que signi-
fica média de 5,2 cirurgias por paciente. Em nossa amostra, os
22 pacientes foram submetidos a 94 intervengdes cirtrgicas,
com média de 4,2 procedimentos cirirgicos por paciente,
embora a grande maioria destes ndo tenha realizado todos os
procedimentos necessarios para sua total reabilitagao.

Tabela 5 - Protocolo de tratamento cirdrgico da sindrome de
Treacher Collins.

Procedimento cirurgico

Correcao da alteracéo respiratéria
Distracéo osteogénica de mandi-
bula
Correcao de atresia de coanas
Traqueostomia
Reconstrucdo palpebral (se exposi-
¢éo corneana)

Idade

precoce

3-6 meses Queiloplastia / correcdo macros-

tomia

12 meses Palatoplastia

Reconstrucéo malar com enxerto
6sseo autébgeno de calvdria
Reconstrucdo palpebral + cantope-
xia lateral
Reconstrucdo mandibular com
enxerto costocondral
Distracdo osteogénica de mandi-
bula
Reconstrucdo auricular com cartila-

gem costal
Lipoenxertia

apds 6 anos

apds 8 anos

Cirurgia ortogndtica
Rinoplastia

apds 15 anos

CONCLUSAO

A despeito do significativo progresso nas diversas areas da
cirurgia craniofacial, o tratamento dos pacientes portadores
de sindrome de Treacher Collins continua ainda insuficiente,
sendo considerado um dos mais desapontadores em cirurgia
craniofacial, uma vez que, resultados imediatos normalmente
sdo promissores, porém, recidivas e deterioragdes, pelo menos
parciais, sdo inevitaveis'>. A aparéncia facial nos pacientes
que se apresentam com a forma mais grave da doenca, apesar
de se submeterem a inumeros procedimentos cirurgicos, esta
distante de ser normal. Dessa forma, em alguns casos, existe
dificuldade para se tomar a decisdo final e de se estabelecer o
fim dos procedimentos de refinamento.
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