Titulo;

Autores:

21° CONGRESSO BRASILEIRO DE

14 A17 DENOVEMBRODE 2012
< CENTRO DE CONVENGOES EXPO UNIMED | CURITIBA - PR

Trabalhos Cientificos

Sindrome De Treacher Collins: Relato De Caso, Revisdo Das Caracteristicas E énfase Na
Heranca Genética

KAIO HENRIQUE VIEIRA DA COSTA (INSTITUTO CANDIDA VARGAS); JULIANA
SOUSA SOARES DE ARAUJO (INSTITUTO CANDIDA VARGAYS); CLAUDIO TEIXEIRA
REGIS (INSTITUTO CANDIDA VARGAS); CHRISTIANA SOUTO SILVA (INSTITUTO
CANDIDA VARGAS); JULIO CAVALCANTI DE OLIVEIRA (INSTITUTO CANDIDA
VARGAYS); PRISCYLLA BATISTA DIAS(INSTITUTO CANDIDA VARGAYS); SHAMYA
RACHED LEWIS (INSTITUTO CANDIDA VARGAS); RENATA GRIGORIO SILVA
GOMES (INSTITUTO CANDIDA VARGAYS); FLAVIO AUGUSTO LYRA TAVARES DE
MELO (INSTITUTO CANDIDA VARGAS)



Resumo: INTRODUCAO: A sindrome de Treacher Collins (STC) ou disostose madibulo-facial, é um
distarbio genético autossomico que envolve o primeiro e segundo arcos branquiais afetando,
aproximadamente, entre 1:40.000 e 1:70.000 nascidos vivos.OBJETIVO: O presente estudo tem
como objetivo mostrar aimportancia da heranca genética para deteccéo, diagnostico e tratamento
precoce da STC.METODOS: Trata-se de um relato de experiéncia a partir dos dados do
prontu&rio de um recém-nascido além do acompanhamento ambulatorial especificando a
avaliacdo da &rvore genética para deteccdo precoce de STC.RESULTADOS: Recém-nascido,
sexo masculino, procedente de Sapé- PB, nascido em Jodo Pessoa e no primeiro exame fisico se
observou hipoplasia malar, hipoplasia mandibular e obliquidade antimongoldide das fendas
palpebrais e coloboma palpebral inferior. Sendo diagnosticado STC. ApG6s encaminhamento para
0 servico de referéncia para realizagdo do perfil genético, a familia declarou a semelhanca com a
irmamais velha. Foi solicitado o cari6tipo dos mesmos para confirmar a possivel hipotese de que
essa apresente também a STC. Apds percepcao de desconforto respiratério em ambos. Realizados
exames epecializados, & Tomografia Computadorizada evidenciou-se, na irma, alteracbes das
estruturas 0sseas, com obstrucéo de coanas bilateral por [&mina constituida por tecido ésseo e
membranoso, com ecocardiograma norma em ambos. O perfil genético mostrou a confirmacéo
da STC, em ambos. A irmd mais velha realizou septoplastia e corregdo de atresia coanal pelo
acesso transpalatal, sendo colocado um dreno toracico em cada cavidade nasal. Evoluiu
satisfatoriamente sem alteracdes no padréo respiratorio. CONCLUSOES: Esta sindrome apresenta
uma grande variedade de manifestagcbes clinicas, necessita geralmente da busca da analise
genética quando as caracteristicas fenotipicas se tornam coincidentes com outras patologias. A
presenca de atresia coanal bilateral em pacientes com a sindrome é ainda mais rara. A abordagem
atual visa acorregdo funcional, estética e o apoio psicossocial com equipe multidisciplinar.
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