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Resumo: Introducdo: E considerada a forma mais severa de disostose mandibulo-facial, com apresentacéio
variavel. A prevaléncia é de 1:50000 nascidos vivos e somente 40 dos casos sdo familiares. O
gen TCOF1 € o maior envolvido. Objetivos: O diagnéstico de sindrome genética em criancas
nascidas prematuras é dificil, devido atenuacdo dos sinais de dismorfismo. Neste caso a suspeita
se fez por apresentar facies de péssaro, mas com apresentacdo facial atenuada, e ateragOes
bilaterais dos pavilhGes auriculares. O diagndstico possibilita intervences precoces, visando
monitoramento de distlrbio da audicdo e outros 6rgdos. A presenca de déficit auditivo ndo
corrigido precocemente pode ocasionar alteracbes da linguagem, fala e comprometimento
intelectual. Métodos: RN internado na UTI neonatal no segundo dia de vida por sepse e
prematuridade. M&e com 14 anos de idade fez seis consultas de pré-natal, primigesta. Nascido de
parto vaginal, idade gestacional de 32 semanas, AIG, Apgar 9/9, peso de 1.815g. Foram
realizados 0s seguintes exames. Ecocardiograma normal, ultrassonografia transfontanela normal,
emissdo otoacUstica e triagem metabdlica normal, avaliagdo oftalmolégicas com ROP zero ZII
bilateral. Resultados: Foi avaliado com 25 dias de vida pelo geneticista confirmando o
diagnostico de sindrome de Treacher Collins com fendtipo atenuado. A variacdo do fendtipo é
um dos maiores obstaculos para o diagnostico, o que vem sendo atribuido a genes modificados,
fatores epigenéticos e papel de alelos. O prognostico € dependente de intervencdo especializada
no distarbio da audicéo e cirurgias reparadoras, ja que a inteligéncia primariamente ndo é afetada.
Concluséo: A sindrome de Treacher Collins € uma doenca genética autossomica dominante, que
apresenta desde manifestacbes brandas a casos graves. As variages observadas séo: hipoplasia
da regido malar, hipoplasia de mandibula, coloboma de pélpebras inferiores, auséncia parcial de
cilios nas papebras inferiores, inclinagdo ante mongdlica das fendas palpebrais. Alteraces dos
pavilhGes auriculares variam até a presenca de atresia do conduto auditivo externo, sendo a
surdez condutiva observada em 91 dos casos. Também sdo relatadas cardiopatia congénita e
criptorquidia. O aconselhamento genético € necessario. O segmento se faz por equipe
multidisciplinar para melhora do progndstico.
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