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INTRODUCAO

A principio, entende-se que a Sindrome de
Treacher Collins é uma doenca hereditaria
autossdmica dominante rara que se manifesta
de maneira ampla em termos clinicos (AN-
DRADE et al., 2005).

Dessa maneira, pontua-se que a Sindrome
de Treacher Collins é uma condicédo rara que
afeta aproximadamente 1 em cada 50.000 nas-
cimentos. Assim, essa sindrome é caracterizada
por uma ampla variedade de alteracOes fisicas,
sendo que as manifestacBes clinicas mais co-
muns incluem a obliquidade antimongoldide
das fendas palpebrais (89%), hipoplasia malar
(81%), hipoplasia mandibular (78%), malfor-
macOes nos pavilhdes auriculares ( 77%) e co-
loboma palpebral inferior (69%). Por conse-
guinte, a ocorréncia da associagdo entre atresia
coanal e sindrome ocorre de maneira ocasional,
sendo uma manifestacdo pouco frequente na
Sindrome de Treacher Collins (ANDRADE et
al., 2005).

Entre 30% e 50% das criangas afetadas pela
sindrome de Treacher Collins apresentam perda
auditiva condutiva bilateral grave, resultante de
estenose ou atresia do conduto auditivo externo,
bem como malformacdes na orelha média. Lo-
go, € crucial iniciar a reabilitacdo auditiva o
mais cedo possivel para garantir o desenvolvi-
mento adequado da linguagem e da aprendiza-
gem. Ademais, devido as graves malformacdes
que impactam a audicdo desses pacientes, a re-
construcao cirdrgica geralmente nao produz re-
sultados satisfatérios (POLANSKI et al.,
2015).

Por conseguinte, devido a ma formacédo do
conduto auditivo externo, o uso de proteses au-
ditivas raramente pode ser recomendado. As-
sim, a alternativa mais comum para a reabilita-
¢ao auditiva é o arco vibratorio 6sseo. No en-
tanto, esse tipo de prétese apresenta algumas

desvantagens, incluindo pressdo excessiva
exercida pelo arco, ma aparéncia estética e
dificuldade em manter o arco no lugar, especi-
almente em criangas, pois ele pode ser facil-
mente removido (POLANSKI et al., 2015).

Do ponto de vista clinico, é possivel notar
uma diversidade fenotipica relativa a cada por-
tador dessa anomalia devido a falhas genéticas
subjacentes. Desse modo, observa-se que essas
mudancas anatdmicas se manifestam de forma
singular em cada individuo afetado, resultando
em uma sindrome com expressividade variavel
e uma ampla gama de sintomas. No entanto, de
maneira geral, a Sindrome de Treacher Collins
(STC) provoca alteracbes bilaterais e simétri-
cas, uma vez que as estruturas afetadas séo re-
sultado da mé formagdo embrionaria do pri-
meiro e segundo arco branquial (MOREIRA et
al., 2021).

Desse modo, entende-se que a abordagem
contemporanea das manifestacfes clinicas da
STC visa a corre¢do tanto funcional quanto es-
tética, acompanhando a importancia do apoio
psicossocial. Assim, para atingir esse objetivo,
uma equipe multidisciplinar trabalha em con-
junto. Além das questdes relacionadas as ano-
malias anatdémicas e fisiologicas, 0s pacientes
com a STC enfrentam frequentemente o estig-
ma social devido a graves deformidades faciais
(ANDRADE et al., 2005).

Ademais, observe-se tambem que as mo-
dificagOes relacionadas ndo afetam apenas 0s
aspectos biologicos, mas também os psicol6-
gicos e, por consequéncia, 0s sociais, ja que a
aparéncia do individuo com essa condicao € di-
retamente impactada (LODOVICHl etal., 2018
apud MOREIRA etal., 2021).

O objetivo deste artigo cientifico é investi-
gar e analisar o impacto psicossocial da STC na
qualidade de vida dos individuos afetados. As-
sim, busca-se compreender como essa sindro-
me, que envolve deformidades craniofaciais
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significativas, influencia aspectos psicoldgicos,
emocionais e sociais da vida dos pacientes.
Além disso, este estudo pretende identificar
possiveis estratégias de apoio e intervencdes
que possam melhorar o bem-estar psicossocial
desses individuos, promovendo uma compre-
ensdo mais abrangente e inclusiva dessa condi-
cao médica rara.

METODO

Trata-se de um estudo realizado por meio
de uma revisdo integrativa da literatura, de na-
tureza exploratdria e qualitativa. Nesse viés, a
busca foiconduzidanas bases de dados Medical
Literature Analysis and Retrieval System On-
line (MEDLINE), Scientific Electronic Library
Online (SciELO), Biblioteca Virtual em Saude
(BVS) e PudMED.

Desse modo, foram considerados os descri-
tores “Sindrome”, “Treacher Collins”, “Quali-
dade de vida” e “Impacto”, por serem termino-
logias comuns a pesquisa. Nesse viés, 0s crité-
rios de inclusdo dos artigos para andlise foram:
artigos publicados nos ultimos 23 anos, dispo-
niveis na integra, nos idiomas portugués e in-
glés, que abordavam a STC. Ademais, esses ar-
tigos foram selecionados com base em sua rele-
vancia para a proposta desse trabalho.

Por conseguinte, como critério de exclus&o,
optou-se por excluir artigos que ndo estavam
disponiveis na integra online ou que ndo tinham
relacdo com a tematica do presente estudo. As-
sim, apos o levantamento de dados, foram en-
contrados 11 artigos no Medical Literature
Analysis and Retrieval System Online (MED-
LINE), 14 artigos na base de dados Scientific
Electronic Library Online (SciELO), 06 artigos
na Biblioteca Virtual em Saude (BVS) e 13 ar-
tigos no PubMed, totalizand o 44 artigos. Em se-
guida, apos a leitura e analise desses artigos, fo-

ram selecionados e explorados 08 artigos de
acordo com sua relevancia.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A STC -descrita pela primeira vez em 1900
pelo oftalmologista britanico Edward Treacher
Collins - também é chamada de disostose man-
dibulofacial ou Sindrome de Franceschetti-
Klein, sendo uma condicdo rara com heranca
autossomica dominante (MARSELLA, 2011
apud POLANSKI etal., 2015). Dessa maneira,
entende-se que ela se caracteriza por um subde-
senvolvimento significativo das estruturas cra-
niofaciais, incluindo a crista supraorbital, ma-
xila, zigomatica, mandibula e as tecidos moles
da face (LODOVICHI etal., 2018).

Desse modo, observa-se que uma caracte-
ristica clinicamente relevante que pode ocorrer
¢ a deformidade das orelhas, que pode variar
desde uma reducdo no tamanho (microtia) até
uma completa auséncia (anotia). Nestes cena-
rios, o tratamento torna-se ainda mais desafia-
dor, ja que requer a protecdo completa das ore-
Ihas utilizando cartilagem das costelas, um pro-
cesso que geralmente € realizado em dois a qua-
tro estagios para cada um dos lados afetados
(YOSHIDA et al., 2012 apud LODOVICHI et
al., 2018).

Por conseguinte, devido a ma formacéo do
conduto auditivo externo, o uso de préteses au-
ditivas raramente pode ser recomendado. As-
sim, a alternativa mais comum para a reabilita-
¢ao auditiva é o arco vibratorio 0sseo. No en-
tanto, esse tipo de protese apresenta algumas
desvantagens, incluindo pressdo excessiva
exercida pelo arco, ma aparéncia estética e difi-
culdade em manter o arco no lugar, especial-
mente em criancas, pois ele pode ser facilmente
removido (POLANSKI et al., 2015).

Os casos de malformagéo ou atresia docon-
duto auditivo externo muitas vezes permane-
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cem sem reabilitacdo auditiva adequada, ou
acabam sendo reabilitados de forma insatisfato-
ria, com a utilizacdo de arcos vibratorios 0s-
seos. Dessa maneira, esses arcos - forma mais
utilizada para reabilitagdo nesses casos - sao
frequentemente mal aceitos pelo usuério, por
questdes estéticas ou principalmente pela com-
pressao excessiva dapele. Além da questdo es-
trutural desses equipamentos, eles possuem tec-
nologia audioldgica mais antiga e limitada, pro-
movendo ganhos auditivos muitas vezes inefi-
cazes.

Nesse viés, uma alternativa recente para a
reabilitacdo auditiva de pacientes é o Aparelho
Auditivo de Ancoragem Ossea (BAHA), que
consiste em uma opg¢do em casos de perda au-
ditiva condutiva ou mista e apresenta baixo in-
dice de complicacdes associado a bons resulta-
dos funcionais (MARSELLA, 2011 apud PO-
LANSKI et al., 2015).

Nessa perspectiva, € valido ressaltar a im-
portancia da difusdo do conhecimento sobre a
utilizagdo deste equipamento, por se tratar de
uma alternativa nova e eficaz para a reabilitacéo
auditiva. Assim, pacientes com STC constituem
um grupo de individuos que podem se benefi-
ciar amplamente com o uso desta tecnologia
(POLANSKI etal., 2015).

Por conseguinte, pode-se observar que 0S
individuos com a STC apresentam uma distan-
cia reduzida entre a base posterior dos cranios e
o0 assoalho da via aérea nasal, uma caracteristica
causada pelo STC que interfere diretamente na
funcéo respiratoria. Logo, a posicao retrusa dos
0SS0S nessa regido resulta no estreitamento do
trato respiratorio superior, levando a obstrucao
das vias aéreas e aumentando o risco de insufi-
ciéncia pulmonar. Como consequéncia, os ci-
clos de protecdo exigem maior gasto energético
pelo maior esforco muscular empregado nesse
mecanismo fisioldgico, o resultado em indivi-

duos de baixo peso corporal (MOREIRA et al.,
2021).

Nessa perspectiva, a obstrucdo das vias aé-
reas torna os portadores da STC mais susceti-
veis a desenvolver certos distarbios, como a
Apneia Obstrutiva do Sono (SAOS) em adultos,
que pode causar diminuicdo da concentracao,
dores de cabeca, comprometimento da memdoria
e depressdo. Por contiguidade, em criangas, 0
SAOQOS esta associado a déficits de crescimento
e problemas comportamentais, como agressivi-
dade, hiperatividade e dificuldades de sociali-
zagd0. Em conclusdo, em ambos 0s grupos, o
SAOS pode levar a episddios de hipdxia e hi-
percapnia, variacOes repetidas de pressao intra-
torécica e despertares episodicos (GEIRDAL et
al., 2013 apud MOREIRA et al., 2021).

Desse modo, constata-se que anomalias cra-
niofaciais aumentam o risco de obstrucdo das
vias respiratorias e podem levar a sindrome da
apneia obstrutiva do sono. Portanto, € essencial
que esses pacientes recebam cuidados de uma
equipe multidisciplinar composta por cirurgi-
des craniofaciais, fonoaudidlogos, cirurgides-
dentistas e otorrinolaringologistas, com o obje-
tivo de garantir um manejo adequado das vias
respiratorias (ANDRADE et al., 2005).

No que diz respeito aos aspectos estéticos,
¢ importante ressaltar que além das implicacdes
funcionais, eles desempenham um papel signi-
ficativo na geracdo de desafios sociais para 0s
individuos com a sindrome. Assim, esse cena-
rio é influenciado pelos preconceitos que cer-
cam a STC, resultando em situagOes de discri-
minacdo, especialmente no ambiente escolar,
mas também em outros locais publicos. Dentro
desse contexto, é observado que as pessoas afe-
tadas pela sindrome apresentam uma incidéncia
maior de problemas psicol6gicos, como ansie-
dade (principalmente relacionada a inseguranca
constante em relacdo as possiveis reagcdes nega-
tivas de outras pessoas) e depressdo, em com-
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paracdo com outras condicdes genéticas (MO-
REIRA etal., 2021).

Essa realidade ressalta a importancia critica
do acompanhamento psicoldgico para aqueles
afetados por essa anomalia. Esse acompanha-
mento ndo apenas auxilia no enfrentamento dos
estigmas sociais, mas também ¢é fundamental
dada a complexidade do tratamento exigido
para uma sindrome (MOREIRA et al., 2021).

Dessa maneira, é valido pontuar que o diag-
nostico daSTC podeser realizado ja no periodo
pré-natal, por meio da identificacdo de achados
anatdbmicos em exames de ultrassonografia. As-
sim, esses achados podem incluir micrognatia,
alteragbes na orelha, testa inclinada, polihi-
dramnio e fenda palpebral antimongolo6ide
(MAZETTI etal., 2009).

Logo, esse reconhecimento precoce é de
suma importancia, pois permite uma interven-
cao precoce, uma vez que os individuos afeta-
dos pela sindrome podem enfrentar dificulda-
des significativas relacionadas a audic&o, respi-
racao e mastigacdo. Portanto, esses aspectos de-
vem ser priorizados devido a influéncia direta
que essas alteracdes exercem sobre a qualidade
de vida e a eficiéncia das funcdes.

No entanto, é importante ressaltar que o0s
exames de ultrassom podem ndo ser capazes de
distinguir entre tipos semelhantes de disostoses.
Apobs o periodo gestacional, a confirmacéo da
presenca da sindrome pode ser realizada logo
ap6s o nascimento, por meio daavaliacdo dasa-
turacdo de oxigénio, uma vez que dessaturacdes
sdo comuns quando o bebé estd em decubito
dorsal (ALJERIAN & GILARDINO, 2019).

O tratamento daSTC édivididoem trés eta-
pas distintas, com foco primordial na correcao
das desordens funcionais. A primeira etapa
abrange desde 0 nascimento até os dois anos de
idade e concentra-se em procedimentos cirdrgi-
cos para melhorar as questdes relacionadas a
respiracdo e alimentacdo. Isso inclui técnicas

como distracdo osteogénica da mandibula, cor-
recdo daatresia das coanas, queiloplastia, pala-
toplastia e, se necessario, cirurgia palpebral
(YOSHIDAZetal., 2012 apud MOREIRA etal.,
2021).

A segunda etapa abrange a faixa etaria dos
2 a0s 12 anos e tem como objetivo suavizar as
alteracBes no terco superior do rosto. Desse
modo, efetua-se por meio de cirurgias de cirur-
gia nas regides malar, auricular, palpebral e
mandibular. Ademais, em alguns casos em que
a via aérea esta gravemente comprometida, a
distracdo osteogénica damandibula pode ser re-
alizada precocemente para evitar a necessidade
de traqueostomia. Nesse estagio, também se
inicia o cuidado com a saude mental do paciente
(YOSHIDAZetal., 2012 apud MOREIRA etal.,
2021).

A terceira etapa, que ocorre dos treze aos
dezoitoanos, continua o tratamento iniciado an-
teriormente, pois coincide com o encerramento
do crescimento 0sseo craniofacial. Nesse peri-
odo, séo realizadas cirurgias como rinoplastia e
cirurgia ortognatica (YOSHIDA et al., 2012).

E importante destacar que a complexidade
dessas cirurgias, realizadas em um ambiente
multidisciplinar, tem um impacto significativo
na qualidade de vida dos pacientes e de suas fa-
milias. Por contiguidade, geralmente o trata-
mento € iniciado na infancia e se estende até o
crescimento Osseo craniofacial final. No en-
tanto, atualmente, as intervencgdes para recupe-
racdo e tratamento sdo baseadas em um con-
junto limitado de evidéncias, muitas vezes deri-
vadas de relatos de especialistas, estudos e re-
trospectivos (PLOMP et al., 2015).

CONCLUSAO

A Sindrome de Treacher Collins (STC) é
uma condicdo complexa que afeta diversas di-
mensdes da vida dos individuos que a possuem.
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Diante dessa complexidade, estratégias de apo-
io e intervengbes desempenham um papel fun-
damental na melhoria da qualidade de vidae no
enfrentamento dos desafios associados a essa
sindrome.

Nesse Viés, entende-se que as estratégias de
apoio abrangem uma abordagem multidiscipli-
nar, envolvendo profissionais de saude, como
cirurgides craniofaciais, otorrinolaringologis-
tas, fonoaudidlogos, psiclogos e outros especi-
alistas. Dessa maneira, essa equipe trabalha em
conjunto para proporcionar o melhor atendi-
mento possivel, desde o diagnostico precoce até
0 tratamento cirurgico e o suporte psicossocial
continuo.

No que diz respeito as intervencgoes, a ciru-
rgia desempenha um papel crucial na correcéo
das caracteristicas fisicas do STC, como defor-
midades craniofaciais e problemas respirato-
rios. No entanto, é importante considerar que
cada paciente é Unico e pode necessitar de um
plano de tratamento personalizado. Além das
intervengdes cirdrgicas, a reabilitacdo auditiva
e as terapias de fala desempenham um papel
significativo no desenvolvimento adequado da
linguagem e da comunicacao.

Portanto, pontua-se que a STC afeta as es-
truturas derivadas do primeiro e segundo arco
branquial, resultando em disfuncgdes respirato-
rias (que prejudicam o baixo peso corporal dos
individuos e, em muitos casos, levam a distur-
bios do sono), disfungdes mastigatorias (devido
amicrognatias, displasias na articulagdo tempo-
romandibular e ma oclusao), problemas auditi-
vos (expressos por meio de alteracdes na orelha
e no ouvido, que podem resultar em atrasos na
aquisicdo da linguagem) e desafios oftalmol6-
gicos (manifestados por alteracfes anatdmicas
nas orbitas), disfungdes no sistema lacrimal, er-
ros de refracdo e até mesmo perda de Vvisdo)
(MOREIRA etal., 2021).

Essas caracteristicas fisicas frequentemente
desencadeiam problemas psicolégicos devido
aos estigmas sociais e a complexidade do trata-
mento necessario. Diante desse contexto, torna-
se de suma importancia o diagndstico precoce,
uma vez que uma intervengdo antecipada tem
um impacto direto nos resultados terapéuticos.
Além disso, é fundamental garantir que os indi-
viduos afetados pela sindrome tenham acesso a
uma equipe multiprofissional para atenuar as
manifestacdes fisicas dessa anomalia (MORE-
IRA etal., 2021).

Logo, as cirurgias, combinadas com o diag-
nostico precoce da doenga, representam a abor-
dagem mais eficaz para minimizar 0s danos,
proporcionando uma qualidade de vida melhor
para aqueles que enfrentam essa condicéo gene-
tica (MOREIRA et al., 2021).

Ademais, no aspecto psicossocial, o apoio
emocional e psicoldgico é essencial tanto para
os individuos com STC quanto para suas fami-
lias. Por contiguidade, observa-se que a sindro-
me pode resultar em desafios emocionais, como
ansiedade, depressao e dificuldades de sociali-
zacdo, devido as caracteristicas fisicas especifi-
cas dos portadores da condi¢édo. Portanto, a in-
tervencao psicoldgica e o apoio a sade mental
sdo componentes fundamentais do tratamento
como um todo.

Em concluséo, as estratégias de apoio e in-
tervencbes desempenham um papel vital na
abordagem da STC. Logo, a colaboracdo entre
equipes multidisciplinares, intervengdes cirur-
gicas adequadas e suporte psicossocial séo fun-
damentais para melhorar a qualidade de vida
dos individuos afetados pelo STC e para ajuda-
los a enfrentar os desafios fisicos e emocionais
associados a essa sindrome. Em suma, essa
abordagem integral é essencial para proporci-
onar uma vida plena e saudavel aos portadores
do STC.
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