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1. Ce este sindromul Treacher Collins?

Sindromul Treacher Collins (sau Disostoza Mandibulofaciala) este o afectiune genetica
rara care afecteaza dezvoltarea oaselor si tesuturilor fetei. De obicei, apare la una din
50.000 de nasteri vii. Sindromul apare ca urmare a formarii incomplete a pometilor,
maxilarului si structurii urechii in timpul dezvoltarii embrionare In uterul mamei.

Cea mai comuna conceptie gresita in randul publicului, legata de sindromul Treacher
Collins (TCS), este prezenta dizabilitatii intelectuale. Inteligenta persoanelor afectate de
TCS este de obicei complet normala. O persoana afectata poate merge la scoala, poate
avea o cariera si se poate implica in relatii sociale.

2. Care sunt simptomele sindromului Treacher Collins?

Cea mai proeminenta caracteristicd a TCS este simetria simptomelor, deoarece
simptomele sunt prezente pe ambele parti ale fetei (bilateral). Severitatea simptomelor
poate varia foarte mult intre cazuri, de la o afectiune usoara la unii indivizi, pana la
crearea unui tablou clinic mult mai sever la altii. Principalele simptome sunt:

- Structura ochiului: Inclinarea pleoapelor in jos, crestéturi in pleoapa inferioara
(colobom) si gene lipsa sau rare pe partea inferioara.

- Oasele faciale: Subdezvoltarea sau lipsa dezvoltarii pometilor (hipoplazie
malara) si consecventa cadere a obrajilor.

- Structura mandibulara: O mandibula inferioara foarte mica (micrognatia) si
retrasa (retrognatia).

- Urechi: Mici, malformate sau complet absente (microtia). in plus, inchiderea sau
ingustarea canalului auditiv extern poate fi observata frecvent.

- Simtul auzului: Diferentele in structura urechii medii cauzeaza pierderea
conductiva a auzului la aproximativ 40-50% dintre persoanele afectate de TCS.

3. Cum este diagnosticat sindromul Treacher Collins?

Diagnosticul se face de obicei la nastere sau imediat dupa, prin examinare clinica.
Medicii cauta prezenta trasaturilor faciale mentionate mai sus (pleoape inclinate in jos,
maxilar mic, structura caracteristica a urechilor) si verifica daca acestea se manifesta
simetric.



Imagistica diagnostica: O radiografie sau o tomografie computerizata (TC sau
CT) poate fi folosita pentru a examina structura osoasa si a sustine diagnosticul.
Testarea genetica: Diagnosticul definitiv se face prin detectarea unor modificari
ale genelor TCOF1, POLR1B, POLR1C sau POLR1D prin teste de diagnostic
genetic molecular.

Prenatal: Diferentele semnificative in structura fetei fatului sau o crestere
excesiva a lichidului amniotic (polihidramnios) in timpul urmaririi prin ecografie
potridica suspiciuni si pot permite un diagnostic prenatal.

4. Mostenirea genetica: exista un risc pentru familie?

Mutatii noi (de novo): Sindromul Treacher Collins este o afectiune genetica, insa
nu se dezvolta intotdeauna din cauza mostenirii familiale. Aproximativ 60% dintre
cazuri apar prin asa-numitele mutatii "de novo". Astainseamna ca nici mama, nici
tatal nu au sindromul, iar schimbarea materialului genetic are loc complet
aleatoriu in timpul dezvoltarii sarcinii. In aceste cazuri, este important ca péarintii
sa nu se Tnvinovateasca, acest proces nu depinde de ei sau de ceea ce au facut
sau nu au facut.

Mostenirea autosomald dominanta: in majoritatea cazurilor (peste 90%),
mostenirea este "autosomal dominanta". Este de obicei asociata cu modificari ale
genelor TCOF1, POLR1B sau POLR1D. Daca unul dintre parinti are o modificare
genetica asociata cu acest sindrom, riscul ca sindromul sa se dezvolte la fiecare
copil este de 50%. Daca parintii unui prim copil afectat nu prezinta simptome
clinice sau modificari genetice asociate, riscul pentru copii viitori este destul de
scazut, desi ar trebui considerat putin mai mare decat in populatia generala, din
cauza posibilitatii mozaicismului pe linie germinala la parinti (mutatia este
prezenta doar in unele celule germinale).

Mostenirea autosomala recesiva: Rareori (1-2% din cazuri), sindromul poate fi
transmis pe o cale "autosomala recesiva", caz in care ambii parinti sunt purtatori.
Modificarile sunt detectate in genele POLR1C sau POLR1D. Daca ambii parinti,
mama si tatal, sunt purtatori (heterozigoti), chiar daca nu au dezvoltat sindromul,
fiecare ccopil are un risc de 25% sa il dezvolte si un risc de 50% s fie purtator. in
acest tip de mostenire, persoanele purtatoare nu prezinta de obicei simptome.

Risc general: Daca o persoana afectata decide sa aiba copii, riscul de atransmite
aceasta afectiune poate ajunge pana la 50%, in functie de tipul mostenirii. Prin
urmare, este important ca familiile afectate sa beneficieze de consiliere genetica
bazata pe teste genetice moleculare si evaluari clinice.



5. Consiliere genetica si plan familial

Consilierea genetica este extrem de importanta pentru persoanele diagnosticate cu TCS
si familiile acestora. Riscul de recidiva al sindromului variaza in functie de tipul de

mostenire pe care il prezinta in fiecare familie. Deoarece existd cazuri de mostenire

dominanta si cazuri de mostenire recesiva, se recomanda analizarea mamei, tatalui si

copiilor, pentru a oferi sfaturi genetice definitive si mai precise:

Evaluarea riscului: Specialistii genetici determina ratele de risc pentru alti
membri ai familiei sau descendenti viitori prin examinarea arborelui genealogic si
efectuarea testelor moleculare.

Optiuni prenatale: Daca schimbarea genetica (mutatia) din familie este
cunoscuta, diagnosticul poate fi pus in timpul sarcinii prin prelevarea vilozitatilor
coriale sau amniocenteza.

Diagnostic genetic preimplantational (PGD): Folosind metodele FIV (fertilizare
invitro), embrionii pot fi analizati genetic inainte de a fiimplantati in uterul mamei,
permitand astfel selectia embrionilor care nu vor dezvolta sindromul.

6. Riscuri si urmarire (De ce este important?)

Sindromul Treacher Collins nu este doar o problema estetica, ci necesita si o

monitorizare reglementatda a anumitor nevoi medicale. O abordare multidisciplinara

(specialist otorinolaringolog, chirurg estetician, ortodont, specialist genetic etc.) este

esentiala.

1.

3.

Siguranta cailor respiratorii: La copiii mici, o mandibula mica si o limba care
poate cadea pe spate pot bloca caile respiratorii. Aceasta situatie poate duce la
apnee in somn sau dificultati de respiratie. Monitorizarea respiratiei Tnca de la
nastere este extrem de importanta.

Nutritie: Structura maxilarului, uneoriinsotita de o despicatura a palatului, poate
cauza dificultati de supt siinghitire bebelusilor. Pot fi necesare sticle speciale sau
suport nutritional pentru a asigura o nutritie adecvata si cresterea in greutate.

Auz si vorbire: Anomaliile din urechea externa si medie pot cauza pierderea
auzului. Utilizarea aparatelor auditive Tn stadii incipiente este esentiala pentru
dezvoltarea limbajului si vorbirii. Terapia logopedica poate fi, de asemenea,
adesea necesara .



4. Sanatatea ochilor: inchiderea necorespunzétoare a pleoapelor poate cauza
uscaciunea corneei (stratul transparent al ochiului). Pentru a preveni problemele
de vedere, ochii trebuie mentinuti umezi, iar examenele oftalmologice trebuie
efectuate regulat.

5. Sprijin psihosocial: Desi inteligenta persoanelor afectate de TCS este la niveluri
normale, diferentele vizibile ale fetei pot duce la izolare sociala sau hartuire din
partea colegilor. Sprijinul psihologic pentru familie si copil, insotit de
constientizarea publica, este esential pentru o viata sociala sanatoasa.

Aceasta brosura este o sursa generala de informatii, pregatita cu scopul de a creste
gradul de constientizare despre sindromul Treacher Collins. Totusi, trebuie mentionat ca
informatiile pe care le contine nu inlocuiesc sfatul, diagnosticul sau tratamentul medical
profesional. Gestionarea TCS si urmarirea acestuia ar trebui sa fie personalizate, tinand
cont de starea de sanatate a fiecaruia, severitatea simptomelor (deoarece prezinta
diferente mariintre indivizi), istoricul familial si profilul genetic.

Tratamentul, calendarul interventiilor chirurgicale (de exemplu, varsta stabilita pentru
reconstructiile urechii externe sau maxilare) si intervalul dintre vizitele de urmarire
mentionate Tn aceasta brosura reflecta date standard. Medicul sau echipa cranio-faciala
pot stabili termene diferite in functie de nevoile clinice ale pacientului.

Consultati specialistul sau echipa multidisciplinara pentru orice decizii sau procese de
urmarire legate de sanatatea dumneavoastra.

Realizat de: Sonia Maria DUMA, Elif UNLU, Prof. Dr. Fatma SILAN

REFERINTE

1. Barbosa, M., Jabs, E. W., & Huston, S. (2004). Sindromul Treacher Collins.
[Ultima actualizare: 20 iunie 2024]. in: Adam M.P., Bick S., Mirzaa G.M., si altii
(editori), GeneReviews® [Internet]. Universitatea din Washington, Seattle.

2. Jones, M. C. (2021). "Sindromul Treacher Collins si tulburari conexe". in: J. C.
Carey, A. Battaglia, D. Viskochil, & S. B. Cassidy (editori), Cassidy si Allanson's
Management of Genetic Syndromes (editia a 4-a, pp. 927-936). John Wiley & Sons,
Inc.

3. Orfanet. (2020). Sindromul Treacher-Collins. Seria de rapoarte Orphanet,
colectia Boli Rare. Acces: orpha.net



