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RESUMO 

Os autores apresentam dois ca-
sos de Disostose Mandíbula Fa-
cial ocorridos numa mesma fa-
mília. Irmãos com diferença de 
4 anos apresentam forma aborti-
va da síndrome (2° caso) e forma 
completa (-I? caso). 

UNITERMO 

Síndrome de Berry 
Agenesia Bilateral Facial 
Síndrome de Franceschetti 
Disostose Mandíbula Facial 
Síndrome de Treacher Collins 
Síndrome de Franceschetti — Zwah-
len — Klein 

INTRODUÇÃO 

Apresentamos dois casos de Di-
sostose Mandíbulo Facial ocorridos 
numa família, residentes em Campo 
do Coelho, Distrito de Nova Fribur-
go, Estado do Rio de Janeiro. 

Destina-se tal apresentação a 
maior divulgação desta anomalia 
congênita, que compromete estrutu-
ras de complexo mandíbula facial, 
pouco estudada entre nós. 

Para melhor compreensão ante-
cedemos nossa casuística, realizan-
do pequena revisão bibliográfica, um 
resumo de sua etiopatogenia, suas 
formas e características clínicas, 
sua forma clínica padrão e seu tra-
tamento. 

REVISÃO BIBLIOGRÁFICA 

O primeiro caso descrito sobre 
esta anomalia foi publicado por Ber-
ry, em 1889, e ocorreu numa mãe e 
filha. Mostrava fissura palpebral in-
ferior, coloboma no canto externo 

da pálpebra inferior, e aplainamento 
da face à nível da região malar. 

Collins, em 1900, relatou também 
dois casos. Denominou-se de Síndro-
me de Treacher Collins. Seus pa-
cientes apresentavam coloboma pal-
pebral e pronunciada hipoplasia de 
malar, gerando acentuado aplaina-
mento da face. 

Em 1923, Lima e Monteiro des-
crevem o que seria o primeiro caso 
totalmente desenvolvido desta sín-
drome, como sendo um distúrbio de 
desenvolvimento branquial. 

Franceschetti e Zwahlen, em 
1944, definiram esta síndrome como 
uma entidade clínica distinta deno-
minando-a Disostose Mandíbulo Fa-
cial (DMF). Revisaram os casos pu-
blicados e adicionaram dois novos. 
O primeiro mostrava total desenvol-
vimento das características de sín-
drome e o segundo uma forma atípi-
ca. O caso completo, posteriormen-
te, serviu de padrão para caracte-
rizar esta Síndrome. 

Starr e Saunders associam a Di-
sostose Mandíbulo Facial à Tríade 
de Buco-Maxibo-AuriculareaSíndro-
me do I e II arcos branquiais. 

ETIOLOGIA 

Esforços têm sido realizados pa-
ra explicar os vários defeitos pre-
sentes na Disostose Mandíbula Fa-
cial, baseados na multiplicidade de 
fatores tais como: carência alimen-
tar materna, coalescência do cordão 
amniótico, exposição materna ao 
RX, pressão sobre o feto, posição 
fetal, variação de temperatura, vá-
rios medicamentos, doenças virais, 
hemorragia uterina, tumores, etc... 

O fator mais valorizado pelos 
autores é sem dúvida o hereditário. 
Em cerca de 50% dos casos apre-
sentados por Franceschetti em sua 
monografia sobre o assunto, sugere' 

a hereditariedade incidindo em famí-
lias. Raros são os casos isolados. 

Dos autores revistos por nós, vi-
mos diversos exemplos que compro-
vam o caráter hereditário desta sín-
drome: Berry: mãe e filha; Isako-Leo-
pold, Mahoney e Price: avó, pai e 
filha; Lima e Monteiro: dois irmãos. 

Parece não haver dúvida sobre 
a hereditariedade desta síndrome 
mas existe considerável discordân-
cia sobre a natureza da transmissão 
genética. 

Franceschetti, Brocher e Lein 
(1947) acreditam ser um gen domi-
nante autossomial com 100% de pe-
netrância, com aumento de risco 
quando afeta as mulheres e diminui-
ção, quando afeta os homens. Szla-
zak (1953) teoriza que esta síndrome 
é transmitida por gen dominante 
através da linha materna (Sex lin-
ked). Rogers (1964) diz que esta 
anormalidade é transmitida por gen 
dominante irregular com variação na 
expressividade, o que explicaria as 
suas diversas formas. Iliades afirma 
ser um gen autossomial dominante 
e de penetrância incompleta com va-
riação na sua expressão. Seu cará-
ter dominante é bem demonstrado 
por Debusmam ao relatar nove casos 
em três gerações consecutivas em 
uma mesma família, aumentando de 
severidade nas gerações consecuti-
vas. Debusmam notou também, na 3! 
geração um gen mutante com efeito 
letal, já que os três casos desta ge-
ração morreram. Brohm e Kluska 
concordam com os resultados de 
Desbumam, quando aquele afirma so-
bre um gen estável, de baixa pene-
trância, com manifestação irregular, 
num caso de uma irmã fenitipicamen-
te normal com filho portador de 
DMF. 
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PATOGENIA 

A exata seqüência de eventos 
embriológicos que aparecem interli-
gados com este grupo de deformi-
dades ainda é obscura. Um desenvol-
vimento normal da região aroficial 
depende do mesoderma do 12 e 22 
arcos branquiais e de sua extensão 
e direção de migração. 

A conclusão geral é que os defei-
tos na DMF são resultantes da ex-
pressão genética no retardo ou fa-
lência da diferenciação dos tecidos 
adjacentes por volta do segundo mês 
de gravidez. 

Franceschetti (1949) e Brigge 
(1952) acreditam no resultado do 
controle genético sobre os defeitos 
na ossificação dos casos da face de-
rivado do mesoderma visceral na 72 
semana intra uterina. Stark e Saun-
ders (1962) acreditam ser devido a 
deficiência do mesoderma nos arcos 
branquiais. Mann (1943) diz que a 
síndrome é própria do retardo ou 
falência da diferenciação do meso-
derma visceral da maxila durante ou 
depois do estágio de 50 milímetros 
(mais ou menos 12 semanas). Harri-
son (1951) descreveu um caso indivi-
dual em que o defeito ocorreu de-
pois do período de desenvolvimento, 
entre 30 a 50 milímetros, associado 
a uma "concentração de efeitos" que 
determinaria a extensão e o número 
de deformidades. Rogers (1964) afir-
ma que a forma completa da DMF 
envolve os 12 e 22 arcos branquiais 
e especula a hipótese da ocorrência 
antes da época determinada por 
Mann, talvez na 42 semana. 

Em contraste as teorias impli-
cando distúrbios primariamente no 
mesoderma, McKenzie (1958), Mc-
Kenzie e Graig (1955) acham que a 
ausência de hipoplasia da artéria es-
padial deva ser a causa dos danos 
nas estruturas do 12 arco, ocorrendo 
esta deficiência vascular, principal-
mente entre a 32 e 52 semana. Poswi-
Ilo (1974) através de estudos histo-
lógicos, demonstrou que a contro-
vérsia sobre o defeito na artéria es-
padial explicaria uma má formação 
como a microssomia hemifacial mas 
não a Disostose Manclibulo Facial e, 
levantou a hipótese do defeito ser 
na migração das células da crista 

neural. McKenzie e Craig mostraram 
algumas dificuldades com esta teo-
ria. A parte mais criticada é que o 
arco zigomático e mandíbula e os 
tecidos moles já teriam sido deter-
minados pela crista neural. A pré de-
terminação para falta de estruturas 
seria esperada como deficiência nas 
estruturas medianas o que não são 
comuns na DMF. 

Grabb afirma que geralmente os 
portadores desta Síndrome não 
apresentam alterações mentais. 

FORMAS CLÍNICAS 

Completa: total desenvolvimento do 
complexo típico da Disostose Mandf-
bulo Facial. São os casos, por exem-
plo, citados por Lima e Monteiro 
(1923), Van Lint e Hennebert (1936), 
McEnery e Brennemann (1937). 

Lima e Monteiro: 

• pálpebra oblíqua com angula-
ção anormal; 

• colobomas de pálpebras infe-
rior; 

• agenesia de mandíbula; 
• deformidades de orelha; 
• depressão na margem inferior 

orbi tária. 

Van Lint: 

• colobomas em ambas as pálpe-
bras superiores e discreta na 
pálpebra inferior; 

• atrofia dos 2/3 da margem me-
dial da pálpebra inferior; 

• pavilhão auricular, rudimentar 
na direita e ausência quase 
completa e esquerda; 

• canal auditivo externo ausente 
nos dois lados; 

• dificuldade de audição, mudo; 
• achatamento do ângulo fronto 

nasal; 
• linha de cabelo extendendo em 

direção à parte externa da 
mandíbula. 

McEnery e Brennemann: 

• idem anteriores; 
• fenda palatina (12 caso); 
• ausência de abertura de condu-

to auditivo (22 caso). 

Incompleta: tem-se menos desen- 
volvimento de todas as caracterís- 
ticas da síndrome. A aparência da 

orelha é quase normal mas a audição 
imperfeita. Os casos relatados por 
Collins se encaixam aqui. Tinham 
pálpebras em formato de "S" com 
fendas congênitas simétricas na por-
ção externa e defeito de desenvol-
vimento do malar. 

Abortiva: demonstram somente 
anormalidades de pálpebras. São os 
casos de Berry (1889), isakowitz 
(1927) e Schachter (1947). Esse tipo 
é de especial importância porque de-
monstra claramente a origem heredi-
tária desta síndrome e seu caráter 
dominante. 

Unilateral: acontece somente num 
dos lados da face. Brohm e Kluska 
relatam um caso como sendo ascen-
dente de outro de desenvolvimento 
completo. 

Atípicas: derivam das formas t ransi-
c ionais que não demonstram anoma-
lias de pálpebras ou outras caracte-
rísticas peculiares. Talvez não de-
vessem ser consideradas como DMF. 

Características Clínica e Radio-
gráfica Padrão: caso completo de 
Franceschetti e al: 
— Fissura palpebral oblíqua lateral 

(anti mongolóide) com coloboma 
na porção externa das pálpebras 
inferiores e raramente nas superio-
res. 

—Hipoplsia dos ossos faciais espe- 
cialmente o malar e a mandíbula. 

— Má formação do ouvido externo, 
ocasialmente médio e interno. 

— Macrostomia, palato alto, posição 
anormal e maloclusão dentária. 

— Fístula cega entre os ângulos da 
boca e a orelha. 

— Crescimento capilar atípico em 
forma de língua extendendo-se até 
as bochechas. 

—Eventualmente outras anomalias 
associadas, tais como: fendas fa-
ciais, anomalia de esqueleto. 

CARACTERÍSTICAS 
RADIOGRÁFICAS 

—Malares com deficiência macros-
cópia e assimetria de desenvolvi-
mento. 

—Agenesia do osso malar com falta 
de fusão dos arcos mandibulares. 
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— Ausência dos ossos palatinos. 
— Fendas palatinas. 
—Hipogênese ou as vezes agenesia 

mandibular. 
— Seios paranasais subdesenvolvi-

dos. 
— Mastóides com características in-

fantis e esclerose, não pneumati-
zadas. 

—Ossículos do ouvido ausentes. 
— Cóclea e aparelho vestibular defi-

cientes. 
— Calota craniana normal. 

TRATAMENTO 

O tratamento preconizado pelos 
autores consultados limita-se a re-
construção dando prioridade à devo-
lução das condições estéticas e fun- 

cionais de sobrevivência ao pacien-
te. Primariamente, tratamento da 
fenda palatina. Após erupção dentá-
ria, tratamento ortodôntico deverá 
ser instituído para correção dos ar-
cos dentários. Com  a erupção dos 
dentes permanentes, por volta dos 
14 anos, a deformidade da mandíbula 
deveria ser corrigida por osteotomia 
para fechamento da mordida aberta 
(open bile), micrognatia e genioplas-
tia associadas. Posteriormente, en-
xerto ósseo e cartilaginoso serão 
usados para correção da hipoplasia 
dos malares e finalmente, correção 
plástica das orelhas e condutos au-
ditivos. 

CASO 

RQS, filho homem de mãe com 

27 anos e pai 32 anos, branca, casa-
da, brasileira, natural do Estado de 
Rio de Janeiro, moradora em Campo 
de Coelho, distrito rural de Nova Fri-
burgo, Rio de Janeiro. 

Data de Nascimento: 25 de setembro 
de 1985. 
Perímetro Cefálico: 35 centímetros. 
Comprimento: 52 centímetros. 

Peso ao nascer: 3570kg. 

Parto à termo, recém nato AIG. 

Transpélvica normal. 

Cor branca. 

Anomalias congênitas encontra-
das no complexo maxilo facial, por 
ocasião da primeira consulta ainda 
na maternidade e seu aspecto radio-
gráfico: (Fotos de 1 a 5). 

FOTO 1 — PA radiográfico, mostrando a hipoplasia dos ossos 

malares. 

FOTO 2 — RX lateral mostra a ausência de Pneumatização da 

mastóide e hipoplasia do osso malar. 

FOTO 3 — Vista de frente mostra fenda palatina, ausência do 

osso malar e presença de sonda de alimentação naso-

gástrica. 

FOTO 4 — Vista lateral esquerda apresenta colobama palpebral, 
hipoplasia de osso malar, microtia com imperfuração 

do conduto auditivo externo, e sonda de alimentação 
nasográstrica. 
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FOTO 5 — Vista lateral direita apresenta 
coloboma, hipopiasia do osso 
malar, microtia com ausência 
de conduto auditivo externo, hi-
poplasia de mandíbula dando 
aspecto "perfil de pássaro". 

— Agenesia bilateral dos malares. 
— Agenesia do conduto auditivo ex-

terno bilateral. 
— Microtia bilateral. 
— Fenda palatina posterior (Stafilo-

Squisis). 
—Obstrução Nasal direita. 
—Ausência dos seios paranasais. 
—Hipoplasia dos ramos verticais e 

horizontais da mandíbula. 
— Hipoplasia dos malares. 
— Ausência de pneumatização dos 

mastóides. 

DADOS FAMILIARES 
E DO PRÉ-NATAL 

RQS, é o segundo filho do casal. 
A mãe relata uso de anticoncepcio-
nais durante 4 anos, entre o primeiro 
e o segundo filho. No pré-natal fez 
sua primeira consulta no 5° mês gra-
videz sendo-lhe prescrita vitaminas 
e analgésico por queixar-se de dor 
abdominal e nos membros inferiores. 
Nenhuma referência a viroses, doen-
ças cutâneas, processo hemorrági-
cos ou uso de medicamentos casei-
ros ou não, apenas queda de sua pró-
pria altura batendo com o lado es-
querdo do corpo no chão. Seu mari-
do é trabalhador rural, não tabagista 
ingerindo em média duas doses de 
aguardente ao dia. Na lavoura utili-
za-se de várias substâncias químicas 
em pó e em líquido. Dos anteceden-
tes familiares refere um filho do ir-
mão do avô paterno do menor apre-
sentava fenda palatina. A presença 

FOTOS— Vista lateral direita, hipoplasia 
de malar, coloboma de pálpebra 
inferior, e pavilhão auricular de 
aspecto normal. 

TABELA 1 

Disostose Mandfbuio Facial 

Forma Padrão 
(Franceschetti 	e 	al) 

	

1: caso 	2: caso 

	

(completa) 	(incompleta) 

Coloboma Palpebral 
Fenda Palpebral 

Anti mongolóide 
Agenesia de Malar 
Hipoplasia da Mandíbula 
Deformidade de Orelha 
Canal Auditivo Externo 

Ausente 
Extensão Capilar à 
Bochecha 

Macrostomia, Palato 
alto e maloclusão 
dentária 

Fístula cega entre 
ângulos da boca e 
orelha 

	

+ 	 + 

	

+ 	 + 

	

+ 	 + 

	

+ 	 + 

	

+ 	— 

	

+ 	— 

— 

	

— 	— 

	

— 	— 

	

Fenda 	Ausência 
palatina 	de Cílios 
posterior 	Inferiores 
Obstrução 
nasal à 
direita 

do 1° filho do casal numa consulta 
ambulatorial subseqüente nos deu a 
oportunidade de verificar que este 
também era portador da Disostose 
Mandíbula Facial, embora conside-
rado normal pelos pais, e que tor-
nou-se o nosso 2? caso. 

2? CASO 

RQS, masculino, branco, 4 anos 

FOTO 6— Vista de frente apresentando 
colobomas em ambas pálpebras 
inferiores (em forma "S" inversi-
do), hipopiasia de malar e fenda 
oblíqua antimongolóide. 

FOTO 7 — Vista lateral esquerda, apresen-
ta fenda palpebral, hipopiasia 
de malar e pavilhão auricular 
de aspecto normal. 

apresenta as seguintes característi-
cas maxilo facial, embora de com-
portamento psico-social normal pa-
ra a idade e sem outras alterações: 
— Coloboma palpebral. 
— Fenda palpebral antimongolóide. 
— Ausência de cílios nas pálpebras in-

feriores. 
Hipoplasia dos malares. 

— Condutos auditivos normais. 
—Orelhas normais. 
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DISCUSSÃO 

Disostose Mandíbulo Facial é 
uma síndrome congênita que envolve 
e compromete estruturas oriundas 
do 1? e 2° arcos branquiais e, se ca-
racteriza por apresentar, principal-
mente, hipoplasia dos malares, da 
mandíbula, alterações das orelhas e 
conduto auditivo externo, fenda pal-
pebral antimongolóide, coloboma 
palpebral, ausência de cílios nas pál-
pebras inferiores e extensão capilar 
cutânea nas bochechas. Pode apre- 

sentar-se com características com-
pletas, como se enquadra o nosso 
primeiro caso descrito ou através 
das outras formas incompletas, 
abortiva —aqui encaixamos o nosso 
segundo caso —atípicas e unilateral. 
Tem origem hereditária (gen domi-
nante autossomial) de acordo com 
a maioria dos autores consultados, 
podendo aumentar seu grau de seve-
ridade nas gerações consecutivas 
sendo este fato perfeitamente obser-
vado em nossos casos, que da forma 
abortiva do 2? caso (primogênito) 

transformou-se em forma completa 
no 2° filho do casal (1° caso) o que 
explicaria a evolução de formas in-
completas ou abortiva, em formas 
completas podendo transformar-se 
em gen mutante com efeito letal. 
(Tab.1) 

SUMMARY 

The authors make a review of 
the literatura on "Dysostose Mandí-
bulo Facial" and present two cases 
of the same family. 
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