La sindrome di Treacher Collins

Parliamo qui di una rara malattia genetica che altera la conformazione del volto

e le corrette funzioni degli organi che li hanno sede. Il trattamento di questa sindrome
é multidisciplinare, con Uintervento del chirurgo, del logopedista e dell’ortodontista.
La qualita di vita dei pazienti variera a seconda della gravita dei sintomi e della

tempestivita delle terapie
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asindrome di Treacher Collins

¢ una rara malattia genetica

che colpisce lo sviluppo del
volto, delle orecchie, degli occhi e,
in certi casi, altre strutture. E causata
da alterazioni nei geni TCOFI,
POLRI1C o POLRI1D, che influenza-
no la formazione delle ossa facciali e
dei tessuti molli. Questa condizione
prende il nome dal medico Edward
Treacher Collins, che la descrisse per
la prima volta nel 1900. E anche co-
nosciuta come disostosi mandibulo-
facciale o sindrome di Franceschetti.

Circa il 40% dei casi di Treacher
Collins ¢ ereditato da un genitore
che possiede la mutazione genetica,
con una modalita di trasmissione
autosomica dominante. Tuttavia, la
gravitd dei sintomi puo variare no-
tevolmente anche all'interno della
stessa famiglia. Alcuni possono essere
portatori della mutazione senza pre-
sentare sintomi evidenti, ma possono
comunque trasmetterla ai figli. Nel
restante 60% dei casi, la mutazione
si verifica spontaneamente, senza una
storia familiare della malattia. In rari
casi la trasmissione pud avvenire in
maniera autosomica recessiva, il che

significa che entrambi i genitori de-
vono essere portatori della mutazione
affinché il bambino sviluppi la sin-
drome. La malattia ¢ molto rara, con
un'incidenza di circa 1 neonato ogni
50.000. Colpisce indistintamente

maschi e femmine e non ha legami
con l'origine etnica. Gli studi hanno
evidenziato che l'etd paterna avanzata
potrebbe rappresentare un fattore di
rischio aggiuntivo.

I pazienti con la sindrome di Trea-
cher Collins possono presentare una
serie di caratteristiche fisiche e fun-
zionali che variano in gravita.
¢ Anomalie facciali. Mascella e

mento di dimensioni ridotte
(micrognazia), zigomi poco svi-
luppati, occhi leggermente in-
clinati verso il basso, naso poco
pronunciato.




*  Problemi alla bocca e al pala-
to. Difficolta nella masticazione,
nell'apertura della bocca e possi-
bili anomalie dentali, come den-
ti mancanti o sovrapposti.

e DPalpebre cadenti (coloboma
palpebrale). Occhi rivolti verso
il basso con maggiore esposizio-
ne della parte inferiore dell'oc-
chio, aumentando il rischio di
secchezza e infezioni oculari.

*  Malformazioni delle orecchie.
Padiglioni auricolari poco svi-
luppati o assenti, condotti uditi-
vi stretti o chiusi, perdita dell’u-
dito di grado variabile.

* Difficolta respiratorie. Sono
causate dalla conformazione del-
le vie aeree superiori, che posso-
no provocare apnee notturne o
difficolta respiratorie nei neonati
e nei bambini piccoli.

* Problemi nell’alimentazione.
Difficolta a succhiare e a deglu-
tire, con possibili conseguenze
sulla crescita e sul peso del bam-
bino.

*  Disturbi della vista e dell’udi-
to. Molti bambini presentano
strabismo, miopia, ipermetropia
o astigmatismo. Fino al 50% svi-
luppa una perdita dell’'udito, che
puo influenzare lo sviluppo del
linguaggio.

Diagnosi e terapie

La diagnosi della sindrome di
Treacher Collins pud avvenire gia
alla nascita, grazie all’osservazione
delle caratteristiche fisiche del neo-
nato. In alcuni casi, puo essere indi-
viduata prima della nascita tramite
ecografle avanzate o test genetici
prenatali.

Il trattamento della sindrome di
Treacher Collins ¢ multidisciplinare
e mira a migliorare la qualita della
vita dei pazienti attraverso diversi
interventi.

*  Supporto ortodontico.

e Chirurgia ricostruttiva. Miglio-

ra l'aspetto del volto e la funzione
della bocca e delle vie respiratorie.

e Distrazione mandibolare. EF’

una tecnica chirurgica che allun-
ga progressivamente la mandibola
per migliorare la respirazione e la
masticazione.

e Chirurgia oculare e palpebrale.

Corregge le anomalie degli occhi
e previene problemi di secchezza
o infezioni.

* DProtesi acustiche e chirurgia

dellorecchio. Migliora I'udito e
facilita la comunicazione.

*  Terapia logopedica. Fondamen-

tale per aiutare i bambini con
problemi di linguaggio dovuti alla
perdita dell’'udito o alle anomalie
della bocca.

Serve

per correggere anomalie dentali
e migliorare la funzionalita della
mascella.
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Le prospettive di vita

La prognosi e la qualitd della vita
degli individui affetti dalla sindrome
di Treacher Collins variano a secon-
da della gravitd delle manifestazioni
cliniche e dell’accesso tempestivo a
cure specialistiche. Nei casi piu lievi,
un intervento precoce e un adeguato
supporto medico consentono ai pa-
zienti di condurre una vita normale.
Nei casi pitt complessi, il supporto ri-
abilitativo e I'adeguata assistenza chi-
rurgica fanno progredire significati-
vamente la qualita di vita. Il sostegno
psicologico e sociale per il paziente e
la famiglia gioca un ruolo fondamen-
tale, cosi come la sensibilizzazione
della comunita su questa rara condi-
zione genetica. La collaborazione tra
i diversi specialisti e un approccio
personalizzato per ogni paziente sono
essenziali per garantire un trattamen-
to efficace e migliorare la prognosi a
lungo termine. ®




