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Franceschetti-Klein syndrome: Imaging findings
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RESUMO

A sindrome de Franceschetti-Klein (SFK) teve
somente em 1900 as suas principais caracteristicas
descritas por E. Treacher-Collins. E uma doenca
autossdmica dominante rara que compromete o
desenvolvimento craniofacial e apresenta uma
incidéncia de cerca de 1 caso para cada 50.000
nascidos vivos. Sdo consideradas caracteristicas
obrigatdrias: fissuras palpebrais obliquas em posicao
antimongoldide; anomalias da palpebra inferior com
a presenca de colobomas ou alterages nos cilios;
hipoplasia da maxila e mandibula. Este estudo teve
como objetivo descrever todas as caracteristicas
clinicas da SFK através de imagens para facilitar o
pronto reconhecimento da sindrome. Apresentamos
um relato de caso de um paciente de seis anos com
todas as caracteristicas clinicas da sindrome de
Franceschetti-Klein. Ainda que as manifestacdes
clinicas sejam tipicas, a presenca de todos os achados
ndo é rara e a descricdo escrita e ilustrativa favorece

0 pronto reconhecimento da sindrome.

ABSTRACT

The Franceschetti-Klein syndrome (FKS) had
its main features described by E. Treacher-
Collins in 1900. The FSK is a rare, autosomal
dominant disease that affects the craniofacial
development and has an incidence of about 1
case per 50,000 live births. Are considered
mandatory features: oblique palpebral fissures
in antimongoloid position; lower eyelid
abnormalities with the presence of colobomas or
changes in eyelashes; hypoplasia of the maxilla
and mandible. This study aimed to describe all
clinical features of FSK through images to
facilitate the early recognition of the syndrome.
We present a case report of a six-year patient
with all the clinical features of Franceschetti-
Klein syndrome. Although clinical
manifestations are typical, the presence of all
findings is not common and the written
description and illustrative favors the prompt
recognition of the syndrome.
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Palavras-chave: Ossos da face, Coloboma, Disostose Mandibulofacial, Doencas

Otorrinolaringologicas.

INTRODUCAO

A sindrome de Franceschetti-Klein (SFK) foi inicialmente descrita em casos isolados
por Thompsom em 1846, Toynbee em 18472 e Berry em 1889%, porém foi somente em 1900
que 0S componentes essenciais e as principais caracteristicas da sindrome foram descritas por
E. Treacher-Collins®.

A primeira revisdo extensa das caracteristicas clinicas da sindrome foi realizada por
Franceschetti e Klein em 1949, que também cunharam o termo Disostose mandibulofacial para
descrever a sindrome®. Dessa forma, a sindrome é conhecida por sindrome de Treacher-Collins
no Reino Unido e na América e por sindrome de Franceschetti-Klein no restante da Europa®.

A sindrome de Franceschetti-Klein € uma doenca autossbmica dominante que
compromete o desenvolvimento craniofacial. Apresenta uma incidéncia de cerca de um caso
para cada 50.000 nascidos vivos’. A SFK ocorre, na maioria das vezes, como uma mutac&o de
novo enquanto que em cerca de 30% dos casos existe histdria familiar para a doenga®.

As caracteristicas clinicas originalmente descritas para a doenca sdo: 1) fissuras
palpebrais obliquas em posicdo antimongoloide com auséncia parcial ou total dos cilios
inferiores; 2) hipoplasia dos ossos faciais especialmente da maxila ou mandibula; 3)
malformacdo do pavilh&o auricular com implantacdo baixa e, ocasionalmente, malformacéo do
ouvido médio e interno; 4) macrostomia com palato ogival, implantacdo anormal dos dentes e
méa-oclusdo dentaria; 5) projecdo do couro cabeludo na parte lateral das bochechas(6).
Entretanto, consideram-se como caracteristicas obrigatorias para a sindrome: 1) fissuras
palpebrais obliquas em posi¢do antimongoloide; 2) anomalias da péalpebra inferior com a
presenca de colobomas ou alteragdes nos cilios; 3) hipoplasia da maxila e mandibula®.

Apresentamos, aqui, 0 caso clinico de uma crianga que apresenta todas as caracteristicas
clinicas da sindrome de Franceschetti-Klein e descrevemos os achados por meio de texto e
imagem por fotos e tomograficas com o objetivo de facilitar o pronto reconhecimento da

sindrome.

APRESENTACAO DO CASO
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As informacdes contidas neste relato de caso foram obtidas por meio de revisdo do
prontudrio, entrevista com o paciente e seus familiares, registro fotografico do enfermo e da
tomografia e revisdo da literatura. O presente relato de caso foi aprovado pelo comité de ética
(n°3.256.100/CAAE: 01994918.9.0000.5369) e teve autorizagdo dos pais e responsaveis pelo
paciente para a sua realizacao.

Masculino, seis anos, filho de pais ndo consanguineos, sem historia de intercorréncias
gestacionais ou de parto e sem historia familiar de comprometimentos genéticos ou
neuroldgicos, que apresentou todas as caracteristicas clinicas da sindrome de Franceschetti-
Klein.

Em vista frontal da foto do paciente (Figura 1) é demonstrada hipoplasia dos 0ssos
faciais com fissura palpebrais obliquas em posicdo antimongoloide e em vista lateral mostra a
hipoplasia mandibular e malformacdo da orelha externa. As imagens de tomografia
computadorizada multislice sem contraste com janela 6ssea (Figura 2) ilustram as fossas
mandibulares direita e esquerda rasas; o condilo mandibular direito achatado e irregular, a
lateroversdo para a esquerda do condilo mandibular esquerdo; a atresia de coana direita por
placa 6ssea; a verticalizacdo dos condutos auditivos externos e a hipoplasia das estruturas da
orelha média; a solucdo de continuidade no palato duro a direita; a massa polipoide no conduto

auditivo externo esquerdo e a fusdo das vértebras cervicais C3 e C4.

Figura 1 - Vista frontal e lateral do paciente com a sindrome de Franceschetti-Klein.
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Legenda: (A) Vista frontal do paciente mostrando hipoplasia dos ossos faciais com fissura
palpebrais obliquas em posicdo antimongoloide e (B) vista lateral mostrando hipoplasia

mandibular e malformacao da orelha externa.

Figura 02 - Tomografia computadorizada do paciente com a sindrome de Franceschetti-Klein.

Legenda: Imagens de tomografia computadorizada multislice sem contraste, com janela 6ssea.

(A) Fossas mandibulares direita e esquerda rasas; Condilo mandibular direito achatado e

irregular, latero-versdo para a esquerda do condilo mandibular esquerdo; (B) Atresia de coana
direita por placa 0ssea; (C) Verticalizacdo dos condutos auditivos externos (ilustracdo apenas
do lado direito) e hipoplasia das estruturas da orelha média; (D) Solucdo de continuidade no
palato duro a direita (seta branca); (E) Massa polipdide no conduto auditivo externo esquerdo

(seta) e (F) Fusdo das vértebras cervicais C3 e C4.

DISCUSSAO
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Considerando-se a histéria clinica, o exame fisico e neuroldgico e a tomografia,
concluiu-se que o quadro apresentado pelo paciente se tratava de um caso tipico da sindrome
de Franceschetti-Klein com todas as caracteristicas clinicas.

A SFK é uma desordem congénita grave do desenvolvimento craniofacial caracterizada
por numerosas anomalias do desenvolvimento que so restritas a cabeca e ao pesco¢o. Em 78%
dos casos ha hipoplasia da mandibula e em 81% do zigomatico, que muitas vezes acarretam
em alteracdes dentarias e ogivais. Anormalidades oftalmolégicas sdo comuns, sendo que em
89% dos casos apresentam fissuras palpebrais obliquas em posicdo antimongoloide, com
anomalias da palpebra inferior em 69% dos casos, além de uma escassez em cilios mediais
(69%). Outras caracteristicas clinicas da SFK incluem altera¢cdes na forma, tamanho e posicao
das orelhas externas, que sdo frequentemente associados com atresia dos canais auditivos
externos e anomalias dos ossiculos do ouvido médio®.

Além da suspeita clinica, o diagnostico pode ter auxilio de imagens radiograficas e
exames moleculares. O uso de radiografias craniofaciais, particularmente da posicdo
occipitomental, é Gtil na deteccdo de hipoplasias faciais. Ainda, 0os exames moleculares,
facilitaram o diagnoéstico pré e pos-natal. Anélises moleculares revelaram que TCOF1 consiste
de um quadro de leitura aberta 4233pb abrangendo 26 éxons em que mais de 130 mutacdes
familiares especificas foram amplamente documentadas, auxiliando amplamente o diagndstico,

principalmente quando associado ao ultrassom pré-natal®.

COMENTARIOS FINAIS

Ainda que as manifestac@es clinicas sejam tipicas, a presenca de todos os achados ndo
é considerada rara e a descri¢do escrita e ilustrativa favorece o pronto reconhecimento da

sindrome.
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