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Treacher Collins syndrom
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Treacher Collins syndrom er en arvelig tilstand som fgrer til manglende
eller ufullstendige kinnbein, underutviklet mellomansikt og helt eller
delvis, manglende ytre grer.

Senter for sjeldne diagnoser
www.sjeldnediagnoser.no
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TREACHER COLLINS SYNDROM (TCS)

Treacher Collins syndrom er en kraniofacial tilstand, som
kjennetegnes av ufullstendige kinnbein, liten hake, og misdannelse
av ytre grer. Syndromet omfattes ogsa av forandringer i blgtdeler
og muskler i ansiktet. Misdannelsene er symmetriske. TCS medfgrer
ofte hgrselstap. Operasjoner og annen behandling vil kunne bedre

de fleste funksjoner.

Tilstanden gir ulik grad av et annerledes utseende.

Forekomst

Ngyaktig forekomst er ikke kjent,
men basert pa et internasjonalt
anslag, skulle det tilsier at det i
Norge fgdes cirka ett barn i aret,
like mange jenter som gutter.

Arsaker

Det er kjent at genfeil i ett av tre
gener forarsaker Treacher Collins
syndrom (TCS): TCOF1 og POLR1C
eller POLR1D. 80-90 % av personer
med TCS har genfeil i TCOF1, mens
omkring 10 % har genfeil i et av de
to sistnevnte.

Om denne brosjyren

TCS regnes som en arvelig tilstand.
| de fleste tilfeller (ved genfeil i
TCOF1 og POLR1D) er arvegangen
ved TCS autosomal dominant. Ved
denne arvegangen vil genfeilen
dominere over det normale arve-
anlegget. Det betyr at nar en
person med den dominante gen-
feilen far barn, er det 50 % risiko

i hvert svangerskap, uavhengig av
kjgnn, at barnet arver genfeilen og
far tilstanden. Mange autosomalt
dominante tilstander skyldes en
nyoppstatt genfeil hos personen
som har tilstanden, og da har ingen
av foreldrene genfeilen. Ved TCS er
dette tilfellet hos omkring 60 %.

Brosjyren er utarbeidet av Senter for sjeldne diagnoser i samarbeid
med seksjon for barnenevrokirurgi og avdeling for plastikk- og
rekonstruktiv kirurgi ved Oslo universitetssykehus — Rikshospitalet.

Beskrivelsen i denne brosjyren gjelder ikke alle med diagnosen. Det
kan veere store forskjeller innen én og samme diagnose. Vi forsgker
her a beskrive det som er mest typisk; det som er utfordrende eller
annerledes. Det som fungerer greit, blir ikke beskrevet like omfattende.



Ved TCS forarsaket av genfeil

i POLR1C er arvegangen auto-
somalt recessiv (ca. 1 % av

tilfeller med TCS). Ved denne
arvegangen har barnet arvet ett
sykdomsfremkallende gen (dvs.

et gen med en genfeil) fra hver

av foreldrene. Foreldrene er som
oftest selv friske, men de er beerere
av det sykdomsfremkallende genet.
Hvert barn de far sammen, har

25 % risiko for a fa det sykdoms-
fremkallende genet i dobbelt

dose og dermed bli syk, 25 %
sjanse for a vaere helt frisk med to
normale gener og 50 % risiko for a
veere frisk baerer av ett sykdoms-
fremkallende og ett normalt gen.

Ved arvelige tilstander kan alle med
TCS, deres foresatte eller andre
slektninger, fa tilbud om genetisk
veiledning i regi av Nasjonal
behandlingstjeneste for kirurgisk
behandling ved kraniofaciale
misdannelser (Craniofacialt team)
ved Oslo universitetssykehus,
Rikshospitalet, som ogsa kan
henvise til genetisk avdeling ved
hjemsted. Fastlege eller lege ved
lokalsykehus kan ogsa henvise

til genetisk veiledning ved et
regionsykehus.

| svangerskap med gkt risiko for
TCS, er fosterdiagnostikk mulig hvis
den sykdomsgivende genfeilen i
familien er kjent.

Hvordan stilles diagnosen?
Diagnosen stilles ut fra kliniske
funn og bildeundersgkelser.
Gentest kan i de fleste tilfeller
bekrefte diagnosen.

Er det mistanke om TCS, skal
barnet henvises til Nasjonal
behandlingstjeneste for kirurgisk
behandling ved kraniofaciale
misdannelser (Craniofacialt team)
ved Oslo universitetssykehus,
Rikshospitalet. Teamet har nasjonal
behandlings og oppfglgingsansvar
for alle med sjeldne misdannelser

i hode- og halsomradet. Der finnes
spesialister innen nevrokirurgi,
plastisk kirurgi, ansikts og kjeve
kirurgi, @re nese hals sykdommer,
gyesykdommer, genetikk, logopedi,
tannhelse og radgiver fra Senter
for sjeldne diagnoser. Tidligst
mulig kontakt er viktig for a kunne
planlegge rett behandling.

Tegn og symptomer

Tilstanden varierer i alvorlighets-
grad fra helt mild til mer alvorlig,
ogsa innen samme familie.

Ansikt: Hos de fleste er kinnbeina
og kinnbuen underutviklet. |
tillegg er underkjeven liten. Fordi
kinnbeina er sma, skraner ytre
gyekrok nedover, og ansiktet kan
virke smalt. Haken er liten og
tilbaketrukket. Underkjeven vokser
ikke i samme takt som overkjeven.



Misdannelsene i ansiktet er
symmetriske.

Luftveier: Underkjeven er
underutviklet, derfor kan tungen,
som har en normal stgrrelse, falle
tilbake i svelget og stenge for
luftveiene.

Ansiktsknoklenes manglende

vekst gj@r at luftveiene blir trange.
Dette forsterkes ytterligere ved
infeksjoner nar slimhinnene hovner
opp. Det er vanlig med snorking

og surklende pust, og noen kan fa
pustestopp under sgvn.

@ye/syn: Hos 60-70 % er synet
normalt.

Personer med TCS har ofte gyne
som skraner nedover. Noen kan

ha en underutvikling av gyet som
kan fgre til synstap. Underutvikling
av gynene forekommer pavirker
bade i stgrrelse og utvikling av
selve gyet. Spalte (colobom) i nedre
gyelokk er vanlig og gjgr at gynene
ikke lukkes helt, og de blir derfor
tgrre.

@vre gyelokk kan «henge» (ptose).
@yevipper kan mangle helt eller
delvis.

@re/hgrsel: Det indre gret er
som regel normalt. Det ytre gret
kan mangle, veere lite, eller ha en

uvanlig form og veaere lavt plassert.
@regangene kan mangle helt eller
delvis, og mellomgret kan vaere
misdannet. Dette gir en varierende
grad av hgrselshemming.

Munn, svelg og tenner: Gapet kan
veere stort, og hos 30 % er ganen
hgy og smal med ganespalte. Suge,
bite-, tygge- og svelgevansker
forekommer.

De anatomiske forholdene i
munn, svelg og nesehule kan gi
talevansker. Talen og utviklingen
av denne kan ogsa pavirkes av
hgrselshemming.

Underkjeven er liten og tilbake-
trukket, og tennene far liten plass.
Dette gir overbitt, som krever
behandling. Munntgrrhet er vanlig.

Behandling og oppfglging

De fleste med Treacher Collins vil
trenge tverrfaglig behandling og
oppfelging over lang tid. Derfor
skal alle barn med mistanke

om TCS henvises til Nasjonal
behandlingstjeneste for kirurgisk
behandling ved kraniofaciale
misdannelser (Craniofacialt team)
ved Oslo universitetssykehus,
Rikshospitalet. Teamet har

det nasjonale behandlings- og
oppfalgingsansvar for alle pasienter



med sjeldne misdannelser i hode/
halsomradet. | teamet finnes
spesialister innen nevrokirurgi,
plastikkirurgi, ansikts- og kjeve-
kirurgi, ¢re-nese-hals-sykdommer,
gyesykdommer, genetikk, logopedi,
tannhelse og radgiver fra Senter for
sjeldne diagnoser.

Tidligst mulig kontakt er viktig for a
kunne planlegge rett behandling.

Operasjoner: Noen med TCS
ma opereres som nyfgdte fordi
luftveiene er for trange.

Kirurgisk behandling av ansiktet
skjer trinnvis og prioriteres etter
alvorlighetsgrad. Operasjoner

i ansiktet endrer utseendet i
varierende grad.

Pust og sgvn: Det er ngdvendig a
sikre frie luftveier. Dette gjgres ved
at barnet:

e legges skratt, det vil si at over-
kroppen er hgyere enn magen

e |egges i mageleie under sgvn,
til tross for anbefalinger om det
motsatte i nyfgdtperioden

e bruker en pustemaskin om
natten (CPAP - continuous
positive airway pressure).

e jalvorlige tilfeller far en tracheo-
stomi (apning i luftrgret pa
halsen )

e inoen tilfeller far framflyttet av
underkjeven, om ngdvendig; for
a bedre pustefunksjonen

e fjerner polypper og mandler hvis
ngdvendig

Pustestopp (sgvnapnoe) er vanlig.
Darlig sgvn far konsekvenser for
hvile og vekst, og for hjernens
oksygenopptak. Pust og sgvn

skal fglges opp systematisk, for
eksempel ved et sgvnlaboratorium.
For de fleste minsker problemene
med pusting i takt med at ansiktet
og munnhulen vokser.

Tenner/munnhule: Underutviklet
underkjeve gir ulike utfordringer
nar det gjelder tenner og bitt.
Operasjon og tannregulering kan
derfor bli ngdvendig.

Flere har redusert spyttproduksjon
som gir munntgrrhet og som pa sikt
kan gi hull i tennene. Det kan vaere
til hjelp a drikke mye vann, tygge
tyggegummi (sukkerfritt), skylle
med munnskyllevann, ha gode
tannvaner med bruk av tanntrad
og fluor, unnga rgyking og bruke
sugetabletter uten sukker. Tidlig
kontakt med tannhelsetjenesten,
gjerne ved 1-2 ars alder, anbefales
for a etablere gode tannhelsevaner.



Ernzering: Pa grunn av endrede
forhold i munn og luftveier, planlagt
eller pagaende behandling, kan

det vaere vanskelig a spise, spesielt
hos de minste barna. Det er viktig a
ivareta en sa normal spiseutvikling
som mulig. Kostholdet ma
tilpasses og noen ganger vil sonde-
ernaring veere aktuelt. Ernaering

er viktig for normal vekst og
utvikling. Oppfglging av klinisk
ernzeringsfysiolog for a tilrettelegge
kosten anbefales, saerlig hvis spise-
problemene strekker seg over tid.

@re/horsel: Nedsatt hgrsel skal
behandles fra nyfgdtalder. Det
finnes et enkelt hgreapparat som
monteres pa et elastisk harband.
Harsel og hgrselshjelpemidler skal
folges opp jevnlig. Rekonstruksjon
av ytre gre skjer fra cirka 10 ars
alder.

Barn med hgrselsnedsettelse

har bruk for spesialpedagogisk
hjelp. Ta derfor tidlig kontakt med
pedagogisk-psykologisk tjeneste,
PPT, som kan veilede eller henvise
videre.

@ye/syn: Syn skal fglges opp
jevnlig. @yedraper brukes for a
holde hornhinnen fuktig. Spalten i
gyelokket kan sys sammen.

Mestring i hverdagen

A fa et barn med en

sjelden og alvorlig

diagnose som Treacher
Collins syndrom kan oppleves
som utfordrende. Fordi diagnosen
er synlig, vil mange synes at det
er vanskelig stadig 8 mgte andre
menneskers reaksjoner. | tillegg
ma de ivareta egne fglelser og
bekymringer.

| den fgrste fasen er det viktig at
begge foreldre far kontakt med
helsepersonell som har kunnskap
om diagnose og behandling.
Informasjon om hvordan diagnosen
kan pavirke barnets utvikling og
familiens hverdag er ogsa sentral
for at foreldre skal mestre sin rolle
som barnets stgttepersoner.

Apenhet om diagnosen

Det anbefales a veere apen om
diagnosen slik at det skapes
muligheter for a dele tanker,
spgrsmal eller reaksjoner med
familie og venner.

Foreldre som har bearbeidet egne
folelser, vil lettere kunne forsta og
ta imot barnets reaksjoner og vaere
i stand til @ hjelpe dem videre.

Kunnskap om egen diagnose, og
gode svar nar noen spgr, er nyttige
bidrag pa barnets vei til mestring
og et selvstendig liv.



Barnet bgr derfor lere seg et
enkelt svar pa hva det kan si nar
noen spgr om diagnosen eller
utseendet. For eksempel: «Jeg er
fodt med en diagnose som gjgr at
hendene mine ser sann ut. Ellers er
jeg akkurat som deg».

Ungdomstid

Tenarene er en sarbar fase og
mange er redde for a skille seg ut.
A ha en diagnose som medfgrer
behandling i denne tiden kan vaere
spesielt krevende. Ungdom med
TCS ma ngdvendigvis gjennom
kirurgisk behandling som kan
endre utseendet ogsa i tendrene.
Dette kan vaere en psykologisk
pakjenning og virke inn pa identitet
og selvfglelse.

Etter hvert som ungdommen

blir eldre, er det viktig med mer
kunnskap om egen diagnose for a
kunne ta ansvar for behandling i
voksen alder.

Livskvalitet

Tilfredshet med eget utseende
henger ikke ngdvendigvis sammen
med hvor synlig en diagnose er .
Barnets, ungdommens eller den
voksnes tilfredshet med eget
utseende kan dermed bygges opp
og styrkes uavhengig av hvor synlig
diagnosen er.

Livskvalitet kan styrkes ved

god informasjon om diagnose

og behandling. Sosial stgtte,
nettverk og hjelp til a finne gode

og hensiktsmessige mestrings-
strategier gjgr det mulig a leve godt
med diagnosen.

Ta gjerne kontakt med Senter for
sjeldne diagnoser for radgiving
eller for a fa hjelp til a finne gode
samtalepartnere lokalt.

Brukerforening

¢ Gjennom Norsk Craniofacial
Forening kan man fa kontakt
med andre foreldre og familier
som er i en lignende situasjon.
www.craniofacial.no

Litteratur

(Du finner lenkene til bgkene under
diagnosen Treacher Collins pa
sjeldnediagnoser.no)

Boken «Kraniofaciala
missbildningar» er utarbeidet av
Sahlgrenska Universitetssjukhuset
i Ggteborg. Malgruppen er
foreldre og pargrende til barn
med kraniofacial misdannelse.
Formalet med boken er a gi svar
pa noen sentrale spgrsmal om
kraniofaciale diagnoser og forklare
om behandlingsmetoder.

Last ned boken fra vare nettsider
(43 sider, pdf)




Boken «Et annat ansikte» er

utgitt av Mun-H-Center - et svensk
kompetansesenter for sjeldne
diagnoser knyttet til munn og
ansikt. Boken belyser i hvilken grad
vare liv pavirkes av utseendet vi
har fatt. Boken bygger pa intervjuer
med ungdommer som er fgdt med
ulike former for misdannelser i
ansiktet. Les mer om boken pa
www.mun-h-center.se.

Boken «Et annerledes utseende»
inneholder bade personlige
refleksjoner om livet med et
annerledes utseende og fagstoff
om hva det innebzerer a leve med
slike tilstander. Boken har vaert et
samarbeidsprosjekt mellom Frambu
kompetansesenter for sjeldne
diagnoser, TRS kompetansesenter for
sjeldne diagnoser og Senter for
sjeldne diagnoser. Boken er gratis

og kan bestilles direkte fra senteret.

Last ned PDF-utgaven (64 sider)
fra www.sjeldnediagnoser.no.

«Skolestartboka» er gitt ut av
Senter for sjeldne diagnoser,

som et bidrag til a fa til en bedre
overgang fra barnehage til skole
for barn med sjeldne diagnoser
og funksjonsnedsettelser. Den kan
lastes ned fra vare nettsider eller
bestilles fra vart senter.

Denne brosjyren som PDF-fil

Nyttige lenker

e Gjennom Norsk Craniofacial
Forening kan man fa kontakt
med andre foreldre og familier
som er i en lignende situasjon.
www.craniofacial.no

e E-leeringskurs, primaert for
skolepersonell
Nyttig for deg som jobber med
et barn som har en craniofacial
diagnose i 1. eller 2. klasse,
f.eks. som f@rskoleleerer, laerer,
assistent, SFO-ansatt, helsesgster
eller PPT-radgiver.
sieldnediagnoser.no

e TAKO-senteret ved Lovisenberg
sykehus i Oslo er nasjonalt
kompetansesenter for oral helse
ved sjeldne medisinske tilstander
(SMT).
http://tako.no

e Craniofacialt team, Oslo
universitetssykehus -
Rikshospitalet
Sgk etter “craniofacialt team” pa
oslo-universitetssykehus.no.

¢ Funksjonshemmedes
fellesorganisasjon
http://www.ffo
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SENTER FOR SJELDNE DIAGNOSER

- et tverrfaglig, landsdekkende kompetansesenter, som tilbyr
radgivning, informasjon og kurs til pasienter, pargrende,
helsepersonell og andre tjenesteytere.

Alle kan ta kontakt uten henvisning eller spesiell avtale.

Senteret innhenter og samordner
fagkunnskap om og erfaringer med
de sjeldne diagnosene, og formidler
informasjonen gjennom radgivning,
kurs, hefter, videoer og nettsider.

Radgivning

Vi gir rad og veiledning ved hen-
vendelser pa telefon og e-post,

i mgter pa senteret, i pasientens
lokalmiljg og pa videokonferanse.

Kurs

Vi arrangerer kurs om medisinsk
informasjon og generelle temaer
som mestring, kosthold, fysisk
aktivitet, trygder og rettigheter og
tilrettelegging i barnehage, skole og
arbeidsliv.

Forskning og utvikling (FoU)
Gjennom vare forsknings- og
utviklingsprosjekter samler vi
kunnskap om levekar for vare
diagnosegrupper. Vi formidler nye
internasjonale forskningsresultater
og resultater av egne prosjekter.

Brukermedvirkning
Vi samarbeider med enkeltbrukere,
pargrende og brukerorganisasjoner.

Nasjonal kompetansetjeneste
Vi er et av ni sentre i Nasjonal
kompetansetjeneste for sjeldne
diagnoser. Informasjon om sjeldne
diagnoser far du ogsa gratis pa
tjenestens telefon: 800 41 710.

Senter for sjeldne diagnoser
- en del av Nasjonal kompetanstjeneste
for sjeldne diagnoser

G S:il\?ersitetssykehus
023075340
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