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Streszczenie	
Zaliczany do żuchwowo-twarzowych dyzostoz zespół Treachera Collinsa (TCS) jest autosomalnym 
dominującym zaburzeniem rozwoju czaszki twarzowej. Występuje w populacji ogólnej z częstością 1/50 000 
żywych urodzeń. Zespół ten powstaje na skutek wczesnych zaburzeń embriogenezy pierwszego i drugiego łuku 
skrzelowego. W 40% przypadków stwierdzono rodzinne występowanie zaburzeń, natomiast w 60% choroba ta 
jest wynikiem mutacji de novo w genie TCOF1, na chromosomie 5q32-q33.1. Gen TCOF1 składa się z 26 eksonów 
i koduje białko zwane treacle, złożone z 1411 aminokwasów. Opisano około 116 różnych mutacji TCOF1, 
spośród których najczęstsze są delecje. Obraz kliniczny TCS obejmuje: antymongoloidalne ustawienie szpar 
powiekowych, rozszczep powiek dolnych, zmniejszenie liczby rzęs, „językowate” owłosienie na policzkach, 
podniebienie wysoko wysklepione lub rozszczepione, makrostomię, niedorozwój kości jarzmowej oraz żuchwy, 
niedorozwój ucha zewnętrznego, środkowego, rzadziej wewnętrznego. Pacjenci wymagają wieloetapowego 
leczenia chirurgicznego, na które składa się: plastyka kości twarzy, rekonstrukcja małżowin usznych, korekcja 
antymongoloidalnego ustawienia szpar powiekowych, plastyka rozszczepionego podniebienia, plastyka po
wiek. Poza leczeniem chirurgicznym chorzy wymagają leczenia wielospecjalistycznego z udziałem pediatrów, 
laryngologów, logopedów i ortodontów. Ponieważ zakres i  stopień deformacji obserwowanych w  TCS 
jest rozległy, plan postępowania terapeutycznego powinien być dostosowany do indywidualnych potrzeb 
pacjenta. W pracy przedstawiono analizę 6 rodzin, w których obserwowano TCS. Autorzy przeanalizowali 
płeć i stopień pokrewieństwa chorych oraz zmianę nasilenia zaburzeń rozwojowych w kolejnych pokoleniach.

 
Słowa kluczowe: zespół Treachera Collinsa, dyzostoza żuchwowo-twarzowa, rodzinne występowanie, wady 
wrodzone, czaszka twarzowa

Summary	
Treacher Collins syndrome (TCS), the most common type of mandibulofacial dysostosis, is an autosomal 
dominant disorder of craniofacial development. The estimated incidence in the general population is 1 in 
50,000 live births. This syndrome arise from the first and second branchial arches during early embryogenesis. 
While in 40% of TCS cases previous family history can be demonstrated, the remaining 60% possibly arise 
from de novo mutations of TCOF1 gene, at chromosome 5q32-q33.1. The TCOF1 gene contains 26 exons and 
encodes a 1411 aminoacid protein named treacle. About 116 different mutations were described in literature. 
Most of these mutations are deletions. Clinical features of TCS included: antimongoloid palpebral fissures, 
coloboma of lower eyelids, lower eye lashes, atypical hair growth in form of tongue-shaped processes of the 
hair outline extending toward the cheeks, high of cleft palate, macrostomia, hypoplasia of the malar bones 
or mandible, malformation of external era, otitis media, rare internal ear. The patients need multiple opera-
tions, conducted ordinarily in the following order: reconstruction craniofacial, auricular reconstruction, surgi-
cal correction of antimongoloid palpebral fissures, cleft palate repair, repair of eyelid. Apart from a surgical 
treatment, the patients require a combined multidisciplinary approach with participation of paediatricians, 
laryngologists, speech therapists and orthodontists. Since, the spectrum and degree of deformations related 
to TCS are extensive, a plan of management treatment needs to be tailored to the patients specific problems. 
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Wstęp

Zaliczany do żuchwowo-twarzowych dyzostos 
(mandibulofacial dysostosis, MFD) zespół Tre-
achera Collinsa (TCS) jest autosomalnym do-

minującym zaburzeniem rozwoju czaszki twarzowej(1-7). 
Występuje w populacji ogólnej z częstością od 1/25 000 
do 1/50 000 urodzeń(8,9). Zespół ten jest wywołany nie-
prawidłowym różnicowaniem pierwszego i drugiego 
łuku skrzelowego we wczesnym etapie rozwoju zarod-
kowego(10). Uważa się, że za nieprawidłowe różnicowa-
nie się łuków skrzelowych w zespole Treachera Collinsa 
odpowiadają głównie mutacje sklonowanego w 1996 
roku genu TCOF1(11). W 40% przypadków stwier-
dzono rodzinne występowanie zaburzeń, natomiast 
w 60% choroba ta jest wynikiem mutacji de novo(12). 
Rodzinne występowanie TCS zostało opisane przez 
nielicznych autorów zagranicznych(2,13-20) i krajo-
wych(3,21); są to na ogół opisy poszczególnych przypad-
ków, rzadziej zbiory piśmiennictwa światowego(18). W ni-
niejszej pracy przedstawiono analizę 6 rodzin, w których 
zaobserwowano TCS.

Opis 6 rodzin

Materiał pracy stanowi 13 przypadków rodzinnego wy-
stąpienia zespołu Treachera Collinsa leczonych w Kli-
nice Chirurgii Plastycznej UM w Łodzi. Wiek chorych 
w chwili zgłoszenia się do Kliniki wynosił od 6 miesięcy 
do 28 lat. Wywiad w kierunku działania szkodliwych 
czynników zewnętrznych w czasie ciąży był ujemny. 
U chorych wykonano badanie otolaryngologiczne, au-
diometryczne, radiologiczne oraz CT czaszki. Badania 
psychiatryczne nie wykazały odchyleń od normy. Bada-
nie okulistyczne potwierdziło spostrzeżenia dotyczące 
antymongoloidalnego ustawienia szpar powiekowych. 
Ruchomość gałek ocznych była prawidłowa. Przedni 
odcinek i dno obu oczu bez zmian. Badania audiome-
trycznego nie udało się wykonać u 6-miesięcznej dziew-
czynki, w pozostałych przypadkach badanie wykazało 
obustronne upośledzenie słuchu typu przewodzenio-
wego. Rodzaje wad wrodzonych występujących u po-
szczególnych chorych przedstawiono w tabeli 1.
Leczeniu chirurgicznemu poddano wszystkich opisa-
nych chorych. Przeprowadzono u nich jedną lub więcej 
operacji korekcyjnych twarzy i/lub operacji wytwór-
czych małżowin usznych. U dwóch braci wykonano 
plastykę rozszczepionego podniebienia.

Rodzina I

Córka (IA)

Dziecko lat 4, u którego stwierdzono: nieznaczną asy-
metrię twarzy (niedorozwój żuchwy i kości jarzmowych 
bardziej zaznaczony po stronie prawej), antymongo-
loidalne ustawienie szpar powiekowych oraz wysoko 
wysklepione podniebienie. Obustronny niedorozwój 
małżowin usznych – małżowiny szczątkowe miały po-
stać pionowego fałdu skórno-chrzęstnego. Całkowity 
brak przewodu słuchowego zewnętrznego po stronie 
prawej i szczątkowy przewód po stronie lewej. Bada-
nie CT głowy wykazało także obustronny niedorozwój 
ucha środkowego (brak jam bębenkowych).

In this report, we described 6 families with TSC. The authors analyse gender, degree of kinship patients and 
change a developmental disorders extensive in the following generations.
 
Key words: Treacher Collins syndrome, mandibulofacial dysostosis, familial occurrence, congenital malforma-
tions, craniofacial

Rys. 1. �Sześciomiesięczna dziewczynka z mnogimi wadami 
wrodzonymi: niedrożność nozdrzy tylnych, niedoro-
zwój kości jarzmowych i żuchwy, antymongoloidalne 
ustawienie szpar powiekowych, zniekształcenie 
nosa, rozszczep powiek dolnych, niedorozwój stawów 
skroniowo-żuchwowych, obustronny niedorozwój 
ucha zewnętrznego, środkowego i wewnętrznego
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Matka (IB)

Kobieta lat 28. Zaburzenia rozwoju czaszki twarzowej 
oraz podniebienia podobne jak u córki. Małżowiny 
uszne prawidłowo wykształcone. Obustronnie zwężone 
przewody słuchowe zewnętrzne.

Rodzina II

Córka (IIA)

U 6-miesięcznej dziewczynki stwierdzono: niedroż-
ność nozdrzy tylnych, niedorozwój żuchwy i kości 
jarzmowych, przesunięcie przegrody kostnej nosa na 
stronę prawą, stałe rozwarcie ust związane z niedoro-
zwojem stawów skroniowo-żuchwowych, antymon-
goloidalne ustawienie szpar powiekowych, rozszczep 
powiek dolnych, szczątkowe przewody słuchowe 
zewnętrzne, niedorozwój całych małżowin usznych  
w postaci pionowego fałdu skórno-chrzęstnego (rys. 
1). Z powodu wczesnego dzieciństwa u chorej nie uda-
ło się wykonać badania audiometrycznego. Badanie 
CT wykazało obustronny niedorozwój ucha środko-

wego i ucha wewnętrznego. Na oddziale laryngologii  
u pacjentki przeprowadzono wewnątrznosowe udroż-
nienie nozdrzy tylnych, a następnie ze wzglądu na 
utrzymującą się duszność wykonano tracheotomię.

Ojciec (IIB)

Dwudziestopięcioletni mężczyzna z niedorozwojem żu-
chwy i obu kości jarzmowych. Zmniejszone i umiarkowa-
nie zniekształcone małżowiny uszne. Przewody słuchowe 
zewnętrzne obustronnie zwężone.
Z wywiadu zebranego od ojca dziewczynki uzyskano infor-
mację, że u babki i prababki dziecka ze strony ojca obecny 
był niedorozwój żuchwy oraz upośledzenie słuchu.

Rodzina III

Syn młodszy (IIIA)

Dwuletni chłopiec (rys. 2), u którego stwierdzono: asyme-
trię twarzy (niedorozwój żuchwy, szczęki i kości jarzmo-
wych, bardziej zaznaczony po stronie prawej), antymon-
goloidalne ustawienie szpar powiekowych, obustronny 

Rodzaj wady
I II III IV V VI

IA IB IIA IIB IIIA IIIA’ IIIB IVA IVB VA VB VIA VIA’
Niedorozwój żuchwy + + + + + - - - - + + + -

Niedorozwój szczęki - - - - + - - - - - - + -

Niedorozwój kości jarzmowych + + + + + + + + + - - - -

Niedorozwój stawów skroniowo-żuchwowych - - + - + + - - - - - - -

Zgryz otwarty - - - - + - - - - - + - -

Antymongoloidalne ustawienie szpar powiekowych + + + - + + + + + + + + -

Rozszczep powiek dolnych - - + - - - - - - - - + -

Obustronny skośny ukryty rozszczep twarzy - - - - + + - - - - - - -

Przewody słuchowe zewnętrzne:
– obustronny brak
– jednostronny brak
– obustronnie szczątkowe
– jednostronnie szczątkowe
– obustronne zwężenie
– jednostronne zwężenie

- - - - + - - - - - + - -
+ - - - - - - - - - - - +
- - + - - + - - - - - - -
+ - - - - - - - - - - - -
- + - + - - - + - + - + -
- - - - - - + - + - - - -

Małżowina uszna:
– obustronny niedorozwój całej małżowiny
– jednostronny niedorozwój całej małżowiny
– obustronne zmniejszenie i umiarkowane zniekształcenie
– jednostronne zmniejszenie i umiarkowane zniekształcenie

+ - + - + + - - - - + - -
- - - - - - - - - - - - +
- - - + - - - - - - - - -
- - - - - - - - - - - - -

Niedorozwój ucha środkowego + - + - - - - - - - - - -

Niedorozwój ucha wewnętrznego - - + - - - - - - - - - -

Podniebienie wysoko wysklepione + + - - - - - - - - + + -

Izolowany rozszczep podniebienia - - - - + + - - - - - - -

Niedrożność nozdrzy tylnych - - + - - - - - - - - - -

Tabela 1. Wady wrodzone w grupie badanej 
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skośny ukryty rozszczep twarzy, stałe rozwarcie ust zwią-
zane z niedorozwojem stawów skroniowo-żuchwowych, 
zgryz otwarty, rozszczep podniebienia, szczątkowe mał-
żowiny uszne w postaci pionowego fałdu skórno-chrzęst-
nego i brak przewodów słuchowych zewnętrznych.

Syn starszy (IIIA’)

U starszego o rok brata (rys. 2) stwierdzono: niedorozwój 
kości jarzmowych, antymongoloidalne ustawienie szpar po-
wiekowych, obustronny skośny ukryty rozszczep twarzy, stałe 
rozwarcie ust związane z niedorozwojem stawów skroniowo-
-żuchwowych, rozszczep całkowity podniebienia. Zniekształ-
cenie i niedorozwój górnego bieguna obu małżowin usznych 
oraz zwężenie przewodów słuchowych zewnętrznych.

Matka (IIIB)

Dwudziestoczterolenia kobieta z niedorozwojem kości 
jarzmowych i antymongoloidalnym ustawieniem szpar 
powiekowych. Małżowiny uszne prawidłowo wykształ-
cone. Lewy przewód słuchowy zwężony.

Rodzina IV

Syn (IVA)

Chłopiec 14-miesięczny z niedorozwojem kości jarz-
mowych i antymongoloidalnym ustawieniem szpar 
powiekowych. Małżowiny uszne prawidłowo wykształ-
cone, zaś przewody słuchowe zewnętrzne zwężone.

Ojciec (IVB)

Dwudziestosiedmioletni mężczyzna z zaburzeniami roz-
woju czaszki twarzowej podobnymi jak u syna. Małżowiny 
uszne prawidłowo wykształcone. Prawy przewód słucho-
wy zwężony.

Rodzina V

Córka (VA)

Pięcioletnia dziewczynka, u której stwierdzono: niedoro-
zwój żuchwy, antymongoloidalne ustawienie szpar po-
wiekowych. Małżowiny uszne prawidłowo wykształcone, 
ale przewody słuchowe zewnętrzne obustronnie zwężone.

Matka (VB)

U 21-letniej kobiety stwierdzono: niedorozwój żuchwy, 
antymongoloidalne ustawienie szpar powiekowych, 
zgryz otwarty (rys. 3), podniebienie wysoko wyskle
pione. Niedorozwój małżowin usznych w postaci pio-
nowego fałdu skórno-chrzęstnego oraz brak przewo-
dów słuchowych zewnętrznych.

Rodzina VI

Siostra (VIA)

U 4-letniej dziewczynki stwierdzono: niedorozwój żu-
chwy i szczęki, antymongoloidalne ustawienie szpar 
powiekowych, rozszczep powiek dolnych, podniebienie 
wysoko wysklepione. Małżowiny uszne prawidłowo wy-
kształcone, przewody słuchowe zewnętrzne zwężone.

Brat (VIA’)

U 1,5-rocznego chłopca stwierdzono: szczątkową mał-
żowinę uszną prawą w postaci pionowego fałdu skórno- 
-chrzęstnego i brak przewodu słuchowego zewnętrznego.

Omówienie

Barry i wsp. w 1889 roku jako pierwsi opisali rodzin-
ne występowanie TCS u matki i córki(13). Począwszy 

Rys. 2. Rodzeństwo z TCS

Rys. 3. Zgryz otwarty
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od końca lat 40. ubiegłego wieku zaczęły się pojawiać 
kolejne prace dotyczące dziedzicznego występowania 
TCS. Betlejewska i wsp. opisali TCS u matki, córki 
oraz siostry matki(21). Hansen i wsp. opisali przypadek 
TCS u rodzeństwa i ich matki(14). Murty i wsp. dono-
szą o TCS u ojca, u jego 2 braci, a później u syna(15). 
Franceschetti, Streeters, Debusmann i Mahoney także 
opisują przypadki dziedziczne(16). Opisano też rodzi-
ny, w których zespół ten występował w kilku pokole-
niach(2,17-18). Doniesienia o rodzinnym występowaniu 
TCS ukazują się również w piśmiennictwie ostatnich 
lat. Maudi i wsp. przedstawili przypadki TCS występu-
jącego u ojca i syna(19). Chaabouni i wsp. zaprezento-
wali 4 przypadki tego zespołu, w tym jeden występu-
jący rodzinnie(20). Materiał Kliniki Chirurgii Plastycznej 
w Łodzi obejmuje 31 chorych z TSC, a wśród nich 13 przy
padków rodzinnego wystąpienia tego zespołu.
W materiale własnym obserwowano nieznacznie częst-
sze występowanie TCS u potomstwa kobiet z tym ze-
społem (rodziny: I, III, V) niż u potomstwa mężczyzn 
z TCS (rodziny: III, IV). Podobne obserwacje poczyni-
li Rovin i wsp., którzy cytują 11 prac z piśmiennictwa 
światowego. Autorzy donoszą, że w 2/3 przypadków 
zespół Treachera Collinsa rozwija się u dzieci chorych 
matek. Badacze podkreślają, że częstsze występowanie 
TCS u potomstwa matek z tym zespołem jest trudne 
do wyjaśnienia, ale może sugerować wpływ selektywnej 
śmierci gamet na dziedziczenie choroby w kolejnych 
pokoleniach(18).
W 4 spośród 6 opisywanych rodzin (rodziny: I, II, III, 
IV) obserwowano nasilenie ekspresji fenotypu TCS  
w kolejnych pokoleniach. Prawidłowość ta była szcze-
gólnie wyraźnie zaznaczona w rodzinie, w  której 
TCS obserwowano w 4 pokoleniach (prababka, 
babka, ojciec, córka). U prababki i babki obecny był 
niedorozwój żuchwy oraz upośledzenie słuchu (dane 
tylko z wywiadu), ojciec prezentował dodatkowo nie-
dorozwój kości jarzmowych i zniekształcenie małżo-
winy usznej. Z kolei u 6-miesięcznej córki obserwo-
wano bardzo liczne anomalie rozwojowe. Podobnie 
Hansen i wsp. opisali skrajnie ciężki przypadek TCS 
u niemowlęcia (wrodzony brak nosa i uszu, hipopla-
zja żuchwy, szczelina tęczówki, naczyniówki i nerwu 
wzrokowego) oraz łagodniej wyrażony fenotyp TCS 
u matki(14).
Opisano również rodziny, w których różnica w stopniu 
ciężkości wad wrodzonych w kolejnych pokoleniach 
dotyczyła głównie narządu słuchu(3,15,17,21). Gryczyński 
i Kruk opublikowali pracę, w której na podstawie ob-
serwacji 18 chorych z TSC omówili stan słuchu w tym 
zespole(4). Betlejewska i wsp. obserwowali różne wady 
wrodzone ucha zewnętrznego u 3 chorych z TCS nale-
żących do tej samej rodziny(21). W badaniach własnych 
do oceny zniekształceń małżowiny usznej wykorzy-
stano kliniczny podział anomalii ucha zewnętrznego 
i zaburzeń współistniejących zaproponowany przez 

Kruk(22-24). W przypadku 2 rodzin obserwowano niedo-
rozwój i zniekształcenie całej małżowiny usznej u dzieci 
i brak tej wady u rodziców (rodziny: I, III). Ojciec jednej 
dziewczynki ze szczątkowymi małżowinami usznymi 
miał tylko umiarkowane zniekształcenie małżowin (ro-
dzina II). Obserwowano także różny stopień niedoro-
zwoju przewodu słuchowego zewnętrznego u spokrew-
nionych chorych.
Mimo że własne obserwacje i doniesienia innych au-
torów wskazują na nasilenie zaburzeń rozwojowych 
u potomstwa chorych z TCS, to obserwowane są po-
jedyncze przypadki wystąpienia łagodniejszej postaci 
zespołu w kolejnym pokoleniu. W przedstawianym ma-
teriale obserwowano jeden taki przypadek (rodzina V). 
U 5-letniej dziewczynki stwierdzono niedorozwój żu-
chwy i przewodu słuchowego zewnętrznego oraz anty-
mongoloidalne ustawienie szpar powiekowych. Matka 
dziecka prezentowała dodatkowo wysoko wysklepione 
podniebienie, zgryz otwarty i niedorozwój małżowin 
usznych. Z kolei Murty i wsp. opisują prawidłowe wy-
kształcenie się przewodów słuchowych zewnętrznych 
u 3-miesięcznego chłopca z TCS oraz zaburzenia roz-
wojowe przewodów słuchowych u ojca i dwóch braci 
ojca z tym zespołem(15).
W analizowanym materiale odnotowano przypadek 
rodzeństwa z wadami rozwojowymi czaszki twarzo-
wej, którego rodzice byli fenotypowo zdrowi (rodzina VI).  
U siostry obserwowano: niedorozwój żuchwy 
i szczęki, antymongoloidalne ustawienie szpar po-
wiekowych, rozszczep powiek dolnych, podniebienie 
wysoko wysklepione. U młodszego brata stwierdzo-
no natomiast zaburzenie rozwojowe całego ucha ze-
wnętrznego po prawej stronie. Podobny przypadek 
opisali Splendore i wsp.(25) Autorzy ci podkreślają, 
że wystąpienie TCS u  rodzeństwa, którego rodzice 
nie prezentują wad wrodzonych czaszki twarzowej, 
sugeruje możliwość autosomalnie recesywnego dzie-
dziczenia zespołu.
Własne obserwacje potwierdzają fakt dziedziczenia 
TCS, ale nadal nie dają wskazówek na temat jednorod-
nego schematu dziedziczenia tego zespołu. W analizo-
wanym materiale rozpoznanie TCS zostało ustalone 
w oparciu o obecność typowych dla zespołu zaburzeń 
rozwojowych. Wydaje się jednak uzasadnione, iż w ro-
dzinach dotkniętych TCS należałoby w przyszłości 
przeprowadzać także badania genetyczne. Mogą one 
ostatecznie wyjaśnić, jakie czynniki genetyczne są od-
powiedzialne za rodzinne występowanie TCS i dzie-
dziczenie zespołu z pokolenia na pokolenie. Pomimo 
iż nasza wiedza na temat dziedziczenia TCS jest nie-
pełna, to nie ulega wątpliwości, iż dodatni wywiad ro-
dzinny w kierunku TCS jest ważnym czynnikiem ryzyka 
wystąpienia tego zespołu u potomstwa. Wielu autorów 
jest zgodnych, iż rodziny z kręgu ryzyka powinny być 
objęte poradnictwem genetycznym, a w wybranych 
przypadkach inwazyjną diagnostyką prenatalną(15,20,26).
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Wnioski

1. �Dodatni wywiad rodzinny w kierunku TCS jest waż-
nym czynnikiem ryzyka wystąpienia tego zespołu 
w  kolejnym pokoleniu. Dlatego możliwość dziedzi-
czenia TSC powinna być znana rodzinom dotknię-
tym tym zespołem i planującym potomstwo.

2. �W rodzinach dotkniętych TCS istnieje duże ryzyko 
nasilenia się objawów zaburzeń rozwojowych w ko-
lejnych pokoleniach.

3. �TCS częściej rozwija się u potomstwa kobiet z tym 
zespołem niż u potomstwa chorych mężczyzn.
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