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ABSTRACT
Radiological case report

Cleidocranial dysostosis (CCD) is a rare inherited congenital disorder that presents an autosomal dominant
pattern with variable expressivity. Clinically, it is characterized by agenesis or dysgenesis of clavicle, bell
shaped thorax, large fontanelles, delayed or absent ossification of pubic bones and hypoplasia of iliac wings.
Both infant and permanent teeth eruption is delayed. Shoulder dislocation and osteoarthritis are complications
described in adults. There is no specific treatment for this condition. Case report and literature reviews are
presented.

(Key words: Cleidocranial dysotosis, agenesis of clavicle, hip dysplasia).
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RESUMEN

La disostosis cleidocraneal (DCC) es un trastorno congénito poco frecuente, que sigue un patron de herencia
autosomico dominante con expresividad variable. Clinicamente se caracteriza por agenesia o disgenesia clavi-
cular, Térax acampanado, fontanelas amplias, retraso o ausencia en la osificacion de las ramas del pubis e hipo-
plasia de las alas iliacas. La erupcion dental en el periodo lactante es de aparicion tardia al igual que la erupcion
de la denticion definitiva. La dislocacion hombros y la artrosis en el adulto son las complicaciones descritas.
No existe un tratamiento especifico para esta patologia. Se presenta caso clinico y vision de la literatura.
(Palabras clave: Disostosis cleidocraneal, agenesia clavicular, luxacion caderas).

Rev Chil Pediatr 2013; 84 (5): 550-553

Recibido el 20 de mayo de 2013, devuelto para corregir el 10 de agosto de 2013, segunda version 30 de septiembre de 2013,
aceptado para publicacion el 2 de octubre de 2013.

Este trabajo cumple con los requisitos sobre consentimiento /asentimiento informado, comité de ética, financiamiento, estudios
animales y sobre la ausencia de conflictos de intereses segln corresponda.

Correspondencia a:
Isabel Araya B.
E-mail: isaarayab@gmail.com

550 Revista Chilena de Pediatria - Septiembre - Octubre 2013



CASO CLINICO RADIOLOGICO

Caso clinico

Primigesta de 22 afios, cursa embarazo de
41 semanas fisiologico por lo que ingresa a ma-
ternidad para induccion. Nace recién nacido de
sexo femenino en buenas condiciones genera-
les, Apgar 9/9. Al examen fisico destacan: dias-
tasis de suturas craneales, ufias hipoplasicas y
sospecha de fractura clavicula derecha. Ingresa
a neonatologia para estudio y recibe tratamien-
to antibidtico desde las 48 h de vida por sin-

drome febril sin foco, con hemograma normal
y proteina C reactiva de 1,94 mg/dl. Clinica-
mente responde adecuadamente a tratamiento
antibidtico por siete dias, con normalizacion
de examenes hematologicos y hemocultivos
negativos. Durante hospitalizacion se realiza
ecografia encefalica que muestra solo megacis-
terna magna. Previo al alta destaca la ausencia
de callo 6seo en clavicula derecha, por lo que
se solicita radiografia de esqueleto completo
para estudio de mineralizacion Osea.

Figura 1. Rx. Craneo Anteroposterior (A) y Lateral (B). Disminucion de la osificacion del craneo con multiples. Huesos wor-
mianos en region parieto-occipital (flechas). Fontanela anterior de gran amplitud (cabezas de flechas).

Figura 2. Rx. Cintura Escapular. Ausencia total de claviculas (flechas) Escapulas de aspecto
displasico (cabezas de flechas).
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ARAYA 1. y cols.

Figura 3. Rx. de pelvis. Falta de osificacion de las ramas
pubicas (flechas finas). Retardo en la osificacion de los hue-
sos isquiaticos y los cuellos femorales. Alas iliacas peque-
fnas con disminucion de sus didmetros transversales (flechas
gruesas).

Figura 4. Rx. de Mano. hipoplasia se las falanges distales

. Cual es su diagnoéstico?

Conclusion radiolégica: Hallazgos com-
patibles con Disostosis Cleidocraneal.

Diagnostico: Disostosis cleidocraneal.

Discusion

La disostosis cleidocraneal (DCC) es un
trastorno congénito poco frecuente!?, con una
incidencia de 1:1.000.000, que sigue un pa-
tron de herencia autosémico dominante con
expresividad variable y en la que es comun la
afectacion de varios miembros de una misma
familia®. La mutacion mas frecuente se en-
cuentra en el gen CBFA1/RUNX2, localizado
en el cromosoma 6p216-11%°, Existe una co-
rrelacion entre el fenotipo y el genotipo. Sin
embargo, también se han descrito casos es-
poradicos??®. Afecta en la misma proporcion a
hombres y mujeres®*.

Los pacientes afectados por este trastorno
presentan agenesia o disgenesia clavicular; el
diagnostico se realiza a través de la radiografia
de torax, la cual confirma la ausencia o forma-
cioén incompleta de las claviculas'®, al igual
que en el caso clinico expuesto. Ademas se
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describe torax acampanado el cual se eviden-
cia en el periodo de recién nacido.

En el estudio del craneo®’, en el periodo
neonatal, puede encontrarse suturas y fontane-
las amplias, occipucio prominente, afectacion
del clivus y silla turca; cuerpo del esfenoides
ensanchado y aplanado, ademas de presencia
de huesos wormianos. El cierre de suturas y
fontanelas es tardio. En los adultos con este
sindrome se describe hipertelorismo, aplana-
miento de la base de la nariz, hipoplasia del
maxilar superior, prognatismo y persistencia
de la sutura mentoniana.

La malformacion de los huesos del craneo
puede provocar hipoacusia®, siendo esta una
complicacion frecuente y que debe buscarse
de forma dirigida.

Es normal que la primera denticion aparez-
ca de forma tardia, al igual que la definitiva.
En la literatura también se describen anoma-
lias dentales tanto en ntimero como en locali-
zacion y esmalte® !0,

A la altura de la pelvis existe retraso o au-
sencia en la osificacion de las ramas del pubis e
hipoplasia de las alas iliacas. Dichas alteracio-
nes predisponen a que la mayoria de las muje-
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res afectadas, requieran cesarea en sus partos y
asi evitar futuras complicaciones obstétricas™®.

No existe tratamiento especifico para los
problemas 0seos®’, pero estos pacientes deben
contar con seguimiento y evaluacion periodica
por traumatoélogo, ya que dentro de las com-
plicaciones descritas destacan la dislocacion
de hombros y la artrosis en la etapa adulta. Al
mismo tiempo el cuidado dental debe ser pro-
lijo, requiriendo evaluacion dental desde un
comienzo''2,

Si existe el antecedente familiar o personal
de Disostosis Cleidocraneal es fundamental
recibir consejo genético por el especialista®!?,

El diagnostico diferencial se debe reali-
zar con enfermedades como: Pignodisostosis,
Crouzén o Disostosis Craneo-Facial y con
sindromes como los de Richard Collins, Pie-
rre Robin, Apert y Hollermann-Streiff y de
Rubinstein-Taybi'*.
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