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Disostosis cleidocraneal: Revision bibliogréafica
a proposito de un caso clinico.
Clidocraneal dysostosis: Literature review and report of a clinical case.

Resumen: La Disostosis Cleidocraneal (CCD) es un raro trastorno congénito del
esqueleto, asociado a hipoplasia o aplasia clavicular, retardo en el cierre de las fontanelas
craneales, con tipo braquicéfalos, retraso de la exfoliacion de la denticidon temporal,
erupcion retardada de dientes permanentes, presencia de varios supernumerarios y
alteraciones morfoldgicas del maxilar y mandibula. El trastorno se hereda como una
condicion autosémica dominante y en el 40% de los casos de la CCD aparece
espontaneamente sin una causa genética aparente. El diagnéstico precoz es muy
importante para dar a los pacientes las mejores opciones de tratamiento. En este trabajo,
se reviso la literatura sobre esta enfermedad, su etiologia, diagndstico precoz, caracteristicas
generales y dentales. Se presenta un paciente con esta condicién.
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Introduccioén.

La disostosis cleidocraneal (CCD) es un sindrome
poco frecuente, que sigue un patron de herencia
autosémica dominante con expresividad variable y en
la que es comun la afectacion de varios miembros de
una misma familia.* El sindrome de disostosis cleidocra-
neal fue reportado por primera vez por Martin en
1765.2 Posteriormente, Marie y Sainton independien-
temente documentaron los criterios de la enfermedad,
en 1898.23

Etiologia.

La CCD es una condicion autosomica dominante
de los huesos causado por defecto en el gen de la
CBFA | cromosoma 6p21, que contiene los controles
de diferenciacion de las células precursoras de los
osteoblastos y es esencial para la osificacién intramem-
branosa y endocondral.%5 Inicialmente se pensé que
solo la osificacion intramembranosa estaba afectada,
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es decir, la osificacion de los huesos del craneo, claviculas
y huesos planos, de ahi el nombre cleidocraneal. Ahora
se sabe que los huesos de osificacién endocondral
también se ven afectados, y que es un trastorno gener-
alizado de muchas de las estructuras esqueléticas. ?

Es un trastorno que implica una mutacion en el
factor de transcripcion, Runx2/Chbfal (basico obliga-
torio Factor Al, un miembro de la familia Runt de
factores de transcripcion), ubicado en el cromosoma
6p21. La Cbfal gen controla la diferenciacion de células
precursoras de los osteoblastos, que es esencial para
la osificacion membranosa, asi como osificacion endo-
condral .8®

Se sabe que las mutaciones en los receptores del
factor de crecimiento fibrobléstico 1, 2y 3 (FGFRL,
2y 3), asi como los factores de transcripcion MSX2'y
TWIST causa craneosinostosis, y que las mutaciones
en el factor de transcripcion RUNX2 (CBFAL) causa
displasia cleidocraneal. 01112
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La expresion de esta rara enfermedad es variable y
su sintomatologia no siempre evidente. Se producen
con frecuencia mutaciones espontaneas.’* En el 40%
de los casos de la CCD aparece espontaneamente sin
una causa genética aparente.

Diagnostico temprano.

Se describe en la literatura que, para el diagnostico
prenatal, este trastorno esquelético incluye: hipoplasia
clavicular, ausencia de osificacion de los huesos parietales
del craneo y una muy pobre osificacion de los huesos
frontales y pubicos. Se observa también una restriccion
del crecimiento que afecta solamente a los huesos
largos.1s 16

Otros autores opinan que sélo los casos con fractura
clavicular o alteracion en su integridad fisica y la
presencia en la historial familiar, son probable de ser
detectados prenatalmente.

Caracteristicas generales.

Los defectos Gseos en pacientes con CCD implican
principalmente las claviculas, el craneo y la mandibula,
si bien se pueden encontrar en otros huesos una amplia
variedad de anomalias.2# Las claviculas estan ausentes,
ya sea de manera unilateral o bilateral, en alrededor del
10% de todos los casos. Mas cominmente, las claviculas
muestran diversos grados de hipoplasia y malforma-
ciones.

Los musculos asociados a las claviculas anormales
estan poco desarrollados. El paciente muestra un cuello
largo, ausencia o hipoplasia de las claviculas lleva a una
inusual movilidad de los hombros del paciente. En
algunos casos, el paciente puede aproximar los hombros
delante del pecho, esto es lo més caracteristico y
patognomonico del sindrome.” Aunque los defectos
claviculares producen variaciones de los musculos
asociados, la funcion es normal.# La caja toracica es
pequefa y con forma de campana y costillas cortas.’

Los individuos son generalmente de baja estatura.t
Los brazos y las piernas son anormalmente cortas, y
ademas, se ponen de manifiesto los defectos de las
manos y los pies. Lo mas curioso y constante es la
presencia de la epifisis en ambos extremos de los
metacarpos y metatarsos, en particular de la segunda
y quinta; y un segundo metacarpo anormalmente largo.
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Las falanges intermedias pueden ser pequefias. La
osificacion del carpo puede retrasarse.”

Caracteristicas del craneo y la apariencia facial.

Se presenta retraso en la osificacion de las suturas
craneales y las fontanelas las que pueden permanecer
abiertas durante toda la vida, lo que da como resultado
una expansion horizontal de la béveda craneal, un aspecto
amplio del craneo denominado braquicéfalo.6 7. 18

La cara parece pequefia en relacion con el craneo
con hipoplasia maxilar, lagrimal, nasal, y los huesos
cigomaticos.t 7 Los senos paranasales puede estar
subdesarrollados. Los huesos de la parte media de la
cara estan menos desarrollados que los huesos craneales.
Los senos maxilares pueden ser pequefios o inexistentes,
y el maxilar superior estd subdesarrollado, causando
una aparente protrusion mandibular. El paladar puede
ser anormalmente alto y en ocasiones se ha informado
la presencia de paladar hendido.

Se presenta hipertelorismo ocular leve y exoftalmos.
La nariz es de base amplia con un puente deprimido.
La agudeza auditiva con frecuencia esta disminuida
secundaria a la reduccion de los canales auditivos.s

Se ha demostrado asociacion con retraso mental,
pero al parecer la mayoria de los pacientes poseen una
inteligencia normal. Estas personas no tienen ninguna
discapacidad fisica importante.t .18

Caracteristicas dentales.

En la CCD son la retencion prolongada de la
denticion temporal, presencia de dientes
supernumerarios y la no erupcion de los dientes
permanentes. 2 5 1920 | a erupcion de los dientes
temporales es normal o, a veces, con retraso, pero su
exfoliacion se presenta siempre retrasada y puede ser
debido a la incapacidad de erupciones de la mayoria
de los dientes permanentes. La ausencia de cemento
celular en el apice de raiz se presume que es uno de
los factores para el fracaso o retraso en la erupcion.®
La presencia de dientes supernumerarios se puede
explicar con la hipotesis de que es el resultado de
reabsorcion incompleta o retrasada de la lamina dental.”

El gen Cbfal regula los mecanismos morfogenéticos
del crecimiento y el desarrollo del esqueleto, asi como
la expresion de genes en las células mesenquimaticas
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del epitelio dental. Su deficiencia causa
anomalias dentales relacionadas con el retardo
en la erupcion y la impactacion de los dientes
permanentes en los pacientes con CCD. El
estudio de los mecanismos celulares de la
erupcion dental realizadas en animales
heterocigotos Cbfal de prueba revelaron una
disminucion del namero de osteoclastos que
contribuyen a la reabsorcion normal del hueso
alveolar durante la erupcion dentaria. La
disminucion del nimero de osteoclastos en
los pacientes con CCD conduce a un retraso
en la erupcion y a un aumento del nimero |
de dientes impactados.2 '

Caracteristicas maxilares.

Los estudios radiograficos han mostrado
cambios morfolégicos en la mandibula y la
maxila. La mandibula a menudo demuestra
un trabeculado grueso con éreas de aumento
de la densidad, la rama ascendente de bordes
paralelos y estrecha; los procesos coronoides
finos. El maxilar se asocia a menudo con una
hipoplasia de arco cigomatico.s

Caso clinico.

Paciente de género masculino de 10 afios de edad
es derivado a la clinica de Odontopediatria de la Facultad
de Odontologia de la Universidad de Concepcidn,
Chile, consulta por la alteracion que presenta en su
mordida.

En la anamnesis se observa cierto rasgo familiar de
la condicidon a lo que la madre confirma la presencia
de la CCD en el hermano mayor, abuela materna
y ella.

Al examen fisico presenta baja estatura. En
los rasgos faciales se observa la presencia de una
amplitud del hueso frontal, hipertelorismo,
tabique nasal ancho (Fig. 1 y 2). Al examen
extraoral se observa alteracion en la proporcién
de tercios, con disminucion del tercio medio.
Incompetencia labial, respiracion mixta y
deglucién atipica.

Al examen intraoral se aprecia mucosa bucal,
lengua y mejillas normales. Alteraciones dentarias Figura 6, Ortopantomografia. Figura 7, Telerradiografia.
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de numero, con presencia de supernumerario entre las
piezas 5.2 y 5.3 (Fig. 3) y alteracion de forma en la
pieza 6.2 en grano de arroz (Fig. 4).

La oclusién corresponde a una clase molar 111,
bilateral. Clase canina IIl, bilateral (Fig. 5).

Al examen radiografico ortopantomogréafico se
observan los gérmenes de todas las piezas permanentes
maxilares y mandibulares. Pieza 1.4 en mal posicion
con saco pericoronario ensanchado. Multiples super-
numerarios entre la pieza 1.3 y 2.3 (Fig. 6). Senos
maxilares de tamafio y radiotransparencia normal.
Cuerpo, ramay céndilos dentro de parametros normales

(Fig. 7).

Planificacion del tratamiento.

El diagndstico precoz es muy importante para dar
a los pacientes las mejores opciones de tratamiento.
Los pacientes con CCD requieren un enfoque multi-

disciplinario con una buena comunicacién y la
cooperacion de la paciente. Pueden ser necesarias
muchas cirugias y es critico el momento de la
intervencion.?

El tratamiento ortodoncico sélo recientemente ha
sido considerado como una seria opcion de tratamiento.
En el pasado, el principal tratamiento era el uso de
protesis.22 En la actualidad el tratamiento implica una
combinacion de ortodoncia y cirugia maxilofacial.

Se ha descrito un protocolo consistente en la
extraccion oportuna de dientes temporales, etapas
quirurgicas con la eliminacién de dientes
supernumerarios, la exposicion de dientes permanente
y erupcién ortoddncica forzada. Tras la alineacion de
todos los dientes permanentes, cualquier discrepancia
esquelética subyacente (el mas comdn es la clase 111
con maloclusion esquelética) se pueden corregir a través
cirugia ortognatica.2 2¢

Abstract: Cleidocranial dysostosis (CCD) is a rare congenital skeletal disorder associated to clavicular hypoplasia or aplasia,
delayed closure of fontanelles head with brachycephalic type, delayed exfoliation of primary teeth, delayed eruption of
permanent teeth, presence of several supernumeraries and morphological changes on the maxilla and mandible. This
disorder is inherited as an autosomal dominant condition and 40% of the cases appear spontaneously without apparent
genetic cause. Early diagnosis is very important to give patients the best treatment options. In this article, literature regarding
CCD, its etiology, early diagnosis, and general and dental features. A patient with this condition is presented.

Keywords: cleidocraneal disostosis, hypoplasia, supernumerary teeth, malocclusion.
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