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Displasia cleidocraniana: descricao com énfase nos
aspectos radiograficos de trés casos em uma familia

Cleidocranial dysplasia: description with emphasis on the radiographic
aspects of three cases in a family

Rodolfo Mendes Queiroz!?, José Eduardo Martins Coelho3?, Leandro Fuso Ruiz*, Rodrigo Castro Cervato®,
Mariana do Val Cervelatti®, Michela Prestes Gomes®, Marcos Pontes Muniz®

RESUMO

Descrevemos trés casos de displasia cleidoclavicular em uma familia, uma sindrome genética rara,
apresentando comportamento autossOmico dominante, porém com 20-40% dos casos esporadicos,
com incidéncia estimada em 1-9/1.000.000. O estudo se baseia em uma familia constituida pelo o casal
progenitor, duas filhas e um filho. Dentre esse grupo, a mde e as duas filhas apresentavam baixa
estatura, com regido frontotemporal craniana abaulada, sutura sagital proeminente principalmente no
aspecto anterior, braquicefalia, discreta exoftalmia, pescocgo largo e redugdo do didmetro laterolateral
da porgdo superior do torax. Nas radiografias do cranio e térax, foram observados em todas as trés
principalmente a presenca de ossos wormianos na calota craniana, dentes supranumerarios, anomalias
de erupgdo dentaria e claviculas ausentes ou rudimentares. Diante dos achados, o diagnostico de dis-
plasia cleidocraniana foi estabelecido.

Palavras-chave: Displasia Cleidocraniana. Wormianos. Hiperdontia. Sindrome.

ABSTRACT

We describe three cases of cleidoclavicular dysplasia in a family, a rare genetic syndrome, presenting
autosomal dominant behavior, but with 20-40% of sporadic cases, with an estimated incidence of 1-9/
1.000.000. The study is based on a family consisting of the parent couple, two daughters and one child.
In this group, the mother and the two daughters presented a short stature, with a frontal cranial
frontotemporal region, prominent sagittal suture mainly in the anterior region, brachycephaly, mild
exophthalmia, broad neck and reduction of the laterolateral diameter of the upper portion of the thorax.
In the radiographs of the skull and chest, the presence of Wormian bones in the skull cap, supernumer-
ary teeth, anomalies of tooth eruption and absent or rudimentary clavicles were observed in all three. In
view of the findings, the diagnosis of cleidocranial dysplasia was established.
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Introducao

A displasia cleidocraniana (DCC) é uma rara
sindrome esquelética ndo letal de origem genética,
caracterizada por um conjunto de anomalias de es-
truturacdo e desenvolvimento 6sseo, sendo alguns
0ssos mais comumente afetados e com apresenta-
¢oOes tipicas, como os trés achados que indicam o
diagndstico: dentes supranumerarios (hiperdontia),
atraso no fechamento das suturas cranianas e hi-
poplasia/agenesia clavicular.1:2:3

Apresenta incidéncia es-
timada em 1-5/1.000.000, sem
predilecdo por género e raga,
com alguns achados clinicos e
nos exames de imagem poden-
do ser encontrados desde o
nascimento.!2:3

Descrevemos de forma
didatica trés casos de DCC em
uma familia com caracteristicas
fisicas e radiograficas indicati-
vas da patologia.

Relato dos casos

O estudo envolveu um
grupo familiar de cinco pessoas,
constituido pelo casal progeni-
tor, duas filhas e um filho. A
suspeita diagndstica foi aven-
tada incidentalmente durante a
avaliagdo de quadro gripal da
filha mais jovem através de ra-
diografias toracicas e de seios
da face. Convocou-se o grupo
familiar em questao para exa-
me fisico de todos os integran-
tes, além de radiografias do t6-
rax em incidéncia posteroante-
rior e do cranio nas incidéncias
anteroposterior e perfil nos in-
dividuos que ainda ndo tinham
sido submetidos a esse proce-
dimento diagnédstico. Dentre os
cincos familiares, na progenito-
ra de 34 anos e nas filhas de 10
e 8 anos foram encontrados in-
dicios da sindrome (figuras 1,

Ao exame fisico a mde e as duas filhas apre-
sentavam baixa estatura, pescogo largo, base do
nariz larga e discretamente plana, abaulamento
frontal craniofacial e anomalias no nimero e nas
erupcgdes dos dentes. Foi solicitado as trés pacien-
tes que segurassem as maos cruzadas anteriormen-
te ao térax com os bragos esticados, observando-
se em todas uma aproximacdo excessiva entre os
ombros na regidao anteromedial.

Nas radiografias do térax dessas trés pacien-
tes (figuras 1A, 2A e 3A, respectivamente) foi ob-

2 e 3, respectivamente).
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Figura 1. Radiografias toracica (A) e do cranio (B, C) da paciente de 34 anos.
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servada agenesia clavicular bilateralmente e um
formato da caixa 6ssea toracica com aspecto de sino,
com segmento superior estreito em contraste com
a regido basal.

As imagens radiograficas do cranio (figuras
1BC, 2BC e 3BC, respectivamente) demonstraram
0 atraso no fechamento principalmente da sutura
sagital, presenga de ossos intrassuturais supranu-

titulo artigo

merarios e regido craniana frontoparietal proemi-
nente com discreta braquiocefalia, além da confir-
macado dos disturbios dentarios.

Diante dos achados, o diagndstico de DCC foi
estabelecido. A avaliagdo dos outros dois integran-
tes do grupo familiar (progenitor e filho) nao de-
monstrou nenhum indicativo da enfermidade.

Figura 2. Radiografias toracica e do cranio da paciente de 10 anos.
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Figura 3. Radiografias toracica e do cranio da paciente de 8 anos.

Discussao

A DCC é ocasionada por um defeito no gene
CBFA1, também chamado de RUNX2, localizado no
cromossomo 6p21, que atua na maturagdo dos
condrocitos e na diferenciagao dos osteoblastos, res-
ponsavel por 70% dos casos e o restante de etiolo-
gia genética ainda desconhecida.345 Apresenta alta
penetrancia, grau variavel de expressdo e um pa-

374

drdo hereditario autossdomico dominante,'* contu-
do aproximadamente 20-40% dos casos sdo espo-
radicos ocasionados por mutagdes génicas novas.®’

O diagnéstico é basicamente clinicorradiold-
gico com a identificagdo da triade patognomonica:
hiperdontia (93-100%), atraso no fechamento das
suturas cranianas (destacadamente a sagital) e hi-
poplasia/agenesia clavicular bilateral. Os portado-
res também podem apresentar falhas de erupcdo
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dentaria (97-98%), maxila hipoplasica (84-95%),
baixa estatura, pescoco largo, base do nariz larga
com ponte nasal plana, hipertelorismo, prognatismo
discreto, palato estreito e profundo, abaulamento
craniano frontoparietal (bossa frontal), braquioce-
falia, ossos cranianos intrassuturais supranumera-
rios (também chamados de wormianos) e atraso do
fechamento da sinfise pubica.t-46:7.8

Em 10% dos casos € observada a total inexis-
téncia clavicular, sendo bilateral em 80%. O ato de
encostar os ombros entre si anteriormente ao torax
na linha mediana somente é possivel quando ambas
as claviculas estdo alteradas totalmente ou de for-
ma parcial nesse contexto, manobra podendo ser
observada em 93-99% dos portadores de DCC.82:10
Aproximadamente 13 desordens estdo associadas a
uma frequéncia consideravel de auséncia clavicular,
dentre elas estao a picnodisostose, a displasia man-
dibuloacral, a neurofibromatose, as sindromes de
Yunis-Varon e de Roberts. Lesdes no plexo braquial
podem sem mais frequentes em traumas locorregi-
onais devido a falta da protecdo da clavicula.t-17

A incidéncia de dentes supranumerarios na
populagdo comum é estimada em 0,2-5,3%, com
predominio no género masculino (54-82%), porém
quando presentes em multiplos sitios estdo altamen-
te associados a condiges sistémicas ou sindrémi-
cas, incluindo as sindromes de Gardner, de Nance-
Horan, de Ehlers-Danlos, de Fabry, tricorrinofalan-
geana, de Ellis-van Creveld e de Robinow.!81°

Os 0ssos wormianos estdo presentes em apro-
ximadamente 8-15% dos individuos, entretanto
esse numero pode ser proximo de 80% na popula-
¢ao chinesa. Cerca de 50% desses 0ssos ocorrem
na sutura lambdoide e 25% na coronal, sendo mais
comuns no lado direito. A presenca desses 0ssos
deve ser valorizada como indicio patoldgico quando
forem superiores a 10 em quantidade e suas di-
mensdes ultrapassarem 6,0 x 4,0 mm. E possivel
serem encontrados também em 88% dos portado-
res de osteogénese imperfecta e em casos de
sindrome de Down. Devido o seu potencial em si-
mular fraturas e uma possivel sindrome da crianca
espancada, € importante sua correta diferenciagdo.2°

Por apresentar um conjunto de anomalias que
nao altera a sobrevida dos pacientes, o seu diag-
nostico € muitas das vezes tardio, sendo que a sus-
peita inicial parte frequentemente do dentista no
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tratamento das anomalias na arcada dentaria e no
maXilar.1'2'4’5’21'22

O objetivo de estudo é proporcionar um
aprendizado que possa gerar diagndsticos mais pre-
coces com indicagcdes de acompanhamento especi-
alizado, visto que muitos portadores procuram tra-
tamento dentario em um estagio tardio de evolu-
cdo das anomalias, além da conscientizagdo dos ris-
cos de lesdo do plexo braquial em trabalhos que
exijam tracao ou apoio de materiais no ombro. E
importante lembrar também que apesar de ndo ser
uma enfermidade grave, algumas das patologias
diferenciais sdo mais criticas quanto ao progndsti-
co e morbidade, fazendo com a sua correta identifi-
cagao nao cause transtornos para o paciente.
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