Escolar con displasia cleidocraneal:
importancia del diagnostico precoz
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Resumen

La displasia cleidocraneal (DCC) es una enfermedad autosémica dominante poco frecuen-
te, con alta penetrancia y expresion variable, caracterizada por la presencia de suturas craneales
abiertas, hipoplasia o aplasia clavicular y anormalidades dentarias complejas.

En el presente articulo se expone un caso de DCC en un escolar con antecedentes familiares
de hipoacusia. Este nifio fue diagnosticado a los tres meses de vida, por presentar macrocefalia,
braquicefalia, fontanela anterior amplia, didstasis de suturas e hipertelorismo. En la exploracidn
fisica, los hombros podian aproximarse a la linea media. Las radiografias revelaron hipoplasia de
claviculas. Se resalta la importancia del diagndstico precoz para evitar acciones innecesarias, co-
mo sobredosificacion de vitamina D. Por otro lado, se recomienda actuar convenientemente so-
bre los trastornos dentales con un equipo multidisciplinario. El objetivo final es proveer una apa-
riencia facial estética y conseguir una oclusién funcional en la adolescencia tardia o adultez
temprana. La inteligencia y la esperanza de vida son normales sin complicaciones serias.

Palabras claves: Displasia cleidocraneal, Hipoplasia clavicular, Anomalias dentales, Ano-
malias craneales.

Abstract

Cleidocraneal dysplasia (CCD) is an infrequent autosomal dominant disease with high pe-
netrance and variable expression characterized by open skull sutures, hypoplastic or aplastic
clavicles and complex dental abnormalities.

In this article we report a case of CCD in a school age child with a family history of hearing
loss. The child was diagnosed due to the presentation of a macrocephalic and braquicephalic
skull with large fontanelle, open sutures and hypertelorism at three months of age. On exami-
nation the shoulders have the ability to come together at the midline. Plain radiographs revea-
led hypoplastic clavicles.

The early diagnosis is remarked to avoid unnecessary proceedings as overdosification of vi-
tamin D. On the other hand it is recommended a multidisciplinary team to treat appropriately

Los autores declaran no presentar conflictos de intereses en relacién con la preparacién y publicacién de este articulo.
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dental abnormalities. The overall goal is to provide an esthetical appearance of the face and to
get a functional occlusion by late adolescence or young adulthood. Intelligence and life expec-

tancy are normal with not serious complications.

Key words: Cleidocraneal dysplasia, Hypoplastic clavicles, Dental abnormalities, Cranial

abnormalities

Introduccion

La displasia cleidocraneal (DCC) es una
displasia esquelética autosémica domi-
nante con penetrancia incompleta y ex-
presividad variable que afecta al desarro-
llo 6seo. Los huesos que més se afectan
son los de osificacion membranosa. Des-
crita por Marie y Sainton en 1898', se ca-
racteriza por anomalias de las claviculas,
retraso del cierre de fontanelas y suturas
abiertas, craneo braquiocefélico, dientes
supernumerarios, estatura baja y una va-
riedad de otros cambios esqueléticos co-
mo trastornos de la osificacion de huesos
largos, pelvis y columna vertebral**. El
polimorfismo y la extension de las lesio-
nes que puede presentar esta enferme-
dad son numerosas y su diagnéstico no
debe basarse Unicamente en dichos ha-

llazgos, ya que puede variar sensible-
mente o incluso alguno de ellos puede
estar ausente. Este hecho conlleva que,
en algunos casos, el diagndstico sea tar-
dio o casual, lo que obliga a pensar en la
posible existencia de numerosas formas
incompletas de este sindrome no diag-
nosticados*®. Presentamos el caso clinico
de un nifio diagnosticado a temprana

edad, con la finalidad de hacer recordar a
los pediatras la importancia del diagnés-
tico precoz y actuar convenientemente
sobre los trastornos que podrian presen-
tarse posteriormente, como alteraciones
dentales, genu valgo, escoliosis, pies pla-
nos, infeccién de senos paranasales,
complicaciones del aparato respiratorio
superior, otitis recurrente y sordera de
conduccién”®, para una actuacion conve-
niente y el manejo adecuado con un
equipo multidisciplinario.

Caso clinico

Se presenta el caso de un nifio de 4
afios y 8 meses de edad atendido en las
consultas de Pediatria de nuestro centro
de salud.

Antecedentes familiares: padres no
consanguineos, jovenes. Madre de 34
afos, gestaciones previas 2, abortos 0; hi-
poacusia bilateral de conduccion detecta-
da a los 27 afios, talla 150 cm, menarquia
alos 12 afios. Padre de 33 afos, talla 174
c¢m. Hermana de 7 afos, sana. Abuela
materna, hipoacusia sin filiar diagnostica-
da a los 50 afios. Tio abuelo, hipoacusia
postraumatica.

92 (640)

Revista Pediatria de Atencién Primaria
Volumen IX. Namero 36. Octubre/diciembre 2007



Ballén Hurtado AE, y cols. Escolar con displasia cleidocraneal: importancia del diagndstico precoz

Antecedentes personales: embarazo
normal sin complicaciones, nacido de
parto distocico, cesarea por feto en po-
dalica a las 39 semanas de edad gesta-
cional; peso al nacer 3.150 g, talla 50
cm, perimetro cefélico 34 ¢cm; puntua-
cion APGAR 8/10; cribado metabdlico
negativo; lactancia materna 2 meses,
luego artificial.

Facies peculiar: frente amplia, hiperte-
lorismo, macrocefalia, braquiocefélico,
didstasis completa de suturas frontales y
metopica, cara redonda con mentdn
triangular, hendiduras antimongoloideas,
epicantus, fontanela anterior 7 x 6 cm a
los 7 meses, aumento progresivo del peri-

metro cefalico y persistencia de dehiscen-
cia de suturas. Cierre de suturas a los 3
afos 6 meses, denticion retrasada, a los 4
anos ausencia de incisivos laterales, age-
nesia de molares de los 2 afos, incisivos
centrales mellados, paladar ojival. Hiper-
laxitud de hombros con hipoplasia de cla-
viculas (figura 1).

El paciente tuvo un desarrollo psico-
motor normal: sostén cefalico 4 meses,
sedestacion 7-8 meses, deambulacion a
los 15 meses, inicio del lenguaje a los 20
meses. A los 3 meses de vida fue remiti-
do al servicio de neurologia por macro-
cefalia. Paralelamente, fue evaluado por
los servicios de genética, endocrinologia

Figura 1. Hiperlaxitud de hombros con hipoplasia de claviculas pudiendo tocar ambas cabezas humerales

al aducirlos.

M
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y traumatologia de su hospital de refe-
rencia.

Tiene vacunas completas para su edad,
tuvo varios cuadros catarrales, dos episo-
dios de otitis media aguda y dos cuadros
de bronco espasmo; la audicién fue nor-
mal.

Con respecto a los miembros, destac6
la presencia de genu valgo y pie plano
bilateral.

Los estudios radioldgicos practicados
son:

- Ecografia cerebral a los 5 meses: le-
ve aumento del espacio extra-axial
frontal, con leve ensanchamiento
en la cisura interhemisférica.

Radiografia de crdneo: suturas
abiertas, fontanela frontal sin ce-
rrar, silla turca pequefa y aparente
capa de menor densidad entre el
diploe y estructuras (figura 2).
Radiografia de térax: térax aspecto
de campana con hipoplasia de clavi-
culas, escapulas pequefas cortas y
aladas, parénquima pulmonar nor-
mal (figura 3).

Radiografia de claviculas: hipopla-
sia de claviculas (figura 4).
Radiografia de caderas: alas iliacas
hipoplésicas, ausencia de osifica-
cion de pubis (figura 5).
Tomografia craneal: normal.

Figura 2. Radiografia de crdneo: suturas abiertas, fontanela frontal sin cerrar, silla turca pequefia y aparente

capa de menor densidad entre el diploe y estructuras.
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Figura 3. Radiografia de torax: térax aspecto de campana con hipoplasia de claviculas, escapulas pequefias
cortas 'y aladas, parénquima pulmonar normal.

Figura 4. Radiografia de claviculas: hipoplasia de claviculas.
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Figura 5. Radiografia de caderas: alas iliacas hipopldsicas, ausencia de osificacion de pubis.

- Estudio genético: cariotipo normal
46-XY.

Exploraciones complementarias:

- Sistema hipofisogonadal a los 7 me-
ses de vida: FSH < 1 mUI/ml, LH <
0,58 muUl/ml; prolactina 2,78
ng/ml; testosterona 44 pg/ml.

- Sistema hipofiso-tiroideo: TSH 3,83
pUI/ml, T4 libre 1,52 ng/dl.

— Factores de crecimiento: BP3: 2,8
pg/ml; IGF-1 26 ng/ml.

- Sistema hipofisocorticosuprarrenal:
ACTH 29 pg/ml; cortisol basal 12
pg/dl.

Discusion

La DCC es un desorden autosémico
dominante que afecta el sistema esquelé-

tico. Se caracteriza por hipoplasia o apla-
sia de claviculas, craneo braquicefalico,
cara pequefia, fontanelas amplias y sutu-
ras abiertas con retardo en su cierre, esta-
tura baja, y manifestaciones dentales. Es-
tas, que son la mayor causa de morbilidad,
incluyen retardo en aparicién de dientes
permanentes y aparicion de mudltiples
dientes supernumerarios’. La prevalencia
estimada de DCC es de uno por millén,
sin embargo, es una cifra subestimada
porque muchos casos no son informados
por la falta relativa de complicaciones en
comparacién con otras displasias esquelé-
ticas’. El factor responsable de la DCC es
un gen del cromosoma 6p21 que codifica
el factor de trascripcion especifica de os-
teoblastos (Osf2) y el ligando central del

96 (644)

Revista Pediatria de Atencién Primaria
Volumen IX. Nimero 36. Octubre/diciembre 2007



Ballon Hurtado AE, y cols. Escolar con displasia cleidocraneal: importancia del diagndstico precoz

factor alfa 1(Cbfa1)>. El cuadro clinico de
esta enfermedad incluye un fenotipo ca-
racteristico con cabeza grande braquice-
falica, toérax estrecho con hipermotilidad
de hombros, que llegan a juntarse en la li-
nea media por hipoplasia o aplasia de cla-

viculas®. Si bien es una enfermedad auto-
sémica dominante, existe una gran inci-
dencia de casos esporadicos con estudio
genético normal*®. Los pacientes con
CCD presentan los trastornos mostrados
enlatablal.

Tabla I. Caracteristicas clinicas y radioldgicas del paciente con DCC?328

Manifestaciones clinicas

Radioldgicas

Craneo

Braquicefalia

Prominencia frontal
Hipertelorismo

Suturas y fontanelas abiertas
Retardo en el cierre de fontanelas
Prognatismo relativo

Depresion del puente nasal
Paladar ojival

Huesos wormianos multiples

Suturas no osificadas y presencia de fontanelas
Hipoplasia del maxilar

Senos hipoplasicos

Calcificacion retardada

Toérax y hombros

Capacidad de juntar los hombros hacia la linea
media

Dificultad respiratoria en edad temprana

Claviculas hipoplasicas o aplésicas
Toérax en forma de cono

Costillas cervicales

Omoplatos hipoplasicos

Pelvis y cadera

Calcificacion retardada del hueso pubico
Hipoplasia de huesos iliacos

Ensanchamiento de las articulaciones sacroiliacas
Cuello femoral largo

Columna vertebral

Hemivertebra

Escoliosis Espodilolistesis y espondilolisis
Cifosis Espina bifida oculta
Mano Falange media corta

Braquidactilia

Displasia o hipoplasia de ufias
Dedos cortos

Clinodactilia del 5.° dedo

Falange distal hipoplasica
Epifisis accesoria

Denticion
Dientes supernumerarios
Erupcién tardia

Diente supernumerario impactado
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Se ha descrito un nimero de complica-
ciones no reconocidas previamente como
escoliosis, genu valgo, pie plano, infec-
cién de senos paranasales, complicacio-
nes del aparato respiratorio superior, ofti-
tis media recurrente e hipoacusia’®. Por
este motivo, se recomienda una evalua-
cién de la audicién al nacimiento o en los
primeros afios de vida. A su vez, se reco-
mienda remitir a un ortopeda cuando
aparezcan complicaciones esqueléticas u
ortopédicas y manejar las anomalias den-
tarias con un equipo multidisciplinario
(para conseguir una apariencia facial es-
tética y la oclusion funcional en la adoles-
cencia tardia o en la adultez temprana). El
consejo genético también es importante,
aunque no suele haber complicaciones
graves y la inteligencia y la esperanza de
vida son normales.

El diagnostico diferencial se debe es-
tablecer principalmente con las siguien-
tes entidades:
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