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RESUMEN

Se present6 un estudio clinico, radiografico y el arbol geneal6gico de una fami-
lia afectada de disostosis cleido-craneal realizado en el Hospital Clinicoquirdrgico
"Celia Sanchez Manduley" de la ciudad de Manzanillo, en 1998. Se evidenci6
un patrén de herencia autosémico dominante, con afectacion de 24 miembros y
transmision vertical. Se comprobé desproporcion entre las dimensiones del cra-
neo y de la cara y la posibilidad de unir en la linea media a ambos hombros, los
que resultaron los signos clinicos mas llamativos. La displasia de ambas clavi-
culas y la braquicefalia, y la deformidad en huso de las falanges de los pies
fueron las alteraciones radiograficas mas frecuentemente encontradas.

Descriptores DeCS: DISPLASIA CLEIDOCRANEAL /radiografia; DISPLASIA
CLEIDOCRANEAL /genético; LINAJE.

El sindrome de disostosis cleido-cra-
neal fue descrito en 1898 por Marie y
Saiton.' Con posterioridad, otros casos han
sido reportados, algunos de ellos en la for-
ma de presentacion familiar. La literatura
internacional no es abundante en este esta-
do patoldgico.

Esta es una afeccion rara en la que
suelen coincidir varias anomalias sométicas
y viscerales.>? Las alteraciones que afec-
tan a las claviculas y a los huesos del cra-
neo son las que predominan en el cuadro
clinico y que dan nombre a la enferme-
dad.

Nuestra finalidad en la realizacién de
este trabajo es la presentacion de los sig-
nos clinicos y radioldgicos mds frecuentes
en este sindrome, asi como, la confeccion
del arbol genealdgico para comprobar el
patrén de herencia en esta afeccion fami-
liar.

METODOS

Realizamos un estudio prospectivo y
utilizamos el método clinico en una fami-
lia afectada por este sindrome.



El estudio lo efectuamos en el servi-
cio de consultas externas del Hospital
Clinicoquirurgico «Celia Sanchez
Manduley», en el afio 1998. Para esto cita-
mos y sometimos a la anamnesis y al exa-
men fisico a todos los miembros de esta
familia, a los cuales les realizamos radio-
grafias de térax y craneo vista P-A y ra-
diografias de ambas manos y pies.

Con las personas sanas y las afectadas
confeccionamos el arbol genealdgico, se-
gin los métodos de la genética clasica.

Procesamos los datos por calculos arit-
méticos y porcentuales. Ilustramos el tra-
bajo con el pedigri y con fotografias de las
alteraciones radiograficas.
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RESULTADOS

De los 44 miembros de la familia es-
tudiada, detectamos la afeccion en 24 per-
sonas (54,54 %): 11 ((45,83 %) pertene-
cen al sexo masculino y 13 (54,17 %) al
femenino. Al confeccionar el arbol
genealdgico, obtuvimos un patrén de he-
rencia autosdmico dominante con transmi-
sion vertical en 6 generaciones. La enfer-
medad afect6 a ambos sexos y en los miem-
bros afectados, uno de sus padres también
lo era. Encontramos un matrimonio con-
sanguineo con 6 hijos, 5 de los cuales tie-
nen la enfermedad. El par de padres no
afectados tuvieron hijos normales (fig. 1).
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Fig. 1. Arbol genealdgico de una familia afectada de disostosis cleido-craneal.
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Comprobamos la posibilidad de unir
ambos hombros en la linea media (fig.
2) y el aumento del diametro transversal &
del craneo en todas las personas con la
afeccién, éstos fueron los signos clini-
cos mas frecuentes. Una persona (8,33 %)
presentd escoliosis dorsal y otra
microdactilia del cuarto dedo de la mano
derecha.
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Fig. 3. Rayos X de tdrax PA. Obsérvese cada clavicula formada
por 3 segmentos

Fig. 2. Observe la braquicefalia y la unidn de los hombros en la
linea media.

Las alteraciones radiograficas en-
contradas fueron: las 24 personas afec-
tadas presentan displasia de ambas cla-
viculas (fig. 3) y braquicefalia (fig. 4).
En 5 personas (20,83 %) hay deformi-
dad en huso de las falanges de los pies
(fig. 5) y en un vardn afectado (4,16 %),
microdactilia por acortamiento del cuar-

" ) Fig. 4. Rayos X de craneo PA. Se observa despraporcion entre
to metacarpiano derecho (fl g. 6) . las dimensiones transversales del craneo y de la cara.
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Fig. 6. Rayos X de la mano. Se observa acortamiento del cuarto
dedo por hipoplasia metacarpiana.

DISCUSION

Fig. 5. Rayos X de pie. Se observa
deformidad en huso de las falan-
ges.

do por nosotros coincide con el que infor-
man otros autores.Laredo Filhoy otro$
hicieron una importante revision de la lite-
ratura y reportaron una serie de 16 pacien-
tes en la cual abordaron elementos del tipo
de herencia y de la fisiopatologBohrer

y otros presentaron un neonato con la afec-
cién e hicieron énfasis en el consejo
genético y en el diagnéstico precoz. El
matrimonio entre consanguineos encontra-
do en la familia estudiada por nosotros no
ha sido reportado en otras series. Los sig-
nos clinicos son inconstantes y en ocasio-
nes, dan lugar a formas incompletas del
sindrome. La pseudoartrosis congénita de
las claviculas y las anomalias morfolégicas
crdneo-faciales son las alteraciones mas
frecuente$®® Souzay otros® plantearon
que las anomalias dentarias, dientes super-
numerarios, retencion de dientes y la no
erupcion de dientes permanentes ocurren
con mucha frecuencia. Otros autores tam-
bién hacen referencia a problemas severos
de la denticion permanente? Onishi, y
otros describieron un paciente con sin-

Los aspectos genéticos del sindrome drome de disostosis cleido-craneal en el
de disostosis cleido-craneal ya estan esta-cual encontraron un origen anémalo de la
blecidos y el patrén de herencia encontra- arteria cerebral anterioLaredo Filhoy
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otros'® publicaron 4 pacientes que pade-
cian de coxa vara congénita como parte
del cuadro clinico de este sindrome. La
impresion basilar, la siringomielia y la ano-
malia de Klippel-Feil también se asocian a
este estado.!'

Las alteraciones esqueléticas de este
sindrome estdn bien documentadas
radiograficamente en la literatura. Segin
Lloyd® la pseudoartrosis por displasia
clavicular constituye la anomalia mas fre-
cuente y plantea que ésta ocurre casi inva-
riablemente en el lado derecho. Herman'¢
reportd un paciente con afeccion clavicular

SUMMARY

bilateral. Hirschfelder y otros,' utilizando
la tomografia computadorizada, estudiaron
5 pacientes con el sindrome y describieron
varios desdrdenes morfoldgicos del craneo,
asi como algunos signos de displasia de la
base del crdaneo. Otras alteraciones
radiol6gicas pueden encontrarse en la se-
rie de 16 pacientes que publicaron Laredo
Filhoy otros.’ La microdactilia por acorta-
miento de un metacarpiano que aqui re-
portamos nosotros es un elemento no
descrito hasta ahora, lo cual es una con-
tribucién en el conocimiento de esta afec-
cion.

A clinical, radiographic and pedigree study of a family with cleiodocranial dysostosis was presented. Such study

was carried out in Manzanillo s "Celia Sinchez Manduley™ Clinical Surgical Hospital in 1998. An autosomal
dominant inheritance patter was evident with 24 members affected and vertical transfer. The most striking observed
clinical features were disproportionality between skull and face sizes and the possibility of joining both shoulders
at midline. Dysplasia of both clavicles, brachicephalia and deformed spindle of toe phalanges were the most

frequently found alterations in radiographics.

Subject headings: CLEIDOCRANIAL DYSPLASIA/radiography; CLEIDOCRANIAL DYSPLASIA/genetics;

PEDIGREE.
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