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DISOSTOSIS CLEIDOCRANEAL. ESTUDIO FAMILIAR
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RESUMEN

Se estudio la disostosis cleidocraneal, enfermedad hereditaria del esqueleto que se transmite en forma autosémica dominante. Se analizaron
4 sujetos correspondientes a 3 generaciones de una misma familia. Se observo, como caracteristica fundamental, que seguin se alejaban de
la primera descendencia, se hacia menos ostensibles el caput cuadrantun y la agenesia clavicular. Se comprobd, radiolégicamente, que la
tercera descendencia presentaba claviculas remanentes y, ademas, que la enfermedad no acortaba la expectativa de vida de los pacientes. Se
mostraron las caracteristicas clinicas y radioldgicas de los 4 pacientes estudiados.

DeCS: DISPLASIA CLEIDOCRANELA/genética; RADIOGRAFIA; FAMILIA; ENFERMEDADES HEREDITARIAS.

La disostosis cleidocraneal descrita por Marie y
Santén en 1986, es una enfermedad hereditaria del
esqueleto que se transmite en forma autosémica do-
minante, pero que en muchos casos resulta de muta-
ciones.'? Provoca un desarrollo defectuoso de los hue-
S0s membranosos y se caracteriza por:

1. Ausencia de ambas claviculas.

2. Caput cuadrantum (abultamiento de las regiones
temporales y persistencias de las fontanelas ante-
rior y posterior.

3. Relativa hipoplasia del esqueleto facial con exis-
tencia de los dientes de leche.

Habitualmente acuden a consulta porque las cin-
turas escapulares se movilizan con mucha libertad y
los movimientos de los brazos carecen de vigor, falta
del misculo subclavio y el esternocleidomastoideo s6lo
se inserta en el esternén.>* La expectativa de vida no
estd acortada.
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En estudios cromosémicos recientes se han en-
contrado alteraciones del gen dominante de la enfer-
medad en el cromosoma seis.>”’
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Estudiamos 3 generaciones de una misma fami-
lia y a medida que se alejaban de la primera descen-
dencia se hacian menos ostensibles algunos rasgos
de la enfermedad.

La paciente de 68 afios de edad, presentaba la
enfermedad caracteristica, se le descubre al azar en
un ingreso por anemia megaloblastica (figura) y se
le constata clinicamente:

Agenesa clavicular.

Caput cuadratum.

Deficiente desarrollo maxilar superior.
Adentia total.

Genus valgus.
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FIG. Disostosis oleidocraneal

ESTUDIOS RADIOLOGICOS

Se le realiz6 a los 4 pacientes (anciana, hijo, nie-
to joven y otro nifio) rayos X de craneo lateral, frontal
y basal y se encontr6 un incremento del macizo cra-
neal con ligera prominencia de la regioén frontal, en
la base del craneo, todos presentaban un desplaza-
miento craneal del clivus y la silla turca. Los aguje-
ros orbitales se encontraban elevados y estrechos con
hipoplasia de los huesos nasales. El maxilar y la man-
dibula tenian tamano reducido; con una inclinacion
anterior de la mandibula que simulaba un prognatismo,
salvo en los pacientes 3 y 4 (tabla) al estudiar
radiol6gicamente las claviculas, observamos que la
tercera descendencia presentaba claviculas remanen-
tes que estaban ausentes en la anciana y su hijo.

TABLA. Relacidn clinico-radioldgica

Pacientes
Examen clinico 1 2 3 4
Agenesia clavicular X X
Claviculas remanentes - - X X
Caput cuadrantum X X
Hipoplasia maxilar superior X X
Genus valgus X X
Rayos X de craneo
Macizo craneo facial
Prominencia frontal X X

X: Presente. -:  Ausente.

COMENTARIO

A forma de comentario, Jensen y otros,* en una
muestra de 35 pacientes adultos realizaron estudios cli-
nicos y morfoldgicos craneo-faciales y sus resultados
no difieren de los hallados en la familia de este estudio,
llama la atencién que en la generacion mds joven las
caracteristicas clinicas no eran tan acentuadas, sin em-
bargo coincidian, aunque de forma menos prominente,
las caracteristicas radioldgicas del macizo facial.

No pudimos realizar estudios cromosdmicos, mas
toda la literatura revisada coincide en que usando en
los pacientes afectos, marcadores en las regiones de
los cromosomas 6 y 8, el gen dominante esta locali-
zado en el intervalo 19-CM, en el brazo corto del
cromosoma 6, entre el D65282 y D65291.7°

En conclusién, confirmamos que la disostosis
cleidocraneal es una enfermedad hereditaria que pue-
de aparecer de forma espontdnea (mutacion genética),
posee un gran polimorfismo, afecta el desarrollo es-
quelético, otros sintomas incluyen anormalidades de
las claviculas y del craneo. Afecta indistintamente
los dos sexos y su diagnéstico se basa fundamental-
mente en el examen clinico-radioldgico.
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SUMMARY

The cleidocranial dysostosis, a skeletal hereditary disease that is transmitted in a dominant autosomal way, was studied. 4 subjects from 3
generations of a same family were analyzed. It was observed, as a fundamental characteristic, that the farthest they were from the first
offspring, the least ostensible the caput cuadrantum and the clavicular agenesia were. It was radiologically proved that the third offspring
presented remnant clavicles and that the disease did not shorten the patients’ life expectancy. The clinical and radiological images of the 4
studied patients were shown.

Subject headings: CLEIDOCRANIAL DYSPLASIA/genetics; RADIOGRAPHY; FAMILY; HEREDITARY DISEASES.
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