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Displasia cleidocraniana - relato de um caso familiar
Cleidocranial dysplasia - report of a family case
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RESUMO

A displasia cleidocraniana (DCC) é uma sindrome autossdémica dominante caracterizada pela mutagao no gene
RUNX2. Os individuos portadores de tal mutacao apresentam hipoplasia ou aplasia clavicular, com consequente
hipermobilidade e aproximacao anterior dos ombros na linha média, além de retardo na ossificagao das suturas
cranianas, hipodesenvolvimento do terco médio da face e alteragdes dentdrias. Este artigo aborda um relato de
DCC, em dois irmdos com caracteristicas clinicas diagndsticas, no entanto, com intensidade de expressao dife-
rentes. Apesar de ndo causar incapacidade, o quadro clinico necessita de uma abordagem multidisciplinar, ja que
como corroborado nos nossos relatos, ambos os pacientes apresentam manifestagoes diferentes em intensidade,
demonstrando a expressividade variavel da DCC.

PALAVRAS-CHAVE: Displasia cleidocraniana. Subunidade alfa 1 de fator de ligacdo ao core. Anormalidades
dentdrias.
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ABSTRACT

Cleidocranial dysplasia (CCD) is an autosomal dominant syndrome characterized by a mutation in the RUNX2
gene. Carriers of this mutation have hypoplasia or clavicular aplasia, with consequent hypermobility and an-
terior approximation of the shoulders in the midline, delayed ossification of cranial sutures, underdevelop-
ment of the middle third of the face and dental changes too. This article addresses a report of CCD in two bro-
thers with clinical diagnostic characteristics, however, with different intensity of expression. Although it does
not cause disability, the clinical case requires a multidisciplinary approach, since, as confirmed in our reports,
both patients have different manifestations in intensity, demonstrating the variable expressiveness of CCD.

KEYWORDS: Cleidocranial dysplasia. Core binding fator alpha 1 subunit. Tooth abnormalities.

RESUMEN

La displasia cleidocraneal (DCC) es un sindrome autosémico dominante caracterizado por una mutacién en
el gen RUNX2. Los portadores de esta mutacidon presentan hipoplasia o aplasia clavicular, con la consiguiente
hipermovilidad y aproximacién anterior de los hombros en la linea media, ademas de osificacién tardia de las
suturas craneales, subdesarrollo del tercio medio de la cara y alteraciones dentarias. Este articulo aborda un re-
porte de DCC en dos hermanos con caracteristicas clinicas diagndsticas, sin embargo, con diferente intensidad
de expresion. Si bien no causa discapacidad, el cuadro clinico requiere un abordaje multidisciplinario, ya que,
como se confirma en nuestros reportes, ambos pacientes tienen manifestaciones diferentes en intensidad, lo que
demuestra la expresividad variable de las DCC.

PALABRAS CLAVE: Displasia cleidocraneal. Subunidad alfa 1 del fator de unién al sitio principal. Anomalias
dentarias.
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Displasia cleidocraniana - relato de um caso familiar

A displasia cleidocraniana (DCC) é uma dis-
plasia esquelética que apresenta um padrao autosso-
mico dominante. Embora essa mutacéo ocorra espon-
taneamente em 20 a 40% dos casos, a maioria deles
é causada pela perda de funcao do gene RUNX2, res-
ponsdvel pela codificacdo da proteina necessdria para
o funcionamento dos osteoblastos, que é essencial
para a formacéo do tecido 6sseo'>.

A DCC é caracterizada por hipoplasia ou apla-
sia das claviculas, com consequente hipermobilidade
e aproximacdo anterior dos ombros, na linha média;
bem como retardo na ossificacdo do cranio, pubis e ex-
tremidades - gerando sinfise pubica alargada, encurta-
mento da falange média do quinto dedo e suturas cra-
nianas abertas; além de displasia 6ssea generalizada,
malformacao vertebral, baixa estatura, hipodesenvol-
vimento do ter¢co médio da face, persisténcia de fon-
tanelas com a presenca de ossos wormianos. Adicio-
nalmente, sdo observados palato estreito e profundo
e anomalias dentdrias, que incluem dentes supranu-
merarios, persisténcia dos dentes deciduos e atraso na
erupc¢do dos permanentes’>.

O objetivo do presente estudo foi relatar dois
casos de DCC, em irmaos, com caracteristicas clinicas
diagnésticas, no entanto, com intensidade de expres-
sdo diferente.

Caso Clinico 1

Paciente do sexo masculino, 14 anos de idade,
feoderma, foi encaminhado pela equipe odontolégi-
ca apresentando como queixa principal a auséncia de
dentes anterossuperiores (Figura 1A).

Na anamnese, a mae do paciente relatou re-
tardo no fechamento das fontanelas e no exame fisico
geral, constatou-se baixa estatura, quando compara-
do ao padrio para a idade. Além disso, evidenciou-se
microdactilia, base larga do nariz e hipertelorismo
de grau leve. Apos realizacdo de radiografia toracica,
constatou-se a presenca de claviculas, no entanto, com
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aparente hipoplasia (Figura 1B).

A radiografia panordmica exibe retardo na
erupcao dos dentes permanentes, com area desden-
tada na regido de incisivos superiores e presenca de
diastemas entre os dentes anteroinferiores. Além dis-
so, a permanéncia de dentes deciduos e ocorréncia de
dentes supranumerdrios (Figura 1C).

Figura 1 - Caso clinico 1, paciente masculino, 14 anos
de idade, portador de DCC; (A) fotografia intraoral; (B)
radiografia sugerindo hipoplasia clavicular bilateral;
(C) radiografia panoramica mostrando a permanéncia
dos dentes deciduos e permanentes nao irrompidos,
além da presenca de dentes supranumerdarios.

Caso Clinico 2

A pesquisa do histdrico familiar revelou no ir-
mao mais novo, de oito anos de idade, caracteristicas
semelhantes, como microdactilia, leve hipertelorismo,
retardo no fechamento das fontanelas e, ao exame cli-
nico, aproximacao dos membros em linha média. Os
exames radiogréficos de térax (Figura 2A) sugerem au-
séncia clavicular. A andlise clinica intrabucal (Figura
2B), a procura de anomalias dentérias, sugere presen-
¢a de dentes supranumerdrios.
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Figura 2 - Caso clinico 2, paciente masculino, oito anos
de idade, portador de DCC; (A) fotografia intraoral; (B)
radiografia sugerindo aplasia clavicular bilateral; (C)
radiografia panoramica mostrando denti¢ao mista, e
anomalias dentérias de forma e ntimero.

Frente aos achados, o diagndstico clinico de
displasia cleidocraniana enquadra-se nos dois pacien-
tes (Figura 3). Ambos os irméaos, foram encaminhados
para o atendimento odontopediatrico.

Figura 3 - Vista frontal de ambos pacientes, com mo-
bilidade anormal dos ombros. (A) caso 1; (B) caso 2.

A displasia cleidocraniana é um distirbio 6s-
seo, na maioria das vezes hereditaria, ocasionada
pelas mutacdes no gene CBFA1, também conhecido
como RUNX2 e localizado no cromossomo 6p21. A
condicdo exibe manifestagdes fenotipicas de graus va-
riados e, portanto, pode ser confundida com outras ou,
até mesmo, ser subdiagnosticada na prética clinica*.

Os achados clinicos e radiograficos nos dois
irméos confirmam a triade patognomonica da DCC:
dentes supranumerarios, agenesia ou hipoplasia clavi-
cular, e o atraso no fechamento das suturas cranianas.
Embora se trate de um processo de heranca autosso-
mica dominante, com casos familiares reportados na
literatura, existem também disttirbios esporadicos, re-
latados em 20 a 40% dos casos; com possivel ocorrén-
cia de mutacdes génicas novas'®.

Pacientes com DCC, geralmente, apresentam
uma vida normal, sem consideraveis intercorréncias
médicas, resultando em um diagnéstico tardio, as
vezes, na primeira consulta odontolégica do pacien-
te. No caso relatado (caso 1), o diagndstico fora feito
apos o paciente chegar ao consultério odontolégico
com queixa de auséncia dos dentes anterossuperiores.
Apesar de nao existirem tratamentos para as altera-
¢Oes cranianas e claviculares, é possivel e importante o
tratamento das condi¢cdes bucais devido ao alto indice
de morbidade causado por elas; sendo o mesmo reali-
zado por uma equipe multidisciplinar com o objetivo
de oferecer uma reabilitacdo com o melhor conforto
funcional e estético para o paciente™’.

Apesar de ndo causar incapacidade, o quadro
clinico necessita de uma abordagem multidisciplinar,
ja que como corroborado nos casos apresentados nes-
te estudo, ambos os pacientes apresentaram manifes-
tagoes diferentes em intensidade, demonstrando a ex-
pressividade varidvel da DCC.
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