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Hallazgos imagenolégicos de la
displasia cleidocraneal

@ CrossMark

Imaging findings in cleidocranial dysplasia
Estimada Editora:

La displasia cleidocraneal (DC) es una rara enfermedad
caracterizada por ausencia o hipoplasia de las clavicu-
las, persistencia de las fontanelas abiertas y existencia de
anormalidades dentales multiples'~3. Su prevalencia se ha
estimado en 1 por cada millén de habitantes alrededor del
mundo®.

Usualmente se origina por herencia autosémica domi-
nante, con alta penetrancia y grado variable de expresion,
y se debe a una mutacion del gen RUNX 2, localizado en el
brazo corto del cromosoma 6 (6p21), el cual codifica una
proteina necesaria para el correcto funcionamiento de los
osteoclastos’3~>. Sin embargo, hasta el 40% de los casos de
DC aparece de forma espontanea, sin una clara asociacion
genética®.

A pesar de su baja prevalencia, se considera necesario el
conocimiento de esta entidad por parte del médico radié-
logo para realizar un diagndstico adecuado y oportuno. Por
ello, comunicamos el caso de un nifo de 3 anos que con-
sulté inicialmente por una caida desde aproximadamente
1 metro de altura, con trauma en miembro superior dere-
cho. En la radiografia (Rx) se evidencio una fractura del
condilo lateral humeral. No obstante, en el examen fisico
se encontro talla baja, hipertelorismo y alteraciones 6seas
craneales, consistentes en diastasis de suturas y persistencia
de fontanela anterior abierta, ademas de macroglosia, pala-
dar ojival, dismorfismo dentario (se sospecho diagnostico de
Sindrome de Pierre Marie Sainton en su forma esporadica),
ausencia de claviculas y pectus excavatum. La Rx convencio-
nal de torax anteroposterior demostré apariencia triangular
del torax y ausencia congénita de ambas claviculas (fig. 1),
mientras que la Rx anteroposterior de pelvis revel6 ausencia
de osificacion de las ramas iliopubicas y osificacion parcial

Figura1 Radiografia anteroposterior de térax muestra la apa-
riencia triangular del térax, con ausencia congénita de ambas
claviculas (cabezas de flechas).

Figura 2 Radiografia anteroposterior de pelvis evidencia
ausencia de osificacion de las ramas iliopUbicas (cabezas de fle-
chas) y osificacion parcial del isquion, con ausencia de las ramas
isquiopubicas (flechas).

del isquion, con ausencia de las ramas isquiopUbicas (fig. 2).
No se ampliaron estudios para detectar anormalidades en el
desarrollo 6seo de manos y columna vertebral.

En la tomografia computada (TC) de craneo se evidencid
diastasis de la sutura sagital de las fontanelas anteriores y
posteriores, con aumento en el nimero de los huesos wor-
mianos parietales, temporales y occipitales en ambos lados
(fig. 3), mas ausencia de neumatizacion de las celdillas mas-
toideas (fig. 4).

El paciente presento la triada conformada por dien-
tes supernumerarios, agenesia completa de las claviculas y
alteraciones craneales, como suturas y fontanelas sagitales
abiertas, lo cual permiti6 realizar el diagnostico®.

Las principales caracteristicas de la DC son la ausencia
completa o parcial de las claviculas, los dientes supernu-
merarios, la retencion de dientes deciduos y los dientes
permanentes impactados. El retraso en el cierre de las
fontanelas sagitales, las cuales pueden permanecer abiertas
durante toda la vida, es uno de los hallazgos clinicos mas
evidentes. Se pueden encontrar anomalias en las manos,
como la braquidactilia, y aproximadamente el 38% de los
pacientes presenta hipoacusia'~%.

Los individuos con DC tiene una estatura menor que sus
hermanos no afectados y son mas propensos a tener otros
problemas esqueléticos u ortopédicos, como pie plano, genu
valgo y escoliosis. Otras alteraciones asociadas incluyen
infecciones de vias respiratorias superiores, alta incidencia
de cesareas y leve retraso motor en los nifios menores de
5 afos. No obstante, la mayoria de los casos se presentan
asintomaticos o en formas leves®.

El diagndstico de la enfermedad se realiza en base
a los hallazgos clinicos enunciados en conjunto con los
hallazgos imagenoldgicos, que generalmente se identifican
por medio de radiografias. Si bien la TC no es necesaria
para llevar a cabo el diagnostico, se puede requerir para
comprender mejor las malformaciones de la columna verte-
bral e identificar alteraciones craneales, como las de los
huesos temporales (en relacion con la patologia aural y
otoldgica)”°.

Los hallazgos sugestivos de DC, segun la region involu-
crada, son’:
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Figura 3

Tomografia computada de la cabeza con reconstruccion volume rendering muestra (a) diastasis de la sutura sagital y

de las fontanelas anterior y posterior (cabezas de flechas), mas (b) aumento en el nimero de los huesos wormianos (cabezas de

flechas).

Figura 4 Tomografia computada de la cabeza con ventana
para hueso identifica ausencia de neumatizacion de las celdillas
mastoideas (cabezas de flechas).

*Craneo y columna vertebral

-Diastasis de suturas, fontanelas permeables y presencia
de huesos wormianos'"°

-Retraso en la osificacion del craneo

-Neumatizacién pobre o ausente de los senos frontales,
paranasales y mastoideos

-Apofisis odontoides hipoplasica y agenesia del arco ante-
rior del atlas’

-Dientes mal alineados e impactados, o dientes supernu-
merarios

-Fusion del estribo a la trompa de Eustaquio y el
retrotimpano®

-Escoliosis y cifoescoliosis’

*Térax

-Torax en forma de cono

-Anormalidades claviculares (hipoplasia o aplasia de las
claviculas, y claviculas discontinuas), siendo los tercios
lateral y medio de la clavicula los mas cominmente
afectados’

-Escapulas hipoplasicas

*Pelvis

-Retraso en la osificacion del hueso pubico, con sinfisis
pubica amplia

-Hipoplasia de los alerones iliacos

-Articulaciones sacroiliacas amplias

*Manos y pies

-Pseudoepifisis de los metacarpianos y metatarsianos. Alar-
gamiento caracteristico del segundo metacarpiano
-Hipoplasia de falanges distales

-Falanges medias cortas y deformadas del tercero, cuarto
y quinto dedo, con epifisis en forma de cono

*Otro

-Osteopenia

En conclusion, el presente caso indica que la DC es una
enfermedad poco comin que debe considerarse en pacien-
tes con desarrollo anormal de los huesos del craneo, las
claviculas y los dientes. Requiere conocimiento del tema
por parte del radidlogo, para poder ofrecer un adecuado
diagnéstico.
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