IMAGENES EN - OSTEOLOGIA

DISPLASIA CLEIDOCRANEAL

J.M. OLMOS MARTINEZ, J. MARTINEZ GARCIA
Y J. GONZALEZ MACIAS

DEPARTAMENTO DE MEDICINA INTERNA.
HOSPITAL UNIVERSITARIO MARQUES DE VALDECILLA.
UNIVERSIDAD DE CANTABRIA. SANTANDER. ESPANA.

Presentamos el caso de una mujer de 46
afios que consulté por dolores éseos difu-
sos. En la exploracién se constat6 la presencia
de un hdbito dismérfico caracterizado por
baja estatura (143 cm), facies de aspecto
displdsico con prominencia frontal y ca-
beza triangular, con escaso desarrollo ma-
xilar y parietales prominentes (figs. 1 y 2).
Presentaba ademds una inusual movilidad
de los hombros que llegaban a aproximarse
y ponerse en contacto por delante del t6-
rax. En el estudio radiolégico se observé
una hipotubulacién de los huesos largos y
una hipoplasia de la pelvis (fig. 3). El crd-
neo era braquicéfalo y presentaba una dids-
tasis de las suturas craneales, con apertu-
ra completa de la fontanela anterior y escaso
desarrollo del maxilar superior, observan-
dose piezas dentarias supernumerarias (figs.
4y 5). El térax tenfa una configuracién
cénica con agenesia practicamente com-
pleta de la clavicula derecha y parcial de
la izquierda (figs. 6 y 7).

La displasia cleidocraneal es una rara displasia
Gsea generalizada en la que se afectan los
huesos de procedencia membranosa (clavi-
culas y béveda craneal), aunque también
puede extenderse al resto del sistema es-
quelético (pelvis, vértebras y extremida-
des)'2. Se transmite de forma autosémica do-
minante, presentando una penetrancia
completa y una expresividad variable. Des-
de hace algunos afios se sabe que este tras-
torno estd causado por una mutacién en el
gen del Runx2, que estd localizado en
el brazo corto del cromosoma 6 (6p21)°.
Sin embargo la frecuencia de casos espora-
dicos es alta, llegando a alcanzar hasta el
40%. El aspecto fenotipico de los pacien-
tes es bastante caracteristico, observindo-
se un crdneo grande y braquicéfalo, con
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Figura 1. Facies de aspecto dismdrfico con hipertelorismo y
abombamiento frontal y parietal.

Figura 3. Radiografia de pelvis en la que destaca la hi-
poplasia pélvica.

abombamiento de las zonas frontal y pa-
rietal y retraso en el cierre de las fontane-
las sagitales, que da lugar a una facies pe-
quefla en relacién con el crdneo. Las
anomalias dentales son también caracte-
risticas y consisten en retraso en la erup-
cién de los dientes y presencia de multi-
ples piezas supernumerarias que permanecen
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Figura 2. Visién de perfil en la que resalta el abomba-
miento frontal y el escaso desarrollo maxilar.

Figura 4. Radiografia posteroanterior de crdaneo. Se obser-
va un crdaneo braquicéfalo con didstasis de las suturas cra-
neales y apertura de la fontanela anterior.

impactadas de forma permanente en los
maxilares®. La hipoplasia o aplasia clavi-
cular es otro de los datos caracteristicos de
esta enfermedad. La ausencia completa de
ambas claviculas sélo se observa en conta-
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Figura 5. Radiografia panordmica en la que se observa la presencia de varias piezas dentarias supernumerarias.

Figura 7. Radiografia de la cintura escapular. Notese la
ausencia de la clavicula derecha (A) y la hipoplastia de la cla-
vitula izquierda (B).

Figura 6. Radiografia posteroanterior de térax, en la que se observa la forma campaniforme del mismo, la agenesia de la cla-
vicula derecha y el escaso desarrollo de la clavicula izquierda.

das ocasiones, siendo lo habitual la pre-
sencia de hipoplasia clavicular, fundamen-
talmente en su extremo acromial. Sin em-
bargo, la funcionalidad del hombro es muy
buena, pudiendo los pacientes realizar mo-
vimientos que no hacen las personas sanas,
como por ejemplo aproximar y poner en
contacto los hombros por delante del t6-
rax. Otros hallazgos incluyen la presencia
de un térax campaniforme, el agranda-

miento de los huesos frontales y occipita-
les, la hipoplasia de la pelvis y de las fa-

langes distales y la corta estatura'>%.
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