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Disostosis cleidocraneal a tres anos de tratamiento ortopédico.

Cleidocraneal dysostosis at three years of orthopedic treatment.
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RESUMEN

Introduccion: La disostosis cleidocraneal es un trastorno genético
raro con patron hereditario. Sus rasgos patognomonicos son la aplasia
clavicular, fontanelas y suturas abiertas, multiples anomalias dentales.
Su origen se relaciona con alteraciones en el gen RUNX2, importante
para la sintesis de CBFAL, que a su vez funciona como un conformador
6seo y un diferenciador de osteoblastos. Caso clinico: Paciente de 11
afios con caracteristicas clinicas de CCD, se corroboran los antecedentes
genéticos hereditarios y alteraciones dentales relacionados con disos-
tosis cleidocraneal. Resultado: A tres afios de tratamiento se observa
mejor definicion facial, la erupcion de piezas permanentes retenidas y
mejor funcion masticatoria. Conclusion: Mejorar la calidad de vida del
paciente con tratamientos interceptivos y el conocimiento de las altera-
ciones causadas por el sindrome, asi como el trabajo interdisciplinario.
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INTRODUCCION

La disostosis cleidocraneal es un sindrome clasificado
como osteocondrodisplasia.” Su patologia se ubica
en el gen RUNX2, el mecanismo general es un estado
que origina haploinsuficiencia.? Sus caracteristicas cli-
nicas mas representativas incluyen retardo en cierre de
suturas craneales, claviculas hipoplasicas o aplésicas y
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ABSTRACT

Introduction: Cleidocranial dysostosis is a rare genetic disorder with
a hereditary pattern. Its pathognomonic features are clavicular aplasia,
fontanelles and open sutures, multiple dental anomalies. Its origin is
related to alterations in the RUNX2 gene, important for the synthesis of
CBFAL, which in turn functions as a bone conformer and an osteoblast
differentiator. Clinical case: Patient with eleven years old with clinical
characteristics of CCD, hereditary genetic background, and dental
alterations related to cleidocranial dysostosis are corroborated. Result:
After three years of treatment, the facial definition is better, the eruption
of permanent pieces retained and better chewing function. Conclusion:
Improve the quality of life of the patient with interceptive treatments
and the knowledge of the alterations caused by the syndrome, as well
as the interdisciplinary work.
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alteraciones dentales como supernumerarios, erupcion
retardada de dientes permanentes. La inteligencia es
tipicamente normal.’

PRESENTACION DEL CASO

Paciente femenino de 11 anos de edad de la Facultad de
Odontologia de la Universidad Auténoma de Campeche
referido por el Hospital General de Especialidades, a la
exploracion clinica se observa dolicocefalia, perfil con-
vexo, cara triangular, falta de desarrollo de macizo facial,
hueso frontal aplanado y extendido, retrognatismo maxilar
y mandibular (Figura 1). Caracteristicas que coincidieron
con el diagnéstico establecido por el Hospital General de
Especialidades: «disostosis cleidocraneal».

En los antecedentes personales se indicé que al nacer
presentaba un peso de tres y medio kilos y un tamafio peque-
fo, le realizaron estudios por posibles cardiopatias, dando
como resultado negativo. En la elaboracién de la ficha clinica
se corrobora el rasgo hereditario del sindrome basado en la
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narrativa de la madre (Figura 2). En el examen intraoral se
hall6 retraso en la erupcién, estando presentes Ginicamente
primeros molares superiores, incisivo central superior e
incisivos centrales inferiores, lo que refiere una edad dental
de seis anos, y maxilares en forma de «V» (Figuras 3y 4).

Radiograficamente se corrobora la existencia de
alteraciones dentales: 6rganos dentarios permanentes
retenidos, supernumerarios, malposiciones intraalveolares
y alteraciones morfolégicas de 6rganos dentarios; en ra-
diografia carpal se aprecié que la falange del quinto dedo
es muy corto en comparacion a pacientes normales (Figura
5). En el examen de quimica sanguinea se manifiestan
valores elevados de fosfatasa alcalina.

Tratamiento

Extracciones selectivas de érganos dentarios temporales
y estimulacién con alimentacion fibrosa, a pesar de eso
los 6rganos dentarios permanentes no erupcionaban, asi
que a los cinco meses de iniciado el tratamiento se le
coloco una placa Hawley en el arco superior con tornillo
de expansion con el fin de estimulacion. El tratamiento
continud durante nueve meses con revisiones mensuales,
la erupcion de los érganos permanentes no ocurria y se
observaba tejido fibroso gingival, se opté por realizar pro-
cedimientos de incision liberatriz a los 14 meses, un mes
mas tarde las coronas dentales de érganos intervenidos
estaban erupcionadas en su totalidad, se le colocaron

Figura 1: Fotografia frontal.

Figura 2: Hiperflexibilidad de hombros.

pistas planas superior e inferior. El tratamiento con pistas
planas continda hasta el momento de reportar estos re-
sultados, con modificaciones como resortes para evitar
rotaciones o lingualizaciones.

Resultado

Tres anos después, con supervision continua, se definen
los maxilares con forma de «U», intraoralmente la erup-
cién de 10 drganos dentarios permanentes y un mejor
desarrollo del macizo facial (Figuras 6 a 8).

DISCUSION

La disostosis cleidocraneal, también conocida como
displasia cleidocraneal o sindrome de Marie y Sainton
(CCD), es un trastorno genético con patrén hereditario.
Su etiologia se relaciona con el gen RUNX2 ubicado en
el cromosoma 6 en el locus p21, pertenece a la familia
de factores de transcripcion RUNX y tiene un dominio
Runt de unién a ADN,* el gen regula el desarrollo 6seo,
la maduracién ésea y el mantenimiento de los huesos a
través de la regulacion de la diferenciacién y funcién de
los osteoblastos. El estrégeno y la hormona paratiroidea
(PTH) mejoran la expresion y la actividad de RUNX2 a
través de los efectos anabdlicos; sin embargo, el estrégeno
regula negativamente el RUNX2 en la osteoclastogénesis.”
El gen codificara para una proteina llamada CBFA1, que
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es la encargada de la diferenciacion de osteoblastos y
conformacion dsea.

Se ha reportado que esta proteina se expresa en
tejidos orales, tales como la mesénquima del foliculo
dental, donde regula el crecimiento y la diferenciacién,
también es un factor clave para las interacciones entre la
mesénquima epitelial y el control de la morfogénesis, asi
como para la histodiferenciacion del 6rgano epitelial del
esmalte,® igualmente se expresa en ligamento periodon-
tal, se ha demostrado que cuando existe la condicién de
disostosis cleidocraneal las células de este tejido muestran
una capacidad reducida para inducir la diferenciacion
de osteoclastos activos, esto podria en parte, explicar
la erupcion dental retardada que se puede observar
clinicamente.”

Figura 4: Fotografia oclusal inferior.

Figura 5: Ortopantomografia; se observan multiples anomalias
dentarias.

Figura 6: Oclusal superior postratamiento.

En su investigacion, Mundlos describe tres posibles me-
canismos biopatoldgicos del sindrome de acuerdo con
sus estudios experimentales:

* Proteina no funcional: el gen afectado codifica ade-
cuadamente la proteina, sin embargo, la misma no
ejerce una funcion adecuada, entrando en un estado
de haploinsuficiencia.

* Parada de sintesis antes de tiempo: el gen y la protei-
na codifica adecuadamente, por un mecanismo adn
no esclarecido, la sintesis de la proteina se detiene
antes de tiempo, lo que origina una deficiencia en la
conformacion ésea.

* Inexistencia total del gen.'

Su prevalencia es de 1/1,000,000.% Histéricamente
se remonta su primer reporte aproximadamente en el
afno 1765 cuando oficialmente se hizo el primer reporte
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de aplasia clavicular, hacia 1871 Scheuthauer describe
oficialmente sus caracteristicas clinicas y en 1898 Marie
y Sainton lo nombran «disostosis cleidocraneal heredita-
ria».? Jackson en 1940 describe uno de los casos mas im-
portantes, denominado «caso Arnold», en su investigacién
elabora un mapa genealdgico donde 70 descendientes
de «Arnold» presentan los signos caracteristicos del sin-
drome."" En 1988 este sindrome entra en la categoria de
displasia esqueletal de acuerdo con la clasificacion de
osteocondrodisplasias. En 1988 este sindrome se incor-
pora a la categoria de displasia esqueletal de acuerdo con
la clasificacién de osteocondrodisplasias, elaborada por
Spranger.' Ramesar en 1996 descubre que 100 pacientes
de su muestra, comparten genes con un ancestro comdin
que rastrea hasta el caso Arnold."

El sindrome presenta mdltiples signos clinicos como
braquicefalia, frente amplia, hipoplasia del tercio medio
facial, hombros caidos y estrechos, que clinicamente
pueden llevarse a la linea media del cuerpo debido a
la aplasia o hipoplasia clavicular, retraso en érganos de
la segunda denticién, retencién prolongada de dientes
primarios, maloclusién. En la mano se puede observar
braquidactilia. Un dato importante a resaltar es que el
nivel intelectual no se ve afectado.

Radiograficamente se pueden hallar: suturas y fonta-
nelas abiertas, retraso en osificacién del craneo, ausencia
o deficiencia de senos paranasales y frontales, dientes
impactados y supernumerarios. A la altura del térax se
puede observar escapula displasica, anomalias clavicula-
res. En region pélvica un retraso en la osificacién de hueso
pélvico, hipoplasia de hueso iliaco, unién de sacros, coxa
vara. En mano: hipoplasia de falanges distales, falanges
medias cortas en tercero, cuarto y quinto dedo. En al-
gunos casos puede presentar osteopenia. Pueden existir

Figura 7: Oclusal inferior postratamiento.

Figura 8: Frontal extraoral postratamiento.

complicaciones respiratorias como obstruccion de vias
aéreas superiores, por lo que la intervencion quirdrgica
puede ser requerida, puede existir la pérdida de audicion
e infecciones auditivas frecuentes. Aproximadamente
57% de los pacientes pueden padecer osteoporosis y
21.4% osteopenia, asi como niveles elevados de fosfata-
sa alcalina'”"? y complicaciones de desarrollo pequeno
como baja estatura.

En 2018 Mehmet y colegas reportaron dos casos
de disostosis cleidocraneal haciendo énfasis en de-
formidades espinales.' Impellizzeri A. y su equipo
reportaron en 2018 un caso en el que la madre y sus
dos hijos presentaban el sindrome; uno de los hijos, de
12 afios, sexo masculino, radiograficamente revel6 una
edad 6sea de seis anos, retraso de erupcién dentaria,
cinco supernumerarios, maloclusion, entre otros signos
clinicos, el tratamiento consistié en aparatologia orto-
déntica acompanado de métodos quirtrgicos para eli-
minacion de supernumerarios. El segundo hijo, paciente
femenina de 17 anos de edad, los hallazgos dentales
indicaron denticién mixta, 11 supernumerarios, clase
[l molar y maloclusién, el tratamiento consistié en un
enfoque de etapa quirdrgica Unica, similar al enfoque
«Belfast-Hamburgo», posteriormente la fase ortodénci-
ca. El caso restante, fue el de la madre de 44 anos de
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edad, reportan que a los 30 afos perdié la denticion
primaria en su totalidad, intraoralmente hallaron en su
total 11 supernumerarios, su tratamiento consistié en
un dispositivo de ortodoncia fija, extraccion de todos
los supernumerarios y drganos dentarios impactados,
alineacion vy traccién ortodéncica, prepardndola para
una posterior cirugia ortogndtica.'®

En 2007 se realiz6 el reporte de un caso sobre una
paciente con CCD de 12 afios, que revel6 la presencia
de 12 supernumerarios, retencién de 6rganos denta-
rios deciduos y erupcién retardada de permanentes.
Durante el transcurso del tratamiento ortodéntico se
observo disminucion en la sensibilidad auditiva, el autor
recomienda realizar controles auditivos regulares, para
evitar la pérdida de funcién.'® Roberts T, en su inves-
tigacion reunié mudltiples reportes de casos y enumeré
las posibles opciones de tratamiento de acuerdo con la
anomalia dental que presente el paciente, coincidiendo
con tratamientos quirdrgicos, expansién con aparatologia
ortopédica y ortoddncica.'”

CONCLUSIONES

Reconocer las caracteristicas sindromicas que afectan
la cavidad oral son responsabilidad de los odontélogos,
con tal de poder identificar e intervenir a tiempo en estas
alteraciones. En el caso de CCD, la intervencién temprana
es importante, ya que la prioridad es mejorar la funcién
masticatoria y estética de los pacientes. El tratamiento y
la atencién deberan ser llevados a cabo por un equipo
interdisciplinario con el fin de mejorar la calidad de vida
de los pacientes afectados.
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