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Summary:

Cleidocranial dysplasia (CCD) is a rare, autosomal dominant skeletal dysplasia with a relatively
mild course. The most characteristic symptoms are clavicle hypoplasia or aplasia, abnormalities in
the skull ossification, and a variety of dental pathologies.

The clinical course and radiological presentation of two cases (a 15-month-old boy and a 14-year-old
girl) of CCD are presented. Among the characteristic phenotype features the patients demonstrated
were abnormalities in the skull formation, with wide sutures and large, delayed closure of the
fontanelles, additional Wormian bones, and significant dental abnormalities, in both cases with
delayed eruption of teeth and, in the girl, intensive caries, cross bite, and impacted teeth. The boy
presented hypoplasia of the clavicles, while aplastic clavicles were confirmed in the girl. In both
cases clavicle defects resulted in descended shoulders with abnormal movement faculty. Metacarpal
and phalangeal defects were also found in both children as well as abnormalities in pelvic structure,
with wide pubic symphysis and vertical arrangement of the pelvic bones in the girl.

CCD is a skeletal dysplasia with characteristic clinical and radiological presentation. Although the
course of the disorder is relatively mild, early orthopedic, dental, and orthodontic care, as well as
rehabilitation, are essential in limiting complications resulting from the congenital malformation of
the skeletal system.
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srodchrzestnego, z charakterystyczna hipoplazja lub aplazjg

Dysplazja obojczykowo-czaszkowa (cleidocranial dyspla-
sia - CCD) (OMIM 119600) znana réwniez, jako zespdl
Scheuthauer-Marie-Sainton lub osteodental dysplasia
(ODD) jest genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem
kostnienia na podtozu tkanki tacznej, rzadziej kostnienia

obojczykéw, nieprawidtowos$ciami w kostnieniu czasz-
ki i wadami uzebienia [1]. Nalezy do grupy dysplazji kost-
nych, ktére nie zaburzaja proporcji ciata. Wedtug danych
z piSmiennictwa schorzenie wystepuje rzadko, 1x1 000 000
urodzen, ale mata liczba rozpoznan wynika prawdopodobnie
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Figure 1. Chest radiograph: hypoplasia of clavicles in a boy.
Rycina 1. Rtg klatki piersiowej - niedorozw6j obojczykéw u chtopca.

ze stosunkowo tagodnego, w poréwnaniu z innymi dypla-
zjami kostnymi, przebiegu klinicznego choroby [2].

Pierwszy opis przypadku CCD pochodzi z roku 1897 [3].
Przyczyna schorzenia jest mutacja genu zlokalizowanego
na krotkim ramieniu chromosomu 6. Wada dziedziczy sie
w sposéb autosomalny dominujacy, ze zmienna ekspresja,
aw 1/3 przypadkéw odpowiadajg za nig mutacje de novo.
Mutacje w obrebie genu CBFA1/RUNX2 zaburzajg funk-
cje czynnika aktywizujgcego réznicowanie osteoblastow
i prowadzg do typowych dla pacjentéw z CCD wrodzonych
anomalii szkieletu [2,4].

Do najbardziej charakterystycznych objawéw CCD naleza:

e krétkogtowie z uwypukleniem guzéw czotowych, hipo-
plazja czesci twarzowej czaszki i zapadnieta nasadg nosa

* zaburzenia kostnienia czaszki (czesto niezarastajace
ciemie przednie, szerokie szwy czaszkowe, wstawki
kostne w obrebie szwéw czaszkowych - tzw. kosteczki
Wormiana)

* hiperteloryzm

* brak lub hipoplazja zatok obocznych nosa

« staby rozwo6j szczeki i kosci jarzmowych, ze wspétistnie-
jacym rzekomym prognantyzmem zuchwy, w czes$ci przy-
padkoéw - podniebienie gotyckie

e anomalie uzebienia: zatrzymane zeby state i ich op6z-
niony rozwdj, przetrwate zeby mleczne, obecnos¢ zebow
nadliczbowych, hipoplastyczne szkliwo, hipocementoza
korzeni zgbowych

« hipolazja lub aplazja obojczykéw

* lejkowata klatka piersiowa z matymi, odstajagcymi topat-
kami i anomaliami w budowie zeber

« skrdcenie kosci srodrecza z brachydaktylig

* wiotko$¢ stawow

* koslawos¢ kolan

« sktonnos$¢ do tylno-bocznego skrzywienia kregostupa i in-
ne anomalie szkieletu osiowego.

122

Pol J Radiol, 2005; 70(1): 121-125

Figure 2. A boy at 15 months of age: hypermobility of the shoulders
and prominent forehead.

Rycina 2. 15 miesigczny chtopiec - nadmierna ruchomo$¢ w stawach
barkowych iwydatne guzy czotowe.

Opisywane u czesci chorych nieprawidtowosci kostne
w obrebie miednicy (miednica waska, pionowo ustawio-
na, niedorozwo6j kosci tonowych i kulszowych) powoduja,
ze w ponad potowie przypadkéw cigze pacjentek z CCD
rozwiazywane sa droga ciecia cesarskiego (dysproporcja
ptodowo-miedniczna) [1-6].

W przebiegu CCD wystepowaé¢ moga réwniez:

* gluchota lub znacznego stopnia niedostuch, bedace
konsekwenga zwezenia przewodoéw stuchowych

e we wczesnym dziecinstwie - nawracajace zakazenia
uktadu oddechowego, zaburzenia oddychania (gtosny,
Swiszczgcy oddech, oddychanie przez nos, zespét bezde-
chu sennego)

* syryngomielia

Na peten fenotyp schorzenia sktada¢ sie moze dodatko-
wo ponad 100 innych zaburzen rozwojowych. Rozwoj
intelektualny i motoryczny pacjentéw z CCD jest na
og6t prawidtowy, chociaz donoszono takze o chorych
z opb6znieniem w rozwoju umystowym, wynikajacym
najczesciej z wad anatomicznych w obrebie OUN [3].

Leczenie sprowadza sie do statej opieki ortopedycznej,
stomatologicznej, a w wybranych przypadkach réwniez
neurochirurgicznej. Nadzér laryngologiczny obejmowacé
powinien leczenie nawracajacych zapalen zatok, a w przy-
padku zaburzen w droznosci gérnych drég oddechowych
i zwigzanych z tym zaburzen oddychania - ewentualng
adenoidektomig. Bezwzglednie konieczna jest dokladna
ocena stuchu.

Przypadek pierwszy

Chtopiec G.D. z CII, niepowiktanej, zakoriczonej w 41
tygodniu porodem fizjologicznym. Dziecko urodzito sie
w stanie ogdlnym dobrym (Apg 10/10/10), z masg ciata
4000 g, dtugoscia 56 cm, obwodem klatki piersiowej
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37 cm, obwodem gtowy 36 cm. Wywiad okotoporodowy
i rodzinny nieobcigzony.

W okresie noworodkowym w badaniu przedmiotowym
stwierdzono: miekkie kosci czaszki z szerokimi szwami
czaszkowymi, duze ciemie przednie (4,5 x 4,5 cm), hiperte-
loryzm, matg zuchwe, wiotkos$¢ klatki piersiowej, skrécenie
kosci Srédrecza i palcow.

Z powodu stwierdzanych zaburzen rozwojowych, pacjent
w 2 tygodniu zycia zostat skierowany do Il Kliniki Choréb
Dzieci PAM w Szczecinie.

W wykonanych badaniach dodatkowych stwierdzono:

e w rtg klatki piersiowej: obustronng hipoplazje obojczy-
kow (Ryc. 1)

e W rtg czaszki: poszerzenie szwéw czaszkowych z obec-
noscig dodatkowych kostek Wormiana

e brak odchylen w badaniu w usgj. brzusznej, mézgowia
i serca

* prawidtowag otoemisje akustyczng i potencjaly stuchowe
wywotane z pnia mézgu

* w badaniu cytogenetycznym - prawidtowy kariotyp 46 XY

Po przeprowadzeniu badan, dziecko w stanie ogélnym
dobrym zostato przekazane do dalszej opieki pediatrycznej
i ortopedycznej w rejonie.

Ponowna ocena chtopca w warunkach klinicznych miata
miejsce w 15-ym miesigcu zycia. Parametry rozwoju fizycz-
nego wynosity woéwczas: diugos¢ ciata 78 cm (25-50 c),
masa ciata 9500g (3c), obwdd gltowy 46,5 cm (3-10 c),
obwdéd klatki piersiowej 45cm (3-10 c¢). Zwracaly uwage
cechy dysmorfii: uwypuklone guzy czotowe i ciemieniowe,
duze ciemie przednie (3x3 cm), szeroko rozstawione gatki
oczne, szeroka nasada nosa, opadajace ramiona z nienatu-
ralnie duzym zakresem ruchéw (Ryc. 2), odstajgce topatki,
lejkowata klatka piersiowa, skrécone kosci srédrecza i pal-
cow, pbzniejsze wyrzynanie sie zebow mlecznych (w wieku
15-u miesiecy 6 zgb6w). Z wywiadu od rodzicow wiadomo,
ze chiopiec dotychczas nie chorowat. Z uwagi na potencjal-
ne nastepstwa nieprawidtowosci w uzebieniu, zalecono
wczesng konsultacje ortodontyczna.

Przypadek drugi

Dziewczynka M.K. z ClI (powiktanej cukrzyca typl u matki),
zakonczonej cigciem cesarskim z powodu zagrozenia
zycia ptodu w 34 tygodniu. Wywiad rodzinny obcigzony
wystepowaniem fenotypowych cech CCD u ojca.

Dziecko urodzito si¢ w stanie og6lnym cigezkim (Apg
3/4/5), z masa 2000 g, diugoscia ciata 41 cm, obwodem
gtowy 30 cm, obwodem klatki piersiowej 29 cm. Z powo-
du zespotu niewydolnosci oddechowej przez pierwsze dni
zycia wymagato wsparcia oddechowego metoda CPAP.
Po urodzeniu w badaniu przedmiotowym stwierdzono
cechy niedojrzatosci morfologicznej, fetopatii cukrzycowej

Cleidocranial dysplasia in a 15-month-old boy and a 14-year-old girl

Figure 3. Descending shoulders with abnormal movement faculty
in the girl.

Rycina 3. Opadajace ramiona z nadmierng ruchomoscia
u dziewczynki.

oraz nieprawidtowosci kostne w postaci: niecatkowitego
wyksztatcenia obu kosci ciemieniowych oraz duzego
ciemigczka przedniego (4 x 7 cm).

P6zniejszy rozwdéj psychoruchowy przebiegat prawidtowo:
zaczeta siada¢ w 7 m.z., stawa¢ w 9 m.z., chodzi¢ w 14 m.z.
Uwage rodzicow zwrécito pézne wyrzynanie sie zeboéw
mlecznych (pierwsze siekacze w 14 m.z.). W 9 r.z. z po-
wodu nieprawidtowosci w uzebieniu (utrata koron sie-
kaczy gornych zebéw mlecznych na skutek préchnicy
oraz wspotistnienie zgryzu krzyzowego) pacjentka trafita
pod opieke Poradni Katedry i Zakladu Ortodoncji PAM.
Na podstawie rtg pantomograficznego stwierdzono w szcze-
ce i w zuchwie obecno$¢ wszystkich zawigzkéw zebdéw
statych o nieprawidtowej budowie korzeni zebowych.

123



Case Report

Figure 4. Skull radiograph: additional Wormian bones.
Rycina 4. Rtg czaszki - wstawki kostne Wormiana w przebiegu szwu.

Figure 6. The abnormalities in girl's pelvic structure with wide pubic
symphysis.

Rycina 6. Nieprawidtowo$ci w budowie miednicy u dziewczynki
- szerokie spojenie tonowe.

Wijamie ustnej obecne byty niecatkowicie wyrzniete pierw-
sze gorne state trzonowce, o krotkich koronach klinicz-
nych. Z uwagi na stan rozwoju korzeni siekaczy gérnych
(niezamkniete wierzchotki korzeniowe) postawiono rozpo-
znanie zebow opo6znionych w wyrzynaniu. W pierwszym
etapie leczenia, przez okres 4 lat, stosowano proteze
dzieciecg z klamrami na zebach széstych. W 13 r.z. z po-
wodu potwierdzonego radiologicznie braku postepu w wy-
rzynaniu zebow, postanowiono odstoni¢ chirurgicznie
korony zeb6w siecznych gérnych i umiesci¢ na nich zacze-
py do stosowanej wcze$niej protezy. Pomiedzy zaczepami
a protezg zastosowano dwa wyciggi gumowe. Sita kazdego
z wyciagébw wynosita 250 g. Ten spos6b postepowania ma
na celu wprowadzenie zebéw przednich do jamy ustnej,
przede wszystkim dla komfortu psychicznego pacjentki, ale
takze ukierunkowany jest na stymulacje dalszego rozwoju
struktur zebowo-zebodotowych [7].

W 14 r.z. dziewczynka z podejrzeniem CCD, skierowana
zostata do Il Kliniki Chorob Dzieci PAM celem poszerzenia
diagnostyki. Przy przyjeciu stan ogélny byt dobry. Parametry
rozwoju fizycznego wynosity: dtugosé¢ ciata 159 cm (25-50 c),
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Figure 5. Chest radiograph: aplasia of clavicles in the girl.
Rycina 5. Rtg klatki piersiowej- catkowity brak obojczykéw
u dziewczynki.

Figure 7. Upper and lower jaw radiograph: impacted teeth and
persistent primary teeth in the 15-year-old girl.

Rycina 7. Pantomogram - zatrzymane zeby stale i przetrwale zeby
mleczne u 15 letniej dziewczynki.

masa ciata 46 kg (25 c), obwéd gtowy 55 cm (50-75 c),
obwod Klatki piersiowej 70 cm (25-50c). Pokwitanie petne,
miesigczkuje regularnie od 12 r.z. W badaniu przedmio-
towym stwierdzono: uwypuklone guzy czotowe, szeroko
rozstawione gatki oczne, ptaskg nasade nosa, wysokie pod-
niebienie, nieprawidtowosci uzebienia, opadajace ramiona
z nienaturalnie duzym zakresem ruchéw odstajace topat-
ki, boczne skrzywienie kregostupa w odcinku piersio-
wym, pogtebiong lordoze ledZzwiowa oraz skrdcenie kosci
$rodrecza i palcow (Ryc. 3). Uzyskano nastepujace wyniki
badar dodatkowych:

+ W rtg czaszki: niezaro$niete ciemigczko przednie, w poty-
licy widoczne liczne, dodatkowe kostki pomiedzy szwami
czaszkowymi (kosteczki Wormiana) (Ryc. 4), gruszkowaty
ksztatt twarzoczaszki

+ w rtg Kl. piersiowej: catkowity brak obojczykéw (Ryc. 5)
* W rtg przedramienia i reki lewej: brak haczyka kosci

tokciowej, Il ko$¢ $rédrecza wyraznie diuzsza niz
pozostate, | kos¢ srodrecza nieproporcjonalnie krotka,
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ponadto skrécenie wszystkich paliczkéw dystalnych oraz
paliczkéw srodkowych I1 iV palca

e w rtg miednicy: - miednica waska, kosci miedniczne
ustawione pionowo, spojenie tonowe szerokie (Ryc. 6).

e w pantomogramie: obustronny niedorozwéj wyrostkéw
dziobiastych w kosci zuchwy, obecnos$¢ zatrzymanych
zebow statych z hipocementozg korzeni, niecatkowicie
wyrzniete pierwsze trzonowce w szczece, a w zuchwie
wyrzniety pierwszy lewy trzonowiec staty, liczne
przetrwate zeby mleczne (Ryc. 7).

e w badaniu laryngologicznym: do$¢ waskie przewody
stuchowe zewnetrzne, co moze wskazywac¢ na ich niedo-
rozwaj

e audiogram: proég styszenia w granicach normy
* badanie cytogenetyczne: kariotyp prawidtowy 46 XX

Zalecono kontynuacje leczenia ortodontycznego, opieke
ortopedyczna. W zwiazku ze stwierdzonymi anomaliami
rozwojowymi miednicy, matke pacjentki poinformowa-
no o koniecznosci szczegélnego nadzoru potozniczego nad
cérka w przysztosci.

W obu przypadkach, prezentacja kliniczna oraz charakte-
rystyczny obraz radiologiczny, pozwalajg na rozpoznanie

CCD.

Dyskusja

Opisane przypadki wskazujg na wystepowanie w obrazie
klinicznym CCD charakterystycznych cech dysmorficznych:
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szeroko rozstawionych gatek ocznych, ptaskiej nasady nosa,
duzego ciemigczka przedniego, opadajacych ramion z nie-
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W ostatnim czasie podnosi sig mozliwos¢ diagnostyki gene-
tycznej, z oceng korelacji genotyp-fenotyp.
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