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Resumo

A Displasia Cleidocraniana (DCC) é caracterizada por multiplas anormalidades, principalmente aquelas pertencentes
ao esqueleto craniofacial e corporal, e também anormalidades buco-dentais. O objetivo deste artigo é apresentar o caso
de uma paciente, género feminino, 25 anos, portadora de sinais caracteristicos dessa entidade patoldgica. Os aspectos
gerais da doenca, assim como os sinais clinicos e radiograficos da sindrome sédo também discutidos e enfatizados, dada

asuarara ocorréncia.

Palavras-chave: displasia cleidocraniana; disostose cleidrocraniana; Sindrome de Scheusthauser-Marie-Sainton;

anormalidades dento-faciais.

INTRODUCAO

A Displasia Cleidocraniana (DCC) é uma
rara displasia esquelética herdada, a qual foi
primeiramente descrita por Martin em 1765
(apud GASSEN et al., 2006), que observou cla-
viculas rudimentares num homem de 30 anos,
cujo pai e irmdo tinham sinais semelhantes. Em
1897 Marie e Sainton (apud GASSEN et al.,
2006) denominaram essa condi¢do como
Disostose Cleidocraniana. Posteriormente, na
conferéncia de Paris de 1969 sobre a nomen-
clatura dos disturbios constitucionais dos os-
s0s, assumiu-se a denominacdo atual, uma vez

que é considerada uma displasia que envolve,
de maneira generalizada. o esqueleto humano
(BUTTERWORTH, 1999; SHAFER; HINE;
LEVY, 1987).

A DCC é uma doenca de etiologia des-
conhecida (SOAMES; SOUTHAM, 1985), que
freqUentemente, mas nem sempre, é heredité-
ria (SHAFER; HINE; LEVY, 1987). O padréo
de heranga é usualmente autossémico dominan-
te, embora se tenha sugerido que entre 20% e
40% dos casos representam novas mutacgdes
(HALAZONETIS, M.B.; HALAZONETIS,
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D.J., 1995; REGEZI; SCIUBBA, 2000;
FITCHET, 1929). Pesquisas sobre a condicdo
genética dessa doenca ainda continuam em de-
bate em relagdo ao cromossomo de origem
(BUTTERWORTH, 1999). Nos casos em que
parece desenvolver-se esporadicamente, foi su-
gerido que representa uma doenca de heranca
recessiva ou, mais provavelmente, uma
penetrancia incompleta de um traco genético
de expressdo variavel, ou uma verdadeira muta-
¢do nova dominante (SHAFER; HINE; LEVY,
1987).

A doenca afeta homens e mulheres igual-
mente (SHAFER; HINE; LEVY, 1987;
REGEZI; SCIUBBA, 2000; SOARES, 2005),
sem predilecdo por raga (REGEZI; SCIUBBA,
2000). A prevaléncia estimada da displasia
cleidocraniana é de um por milhdo (SOARES,
2005). Na maioria dos casos, essa sindrome
permanece subdiagnosticada, devido a relativa
falta de complicagBes médicas em relacdo a ou-
tras displasias esqueléticas (COOPER et
al.,2001).

Clinicamente, a DCC é caracterizada por
anomalias do crénio, dentes, maxilares e cintu-
ra escapular, bem como parada ocasional do
crescimento dos ossos longos (REGEZI,
SCIUBBA, 2000; SOAMES; SOUTHAM,
1985). Mais de 100 caracteristicas clinicas tém
sido atribuidas a doenca, as quais podem ser
classificadas em: caracteristicas craniofaciais,
esqueléticas e bucodentais (BUTTERWORTH,
1999). Apesar disso, a maioria dos pacientes
afetados pela doenca exibe inteligéncia normal
(REGEZI; SCIUBBA, 2000).

Dentre as caracteristicas craniofaciais des-
critas na literatura, encontram-se proeminén-
cia frontal e parietal, atraso no fechamento da
fontanela anterior, hipoplasia da maxila e do
zigoma, seios paranasais subdesenvolvidos e es-
treitos, nariz largo com ponte nasal deprimida
e hipertelorismo ocular (BUTTERWORTH,
1999; SHAFER; HINE; LEVY, 1987;
SOAMES; SOUTHAM,1985; REGEZI;
SCIUBBA, 2000). A cabeca é braquicéfala, com
aumento do didmetro transverso do cranio.
Outras anomalias cranianas podem estar pre-
sentes.

Como uma das principais caracteristicas
esqueléticas, descreve-se a aplasia ou hipoplasia
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clavicular, com a auséncia uni ou bilateral, em
aproximadamente 10% dos casos (SMITH,
1968). Defeitos unilaterais s&o mais comuns
no lado direito (JARVIS; KEATS, 1974). A
hipoplasia clavicular confere um aspecto de pes-
co¢o longo e permite movimentos extenso dos
ombros, a ponto de se encostarem um no outro
na linha média (BUTTERWORTH, 1999),
sendo sua funcéo raramente afetada (FITCHET,
1929). Outra caracteristica vista na DCC € o
atraso no fechamento da sinfise pubiana, com
um reduzido didmetro da pelve, o que requer
cesaria em aproximadamente 35% das mulhe-
res afetadas pela DCC (JARVIS; KEATS, 1974).
Também sdo citados, na literatura, o térax com
formato conico, a espondilose lombar, defeitos
nos 0ss0s longos e nos 0ssos dos dedos
(BUTTERWORTH, 1999; SHAFER; HINE;
LEVY, 1987; REGEZI; SCIUBBA, 2000).

Dentre as caracteristicas bucodentais
frequentemente encontradas em pacientes afe-
tados pela DCC, esta o palato arqueado, estrei-
to e fundo, podendo a fissura palatina estar pre-
sente (WINTER, 1943). Verificam-se ainda:
atraso na unido de sinfise mandibular
(BUTTERWORTH, 1999); relativo
prognatismo pelo subdesenvolvimento da pré-
maxila (SMITH, 1968); multiplos dentes
supranumerarios (BUTTERWORTH, 1999);
localizagBes dentérias ectdpicas e a ndo irrupgao
dos dentes permanentes devido a prolongada
retencdo dos dentes deciduos (WINTER,
1943); hipoplasia de esmalte; dentina globular
e camada granular de Tomes irregulares e au-
séncia de cemento celular. Essa Ultima caracte-
ristica pode estar relacionada a falta de erupgao
tdo comumente observada (SHAFER; HINE;
LEVY, 1987; SOAMES; SOUTHAM, 1985;
REGEZI; SCIUBBA, 2000; FUKUTA et al.,
2001). Em raros casos, € vista a anodontia par-
cial (SHAFER; HINE; LEVY, 1987).

Segundo Butterworth (1999), o princi-
pal problema desses pacientes é a ndo irrupgao
dos dentes permanentes, 0 que acarreta outros
problemas como: permanéncia de dentes
deciduos desgastados e antiestéticos, espagos no
arco dentario provenientes da esfoliacdo dos
deciduos e diminuicdo da dimensdo vertical de
ocluséo (DVO).
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Assim, o0 objetivo deste artigo é relatar
um caso de displasia cleidocraniana, enfatizando
as caracteristicas clinicas e radiograficos dessa
sindrome.

RELATO DO CASO

A paciente M.EM., género feminino, 25
anos, casada, procurou o Ambulatério de Ci-
rurgia e Traumatologia Bucomaxilofacial da
Universidade Luterana do Brasil, com queixa
de dificuldade mastigatoria em funcdo da au-
séncia de grande parte dos dentes permanen-
tes. No aspecto clinico geral, apresentava as ca-
racteristicas de ser portadora da sindrome da
Displasia Cleidocranial: baixa estatura, pesco-
¢o largo, estreitamento da parte superior do
térax, mobilidade dos ombros pela auséncia das
claviculas, permitindo a aproximagdo dos mes-
mos na linha média, aumento da distancia
interocular e braquiocefalia com abaulamento
frontal e parietal (FIGURA 1; FIGURA 2). No

|
Figura 1 — Vista frontal com aproximacao dos
ombros na linha média

Figufa 2 —Vista lateral, observando-se cra-
nio braquicefélico e prognatismo
mandibular
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exame fisico intrabucal, observou-se palato es-
treito e profundo, prognatismo leve, elementos
dentérios n°® 16, 25, 26, 31, 36, 37, 46 e 47
irrompidos e historia de extracdes dos dentes
deciduos aos 18 anos (FIGURA 3).
Radiograficamente, foram observadas as seguin-
tes caracteristicas: retencdo de varios elementos
dentarios da série normal e de supranumerarios
(FIGURA 4), auséncia das claviculas (FIGU-
RA 5), atraso no fechamento da sinfise pubiana
e fechamento retardado das fontanelas e sutu-
ras cranianas. Eletrocardiograma em repouso e
hemograma foram solicitados, ndo havendo
anormalidades. Além disso, a paciente apresen-
tava uma perna mais curta em relagdo a outra,
dificuldade de aprendizado, com déficit
cognitivo e cefaléia quando fazia uso das préteses
dentarias. O pai apresenta semelhangas fisicas
com a paciente e alguns dentes ndo irrompidos,
caracterizando-se também como portador des-
sa sindrome.

¥
e

Figura 3 — Vista intra bucal que evidencia a au-
séncia de maltiplos dentes permanen-
tes

Figura 4 — Radiografia panoramica, observando-se
dentes permanentes ndo irrompidos



Figura 5 — Radiografia do torax
que confirma a au-
séncia das claviculas

DISCUSSAO

A Displasia Cleidocraniana ¢ um distar-
bio dsseo hereditario, que exibe manifestacao
fenotipica em graus variados e, por esse motivo,
pode ser confundida com outras patologias 6s-
seas ou ser subdiagnosticada na pratica clinica
(GOLAN et al., 2002). Sua transmissdo €é
autossomica dominante, com uma ampla vari-
edade em sua expressao, porém com uma
penetrancia elevada (CATALA, 1995). Em es-
tudos realizados por diversas gerac6es, obser-
vou-se que a predisposicdo a doenca tende a
desaparecer na terceira ou quarta geragéo (AZE-
VEDO; LOUREIRO; COSTA, 1979).

Na maior parte dos casos, é possivel iden-
tificar um padréo de transmissdo familiar da
doenca, mas 16% a 38,5% dos casos sdo espo-
radicos e, segundo Lopes e colaboradores (apud
CASTANO, et al., 1998), sdo considerados
mutacOes de expressividade familiar variavel.

No caso apresentado, observou-se a rela-
¢do com a hereditariedade, visto que o pai e a
filha estdo acometidos pela sindrome. Segundo
Mundlos (1999), apesar da displasia
cleidocraniana néo apresentar comprometimen-
to sistémico relevante, faz-se necessario o
aconselhamento genético, porque a expressao
homozig6tica da doenca acarretaria a auséncia
completa dos 0ssos, inviabilizando a vida.

O diagnostico de DCC é realizado atra-
vés da anamnese, questionando-se a historia fa-
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miliar, através do exame fisico intra e extra bu-
cal e exames complementares. Entretanto,
Neville e colaboradores (1998) asseguram que,
freqlientemente, a aparéncia do paciente afeta-
do pela sindrome é suficiente para o diagndsti-
co.

A presenca de defeitos claviculares, com-
binados com a presenca de multiplos dentes
retidos, retardo na erupcdo dentaria e com o
fator genético associado, sdo caracteristicas bas-
tante sugestivas para o diagnostico.

E importante realizar o diagnostico dife-
rencial da DCC com a Picnodisostose ou
sindrome Maroteuz-Lamy, a qual se difere da
DCC pelo fato de o0s pacientes apresentarem
nanismo, 0ssos densos, frageis, e agenesias par-
ciais das falanges dos pés e das maos.

O caso descrito apresenta as caracteristi-
cas clinicas referentes a Sindrome da Displasia
Cleidocraniana, o que veio a reforgar o diagnos-
tico da doenca, tais como: baixa estatura,
braquiocefalia com abaulamento frontal e
parietal, hipertelorismo ocular, nariz largo na
base com ponte nasal aplainada, pescogo largo,
hipoplasia clavicular bilateral, atraso no fecha-
mento das suturas cranianas e da sinfise
pubiana, palato estreito e profundo,
prognatismo leve, retencéo prolongada dos den-
tes deciduos, atraso na erup¢do dos dentes per-
manentes, auséncias dentarias e muitos dentes
retidos (série normal e supranumerarios).

Apesar de a paciente apresentar dificul-
dade no aprendizado, para Regezi e Sciubba
(2000), a maioria das pessoas afetadas pela do-
enca exibe inteligéncia normal.

N&o ha tratamento para as anormalida-
des cranianas, claviculares e outras anormalida-
des Osseas associadas 8 DCC (NEVILLE et al.,
1998). O tratamento das condi¢des bucais é
importante (BECKER et al., 1997a, 1997b),
devido ao alto indice de morbidade causado
pelas manifestacGes orais (SILVA et al., 1997).

O tratamento proposto por nossa equipe
envolve a reabilitacdo estético-funcional da pa-
ciente, através da combinagdo de tratamento
cirdrgico e ortodontico, com o objetivo de
irromper e alinhar os dentes permanentes
impactados (BUTTERWORTH, 1999;
SHAFER; HINE; LEVY, 1987; NEVILLE et
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al.,1998). Trata-se de um tratamento
odontoldgico bastante longo, face aos extensos
procedimentos cirurgicos, ortoddnticos e clini-
cos que devem ser realizados, destinados a
minimizar os problemas bucais decorrentes des-
sa sindrome.

CONSIDERACOES FINAIS

O cirurgido dentista deve ter conheci-
mento dos distarbios de desenvolvimento que
envolvem as estruturas bucomaxilofaciais, pois
quanto mais cedo for realizado o diagndstico da

DCC, mais precocemente seus problemas po-
derdo ser solucionados.

O atendimento deve ser realizado por
uma equipe composta por varios especialistas
dentro da Odontologia, bem como médicos,
psicologos e fonoaudidlogos, na busca de um
planejamento terapéutico multidisciplinar, vi-
sando a uma reabilitacdo que ofereca melhor
conforto funcional e estético para o paciente.

Salienta-se, portanto, a necessidade do
diagnostico precoce dessa condigdo, para que se
possam minimizar as alteraces bucais, visando
a adaptacdo funcional do individuo e uma me-
Ihor qualidade de vida.

Cleidocranial dysplasia: clinical and radiographic findings and case report

Abstract

Cleidocranial dysplasia is characterized by multiple abnormalities, mainly those related to craniofacial
and corporal skeleton, besides oral and dental anomaly. The aim of this paper is to report a case of a
female patient, 25 years old, who has characteristical signs of this pathology. General aspects of the disease,
as well clinical and radiographic findings are also discussed and empathized, due to its rare occurrence.

Keywords: Cleidocranial dysplasia; Cleidocranial dysostosis; Scheusthauser-Marie-Sainton

syndrome;Dentofacial anomaly.
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