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Abstract

Cleidocranial Dysplasia (CDD) is a rare syndro-
me usually caused by an autosomical dominant 
gene with high penetrance and variable degree 
of expressions. This condition is usually caused 
by a mutation of the Core Binging Factor-a1 
gene, located at chromosome 6p21. This gene en-
codes a protein necessary for the correct functio-
ning of osteoblast cells, however, 40% of cases 
of CDD appear spontaneously with no apparent 
genetic cause. CDD Primarily affecting bones 
undergoing intramembranous ossification cha-
racterized by clavicular aplasia or hypoplasia, 
retarded cranial ossification, multiple impacted 
permanent teeth, supernumerary teeth, short 
stature, delayed closure of the sagittal fontane-
lles  and a variety of other skeletal abnormalities. 

A family case of CDD is presented. A mother 
and two children were referred to the Oral Pa-
thology Service of the University of Chile. In all 
three cases, a radiological series was performed 
over the entire body. Generalized dysplasia in 
bones (clavicular aplasia), prolonged retention 
of primary teeth and delayed eruption of per-
manent, as well as supernumerary teeth was 
diagnosed. Clinical and Radiological findings 
are presented.
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Introducción

La Displasia Cleidocraneal (DCC), también 
conocida como disostosis cleidocraneal, co-
rresponde a un raro síndrome de transmisión  
autosómica dominante con alta penetrancia 
y expresividad clínica variable. Causada por 
mutaciones en el Gen CBFA1/RUNX2 factor 
de transcripción que activa la diferenciación 
osteoblástica ubicado en el cromosoma 6p21. 
Fue descrita por Marie y Sainton en 18981, 
caracterizada por anomalías en las clavícu-
las, retraso en el cierre de fontanelas,  suturas 
abiertas, cráneo braquicefálico, dientes super-
numerarios, estatura baja y una variedad de 
cambios esqueléticos como trastornos de la 
osificación de huesos largos, pelvis y colum-
na vertebral2. Considerada como una displasia 
esquelética, corresponde a una enfermedad de 
origen genético, muy poco frecuente en la po-
blación, con una prevalencia de 1/1.000.0003. 
Su diagnóstico se basa casi exclusivamente en 
las carácteristicas clínicas y radiológicas que 
presentan los pacientes.
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Nuestro objetivo es presentar el caso clínico de 
un niño de   12 años, que consultó en el Servi-
cio de Diagnóstico y Urgencia de la Facultad de 
Odontología de la Universidad de Chile, deri-
vado del Hospital San Luis de Buin (localidad 
rural de Chile), con diagnóstico de Displasia 
Cleidocraneal. Este estudio se complementa 
con la historia clínica familiar, de la madre de 
39 años de edad  y la hermana de 7 años. En los 
tres casos es posible observar las características 
clásicas de este síndrome.

Caso Clínico

Se presenta el caso clínico de un niño de 12 años, 
que consultó en nuestra Facultad  por presentar 
retraso en la erupción dentaria. En la anamne-
sis remota familiar encontramos en sus abuelos 
maternos, actualmente vivos, antecedente de hi-
pertensión arterial controlada. Su madre y her-
mana, presentan características fenotípicas simi-
lares. Existe el antecedente neurológico de cierre 
tardío de la fontanela anterior y tendencia a la 
formación de queloides. Al examen físico gene-
ral observamos la relación peso- talla alterada, 
con una estatura mas baja de la norma, manos 
angostas con dedos finos y largos, hipertricosis 
e  hipertelorismo (figura 1).

Es posible observar además hipoplasia de la cin-
tura escapular, hombros caídos y tórax acampa-
nado. Se evidencia una hipelaxitud de los hom-
bros con hipoplasia de clavículas que permite 
aproximar ambas cabezas humerales hacia la 
línea media anterior del tórax (figura 2).

Se solicita examen radiográfico complementario 
de tórax. La radiografía PA torácica nos revela las 
características radiográficas de este síndrome. 
Tórax acampanado, hipoplasia de clavículas, es-
cápulas pequeñas, cortas y aladas, con un parén-
quima pulmonar de aspecto normal (figura 3).

Realizamos el examen de cabeza y observamos 
un aumento progresivo del perímetro cefálico, 
braquicefalia, hipertelorismo, hipertricosis, pre-
sencia de hendiduras antimongoloideas, falta 
del desarrollo del tercio medio e inferior (apla-
sia maxilar superior) y tendencia a clase III es-
queletal (observar figura 1). Complementamos 
nuestro estudio solicitando radiografía lateral 
de cráneo (figura 4).

Examen intraoral: se pesquisa  un retraso en la 
erupción dentaria definitiva con permanencia 
de piezas temporales, agenesia de laterales supe-
riores y policaries. Paladar Ojival, prognatismo 

Figura 1.

Figura 3.

Figura 2.
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y clase III esqueletal (figuras 5, 6 y 7). Se solicita 
ortopantomografìa visualizando permanencia 
de la dentición temporal, retraso en la erupción 
dentaria definitiva, agenesia de laterales, super-
numerarios múltiples, e imagen compatible con  
odontoma a nivel de los incisivos  centrales (fi-
gura 8).

Similares características clínicas y radiográficas 
fueron encontradas en la madre y hermana (fi-
gura 9).

Al examen clínico presenta: facie progénica, hi-
pertelorismo, hipertricosis, agenesia de piezas 
dentarias, permanencia de dentición temporal, 
alteración de relación peso – talla. Se indica es-
tudio imagenológico: radiografía de tórax, ra-

Figura 4.

Figura 7. Figura 8.

Figura 5. Figura 6.
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diografía panorámica y cefalometría. Se eviden-
cia aplasia clavicular, permanencia de dentición 
primaria y  erupción tardía de dentición perma-
nente. Este estudio se complementa con la his-
toria clínica familiar, de la madre de 39 años de 
edad  y la hermana del paciente con 7 años de 
edad. En los tres casos es posible observar las 
características clásicas de este síndrome.

Discusión

La displasia Cleidocraneal corresponde a un 
síndrome de origen autosómico dominante, que 
afecta al sistema esquelético. Se caracteriza por 

aplasia o hipoplasia de las clavículas, malfor-
maciones craneofaciales y óseas características, 
tales como fontanelas amplias y suturas abiertas 
con retraso en su cierre. Estos pacientes presen-
tan inteligencia normal, estatura disminuida y 
varias manifestaciones bucales. Existe un grave 
retraso en la erupción de dientes permanentes, 
muchos dientes no erupcionan y por otro lado 
la  aparicición de múltiples dientes supernu-
merarios resulta ser habitual. Souza y otros au-
tores4, plantearon que las anomalías dentarias, 
dientes supernumerarios, retención de dientes y 
la no erupción de dientes permanentes ocurren 
con mucha frecuencia. El diagnóstico de displa-

Figura 9.
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sia cleidocraneal se basa casi exclusivamente en 
elementos clínicos y radiológicos. La evaluación 
clínica, debe estar orientada a los antecedentes 
recolectados a través de la anamnesis personal 
y familiar, lo que puede sugerir una base gené-
tica del problema. La descripción de rasgos dis-
mórficos, la evaluación antropométrica con la 
evaluación de peso, talla y perímetro cefálico, 
evaluación del desarrollo global del niño y exá-
menes complementarios, tanto genéticos como 

radiológicos, permiten la confirmación del diag-
nóstico. Si bien es cierto tratamos con un cuadro 
de evolución crónica y muchas veces progresivo, 
que no presenta un tratamiento curativo, es im-
portante el diagnóstico a temprana edad, con la 
finalidad de actuar convenientemente sobre los 
trastornos que podrían presentarse posterior-
mente tales como las alteraciones dentales, maxi-
lares y esqueletales. El manejo adecuado implica 
un trabajo en equipo de salud multidisciplinario.
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