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RESUMO

A displasia cleidocraniana (DCC) é uma sindrome rara e de heranga autossémica dominante, podendo
acontecer de forma espontdnea em quase 40% dos casos. A sindrome é caracterizada por multiplas
anormalidades, principalmente referente ao esqueleto craniofacial e corporal. A DCC é uma doenca do
osso causada por um defeito do gene CBFA1 do cromossomo 6p21. As malformagbes afetam
principalmente os ossos claviculares, cranianos e a denticdo. Os sinais clinicos permitem o diagndstico
da DCC. A baixa estatura, proeminéncia frontal, hipermobilidade dos ombros, devido a aplasia ou
hipoplasia clavicular, reten¢do dos dentes deciduos e retardo na erupgdo dos dentes permanentes,
associado a multiplos supranumerdrios inclusos estdo entre as principais caracteristicas clinicas da
sindrome. As anomalias do complexo maxilofacial na displasia cleidocraniana constituem o principal
motivo das consultas odontoldgicas. Este estudo relata um caso clinico de um paciente com DCC, sexo
masculino, 21 anos de idade, abordando com base em uma revisdo de literatura as principais
caracteristicas clinicas e planejamentos terapéuticos das manifestac¢des desta sindrome.

PALAVRAS-CHAVE: Displasia cleidocraniana, anormalidades craniofaciais, dente supranumerdrio.

ABSTRACT

The cleidocranial dysplasia (DCC) is a rare syndrome and has an autosomal dominant hereditary that
can happen spontaneously in 40% of the cases. The syndrome is characterized by multiple
abnormalities, mainly related to the craniofacial and body skeleton. The DCC is a bone disease caused
by a defective on gene CBFA1 on chromosome 6p21. Malformations affect principally clavicle and
cranial bones and detition. The clinical signs permit DCC diagnostic. Principals characteristics of this
syndrome are: short stature, frontal ledge, shoulders with hypermobility, retarded eruption of
permanent teeth and retained deciduous dentition in association of multiples supernumerary
impacted teeth. The anomalies of the maxillofacial complex in Cleidocranial dysplasia are the main
reason for dental visits. This study reports one clinic case of a patient with DCC, male, 21 years old,
approaching with literature revision the main clinical characteristics and possible treatments of this
syndrome manifestations.
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INTRODUCAO

A Displasia Cleidocraniana (DCC) é caracterizada por mdltiplas anormalidades, principalmente referente
ao esqueleto craniofacial e corporal, sendo considerada uma doenga rara e de heranga autossémica dominante
[1-3]-

Claviculas rudimentares foram observadas, em 1875, em um homem de 30 anos, cujo pai e o irmdo
tinham sinais semelhantes. Em 1897 essa condi¢do foi denominada de Disostose Cleidocraniana e associada com
padrées de hereditariedade. Em 1969, em Paris, na Conferéncia das nomenclaturas dos distlrbios
constitucionais dos ossos foi dada a nomenclatura atual, uma vez que a displasia afeta de maneira generalizada
o esqueleto humano [2-4].

As anormalidades nos pacientes com displasia cleidocraniana envolvem principalmente as claviculas, o
cranio e a denti¢do, embora outros ossos possam ser afetados [2,5,6].

A DCC é uma doenca do osso causada por um defeito do gene CBFA1 (Core Binding Factor A1) do
cromossomo 6p21. Mutagdes no gene CBFA1 situado no cromossomo 6p21, também conhecido por RUNX2 (Runt-
Related Transcription Factor 2), impedem a transformac&o das células-tronco mesenquimais em osteoblastos [7-
1].

A doenca ndo tem predile¢do por géneros e grupos étnicos. Apresenta expressividade varidvel e
penetrancia completa. A incidéncia estimada € de 1: 1.000.000 de nascidos [1-4].

Os sinais clinicos da doenga permitem o seu diagndstico. Os pacientes tendem a ter baixa estatura,
devido a parada ocasional do crescimento dos o0ssos longos. As claviculas mostram graus varidveis de hipoplasia
e malformagdo, podendo estar ausente, unilateralmente ou bilateralmente, em 10% dos casos. A hipoplasia
clavicular confere um aspecto de pescogo longo e permite movimentos extensos dos ombros, a ponto de se
encostarem um no outro na linha média, sendo sua fun¢do raramente afetada [1,2,6,12].

Dentre as caracteristicas craniofaciais encontram-se proeminéncia frontal e parietal, atraso no
fechamento da fontanela anterior, hipoplasia da maxila e do zigoma, seios paranasais subdesenvolvidos e
estreitos, nariz largo com ponte nasal deprimida e hipertelorismo ocular [1-4,8,9].

As anormalidades bucodentais na displasia cleidocraniana se expressam pelo desenvolvimento de palato
estreito, alto e arqueado, havendo um aumento na prevaléncia da fenda palatina, atraso na unido da sinfise
mandibular e relativo prognatismo pelo subdesenvolvimento da pré-maxila. Pode-se observar também retardo
ou auséncia de erupcao dos dentes permanentes, retencdo prolongada dos dentes deciduos e miiltiplos
supranumerdrios [1,3,5,7,9,13].

Ndo existe tratamento para as anomalias cranianas, claviculares e de outros ossos. O tratamento de
problemas bucodentais envolve manutenc¢do da satide dos dentes deciduos, pois a extracdo ndo vai induzir a
erupcdo dos permanentes. Outra opgao é exodontia de supranumerarios, se presentes, e deciduos, seguido de
exposi¢do cirurgica dos dentes permanentes e tracionamento ortodéntico. O planejamento e execugdo da
cirurgia ortognatica pode ser necessdrio devido a hipoplasia de pré-maxila e prognatismo mandibular.

O objetivo deste artigo é relatar um caso de displasia cleidocraniana, considerando a sua raridade,
ressaltando as caracteristicas clinicas, radiogréficas e planejamentos terapéuticos.

RELATO DO CASO

Paciente com 21 anos do género masculino procurou o ambulatério de Cirurgia Bucomaxilofacial da
Faculdade de Odontologia da Universidade Federal da Bahia com sintomatologia dolorosa em seio maxilar
direito e dificuldade de mastigacao.

Ao exame fisico péde-se notar individuo com aspecto facial dolicocefdlico, bossa frontal proeminente,
hipoplasia do ter¢o médio de face, prognatismo mandibular, com mobilidade anormal dos ombros para frente,
auséncia das unidades dentdrias antero-superiores, pdstero - inferiores e presenca de dentes deciduos (Figuras 1
e2).

Figura 1- Nota-se hipermobilidade dos ombros
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Figura 2 - Retengao prolongada de dentes.

Ao exame de imagens foi observada auséncia da clavicula direita e hipoplasia de clavicula esquerda e
multiplas unidades dentdrias inclusas e supranumerarias (Figuras 3 e 4).

IS

Figura 3 - Radiografia de térax mostrando auséncia de clavicula esquerda e hipoplasia de clavicula direita.

Figura 4 - Radiografia panoramica da face expondo retencdo prolongada de dentes deciduos e presenca de varios dentes
inclusos e supranumerdrios.

Apds os exames clinicos e de imagens foi possivel considerar que o paciente apresentava caracteristicas
da Displasia Cleidocraniana, sendo realizado diagndstico primario da sindrome. Visando priorizar o tratamento
das alteragdes relativas a queixa principal do paciente, foi indicada a remogdo de trinta e dois dentes inclusos
em maxila e mandibula. Algumas unidades dentdrias inclusas observadas na radiografia panoramica pds-
operatdria ndo foram localizadas no transcirdrgico, permanecendo assintomdticas. O procedimento foi
realizado, em centro-cirdrgico e sob anestesia geral. Atualmente, o paciente encontra-se em acompanhamento,
sem sintomatologia dolorosa em seio maxilar direito relatada previamente e em programagao para reabilitagdo
protética (Figuras 5 e 6).

Figura 5 - Trans-operatdrio de exodontias multiplas de unidades dentarias supranumerarias e inclusas.
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Figura 6 - Radiografia panoramica da face no pds-operatério (01 més).

O paciente foi esclarecido sobre a sua condicdo sindrémica, sendo relatada também a raridade deste
acometimento na popula¢do. Desta forma, o paciente assinou um termo de consentimento livre e esclarecido
autorizando o uso de suas imagens e caso clinico para publicag¢ées cientificas.

DISCUSSAO

A displasia cleidocraniana exibe manifestac¢des clinicas em graus variados, podendo ser confundida com
outras afec¢des dsseas na pratica clinica. A DCC é considerada rara, com incidéncia estimada de 1:1 milhdo
nascidos [1-4].

E possivel identificar um padrdo de hereditariedade da DCC, sendo os casos esporadicos encontrados em
uma propor¢do menor [2]. No caso apresentado, ndo foi observada uma rela¢do de transmissdo familiar, visto
que o paciente ndo apresentava nenhum parente com esta condi¢ao.

A displasia cleidocraniana ndo tem predilegdo por géneros e grupos étnicos, apresentando
expressividade varidvel e penetrancia completa [1-3].

O diagndstico da displasia cleidocraniana é feito a partir dos sinais clinicos do paciente [2-5,7]. A
presenca de defeitos claviculares, combinados com a presenca de multiplos dentes retidos, retardo na erupcao
dentdria e com o fator genético associado, sdo caracteristicas bastante sugestivas para o diagndstico, no caso
apresentado.

Na DCC as claviculas mostram graus varidveis de hipoplasia e malformagdo, podendo estar ausente,
unilateralmente ou bilateralmente, em 10% dos casos [6]. No caso clinico exposto, o individuo possuia aplasia de
clavicula direita e hipoplasia de clavicula esquerda.

N3o existe tratamento para as anomalias cranianas e claviculares. O tratamento de problemas
bucodentais envolve manuten¢do da salide dos dentes deciduos, pois a extra¢ao nao vai induzir a erupgao dos
permanentes [13].

Estudos relatam que a exodontia das unidades supranumerdrias estd indicada para evitar o
desenvolvimento de lesGes de origem odontogénicas [8,9].

O planejamento e execugdo da cirurgia ortognatica pode ser necessario devido a hipoplasia de pré-
maxila e prognatismo mandibular. A reabilitacdo protética com préteses removiveis ou sob implantes
osseointegrados sao possibilidades terapéuticas que dardo ao individuo portador de displasia cleidocraniana
uma melhor qualidade do seu sistema estomatognatico [7]. No caso apresentado foi proposto ao paciente um
tratamento orto-cirlrgico, com avan¢o de maxila e recuo de mandibula, sendo rejeitado por vontade do
paciente, a fim de evitar uma nova intervencdo cirurgica.

CONCLUSAO

O conhecimento dos disttrbios de desenvolvimento que envolve as estruturas cranio-dento-faciais é de
suma importancia para o profissional de odontologia. As anomalias do complexo maxilofacial na displasia
cleidocraniana constituem o principal motivo das consultas odontoldgicas, evidenciando a relevancia do
cirurgido-dentista ao diagndstico desta condigdo. O tratamento das alterag6es no sistema estomatogndtico visa
a implementagdo de um planejamento terapé&utico multidisciplinar, com psicélogo, fonoaudidlogo, médico
ortopedista além de uma reabilitagdo oral adequada com remoc¢do de dentes inclusos, corre¢es ortoddnticas
de oclusdo, correg¢des faciais por meio de cirurgia ortognatica e reabilitacdes com préteses dentarias.
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