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Resumen
Introducción: la displasia cleidocraneal (DCC) es una afección esquelética poco 
frecuente, con un rasgo genético autosómico dominante, originada por mutaciones 
en el gen CBFA1/RUNX2, se caracteriza por retraso en el cierre de las suturas 
craneales, hipoplasia o aplasia clavicular, tórax estrecho y anomalías dentales. 
Caso Clínico: paciente masculino de 16 años, con estatura baja, hombros caí-
dos, tórax estrecho, fosas claviculares poco desarrolladas, gran movilidad de los 
hombros al aproximarlos hacia la línea media anterior del tórax, afecciones buca-
les como retraso en la erupción de la dentición secundaria y apiñamiento dental, 
radiográficamente hipoplasia clavicular, tórax en forma de campana y presencia 
de múltiples dientes supernumerarios, características compatibles con la displasia 
cleidocraneal, se relata el caso. Conclusión: la DCC presenta unas características 
clínicas y radiográficas que sirven como parámetros significativos para realizar un 
acertado diagnóstico, el estudio de la familia es importante ya que la patología es 
de herencia autosómica dominante.
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Diagnostic parameters of cleidocranial 
dysplasia: a low frequent disease

Summary
Introduction: cleidocranial dysplasia is a rare skeletal condition with an autosomal 
dominant genetic trait, caused by mutations in the CBFA1 / RUNX2 gene, characteri-
zed by delayed cranial suture closure, clavicular hypoplasia or aplasia, narrow thorax 
and abnormalities Dental procedures. Clinical case: 16-year-old male patient, with 
short stature, sagging shoulders, narrow chest, poorly developed clavicular pits, great 
mobility of the shoulders when approaching the anterior midline of the thorax, oral 
conditions such as delayed eruption of the secondary dentition And dental crowding, 
radiographically clavicular hypoplasia, bell-shaped thorax and presence of multiple 
supernumerary teeth, characteristics compatible with cleidocranial dysplasia, the case 
is reported. Conclusion: the CDD presents clinical and radiographic characteristics 
that serve as significant parameters to make a correct diagnosis, the study of the family 
is important since the pathology is of autosomal dominant inheritance.

keywords: cleidocranial dysplasia, supernumerary tooth, cranial sutures

Introducción
La displasia cleidocraneal (DCC) es una 

afección displásica esquelética autosómica 
dominante, que afecta el desarrollo óseo con 
alteración de la osificación membranosa y 
endocondral, muestra alteraciones a nivel cra-
neal, clavicular, pélvicos, dentales entre otros; 
es común la afección de varios miembros de 
una misma familia y presenta una prevalencia 
de 0,5 por cada 100.000 nacidos vivos [1].

La enfermedad es causada por mutaciones 
heterocigotas en el gen CBFA1/RUNX2, un fac-
tor de transcripción específico de osteoblastos 
ubicado en el cromosoma 6p21; el cual activa 
la diferenciación osteoblástica, la maduración 
de los condrocitos y morfogénesis del esque-
leto, se presenta una microdeleción del gen 
y se prevé en la mayoría de las mutaciones 
abolición del ADN vinculante [2].

El desarrollo neuromadurativo y la expecta-
tiva de vida son normales, en el examen físico 
generalmente presentan baja estatura,son 
braquiocefálicos,con hueso frontal y parietal 
prominente, hipertelorismo, la base de la nariz 

es ancha, puente nasal bajo, pueden presentar 
hipoplasia malar, fontanela anterior abierta, 
retraso en el cierre de las suturas craneales, 
los hombros caídos son específicos, fosas cla-
viculares poco desarrolladas, tórax en forma de 
campana, es común que el sujeto o paciente 
pueda aproximar los hombros hacia la línea 
media anterior del tórax y la longitud asimétrica 
de los dedos es otra de sus características, 
afecta con igual frecuencia hombres y mujeres, 
sin haber predilección racial [3].

Las manifestaciones bucales de la DCC 
incluyen paladar ojival, maloclusión dental, 
hipoplasia maxilar, prognatismo mandibular, 
dientes supernumerarios, retraso en la erup-
ción de los dientes permanentes, apiñamiento 
dentario, mentón prominente, anormalidades 
en la forma de la corona dental y prolongada 
exfoliación de los dientes primarios [4].

Radiográficamente en la región del tórax es 
habitual que se observe la formación incomple-
ta o ausencia de clavículas, el tórax es angosto 
con las costillas cortas y oblicuas, escápulas 
hipoplásicas. En la radiografía de cráneo, al na-
cer, se observan suturas y fontanelas amplias, 
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cuerpo del esfenoides ensanchado, aplanado 
y presencia de huesos wormianos. En la zona 
de la pelvis se muestra retraso en la osificación 
del hueso pélvico, sínfisis del pubis amplia, 
hipoplasia de las alas ilíacas, articulaciones 
sacroilíacas amplias, el estudio radiográfico de 
la mano evidencia pseudoepifisis del metatarso 
(metacrpo), huesos metacarpianos y alarga-
miento de las falanges distales [5,6].

Para el estudio radiográfico bucal la elección de 
la radiografía, dependerá de las necesidades del 
clínico, en las cuales pueda observar las estruc-
turas deseadas y realizar análisis cefalométricos, 
de tal manera que los estudios imagenlógicos 
son la radiografía panorámica, lateral de cráneo, 
periapical y tomografía computarizada, donde 
se pueden mostrar los múltiples dientes super-
numerarios impactadosque son característicos 
del síndrome, ausencia del cemento radicular, 
hipoplasia maxilar, ausencia de neumatización 
de los senos paranasales, entre otros [7,8].

Para el diagnóstico de la DCC se deben tener 
en cuenta todas las características clínicas y 
radiográficas de la enfermedad antes menciona-
das, destacando la importancia del estudio ge-
nético molecular para determinar por mutaciones 
en el gen CBFA1/RUNX2, entre los diagnósticos 
diferenciales se incluyen el síndrome decranehei-
se, displasia mandibuloacral, la picnodisostosis, 
entre otros. Las complicaciones que se presentan 
con mayor frecuencia son el pie plano, luxación 
de la cadera y del hombro, rodilla valga, dificultad 
respiratoria, escoliosis, infecciones recurrentes 
del oído, pérdida de la audición y osteomielitis 
de la mandíbula o el maxilar [9].

En cuanto al tratamiento bucal se realizan 
procedimientos que deben ser desarrollados por 
etapas, los cuales podrán incluir sustituciones 
protésicas, aparatología ortodóntica, la extracción 
de los dientes supernumerarios, cirugía ortognáti-
ca, reubicación de los dientes permanentes, entre 
otros; en donde interactúen múltiples disciplinas 
como cirugía oral, ortodoncia y odontopediatría, 
para lograr una correcta planificación y tratamiento 
de las manifestaciones bucales del síndrome [10]. 

Es muy importante que el profesional en área 
de la odontología conozca la etiología, caracterís-
ticas clínicas y radiográficas, para poder realizar 
un correcto diagnóstico y plan tratamiento de 
esta patología.

Reporte de caso 
Paciente de sexo masculino con 16 años 

de edad, que acude a la consulta del servicio 
de Estomatología y Cirugía Oral, por pre-
sentar retraso en la cronología de erupción 
de la dentición permanente, en la valoración 
por el servicio los antecedentes familiares y 
personales la madre manifestó no presentar 
alteraciones. 

En la exploración física general presentó 
braquicefalia, hueso frontal prominente, hi-
pertelorismo, base de la nariz ancha, hombros 
caídos, tórax estrecho, fosas claviculares poco 

Figura 1. Hiperfuncionalidad de la articulación del 
hombro al aproximarlos hacia línea media anterior del 
tórax.                                                            Fuente: autores.
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desarrolladas, no se palpó la clavícula de ma-
nera bilateral, gran movilidad de los hombros al 
aproximarlos hacia la línea media anterior del 
tórax, estatura baja de 1.46 mts, no se observó 
longitud asimétrica de los dedos (Figura 1). Al 
examen intrabucal presentó paladar ojival, den-
tición mixta tardía, supernumerario en la zona 
anterior maxilar, pseudoanodoncia del diente 
número 11 y 21, cavidad en los dientes 16, 55, 
54, 26, restauraciones en resina en 36 y 46 y 
obturación temporal en el diente 75. 

En el estudio imagenológico se observó 
en la radiografía de tórax, hipoplasia clavi-
cular bilateral y tórax en forma de campana 
(Figura 2), en la radiografía panorámica 
se mostró la presencia de once dientes 
supernumerarios en el maxilar y nueve en 
la mandíbula (Figura 3), en la radiografía 
lateral cráneo se observó presencia de 
huesos wormianos landoideos (Figura 4); 
en la radiografía carpal se observó longitud 
simétrica de las falanges y sin alteraciones 
(Figura 5), de acuerdo con los hallazgos 
encontrados en el examen físico y la eva-
luación radiológica, se realizó la impresión 
diagnóstica de displasia cleidocraneal.

Se remitió al servicio de medicina interna 
el cual realizó exploración física, observó las 
ayudas radiográficas y ordenó exámenes de 
laboratorio que incluyeron hemograma comple-
to, extendido de sangre periférica, creatinina, 
nitrógeno ureico, transaminasas como GOT y 
GPT los cuales se encontraron entre los valores 
normales, descartando trastornos hemáticos, 
renales y hepáticos. Realizando diagnóstico clí-
nico de displasia cleidocraneal; posteriormente 
se realizó interconsulta con otorrinolaringología 
para descartar afecciones como hipoacusia y 
otitis media aguda, describiendo en el reporte 
ausencia de alteraciones.

Los hallazgos clínicos y radiográficos son 
concluyentes para el diagnóstico del síndrome, 
se espera la detección de la mutación del gen 
CBFA1/RUNX2 con pruebas moleculares, para 
su confirmación. 

Figura 2. Radiografía de tórax donde se observa 
hipoplasia clavicular y tórax en forma de campana. 

Fuente: autores.

Figura 3. Radiografía panorámica en donde se revela la 
presencia de múltiples dientes supernumerarios.

Fuente: autores.

Figura 4. Radiografía lateral de cráneo en donde se 
observan huesos wormianos lamdoideos. 

Fuente: autores.
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Figura 5. Radiografía carpal sin alteraciones.
Fuente: autores.

El plan de tratamiento se traza teniendo en 
cuenta las manifestaciones del síndrome, sien-
do importante el manejo multidisciplinario que 
incluye medicina interna, ortopedia, otorrino 
laringología, genética, odontología y psicología. 
El paciente solo presentó alteraciones que re-
quirieron tratamiento a nivel bucal, se planteó 
terapéutica progresiva a largo plazo en tres fases, 
en la primera se realizó profiláxis, enseñanza en 
técnica de cepillado y restauraciones en resina, 
en el segunda fase las extracciones de los dientes 
supernumerarios localizados en el maxilar, luego 
los de la mandíbula y se colocó aparatología 
para mantener el espacio para la erupción de los 
dientes permanentes, en la tercera fase tracción 
dentaria y se inició tratamiento ortodóntico.

Se recomendó al departamento de genética 
estudio de la familia, ya que sus integrantes 
desconocen de la DCC y el actual caso fue el 
primero con impresión diagnóstica de la enfer-
medad, se ordenó control con medicina interna 

y otorrino laringología cada seis meses, ya que 
se le asocian al síndrome complicaciones como 
dificultad respiratoria, escoliosis, rodilla valga, 
luxación de hombro, otitis media aguda y pérdida 
de la audición.

Discusión
La DCC es una patología esquelética de 

carácter genético autosómico dominante, 
originada por mutaciones en el gen CBFA1/
RUNX2. Chen et al, en el 2014 realizaron un 
estudio en donde determinaron las caracte-
rísticas clínicas, imagenológica y la detección 
de la mutación genética en dos familias con 
DCC y en los resultados describen que los 
pacientes presentaron, retraso en el cierre de 
las fontanelas, prominencia frontal, displasia 
clavicular, la erupción dental tardía, presencia 
de supernumerarios, hiperfuncionalidad de 
las articulaciones del hombro [11]; coincidien-
do con hallazgos clínicos encontrados en el 
presente caso como braquicefalia, hipertelo-
rismo, hombros caídos, tórax estrecho, fosas 
claviculares poco desarrolladas, gran movilidad 
de los hombros al aproximarlos hacia la línea 
media anterior,paladar alto, dentición mixta 
tardía, supernumerario en zona anterior maxilar 
y pseudoanodoncia del diente número once.

Autores como Paul et al, en 2015 y Forronato 
et al, en 2009, afirmaron que la radiografía pe-
riapical, panorámica, tomografía computariza-
da y la radiografía de cráneo son herramientas 
muy útiles para el diagnóstico bucal de la DCC, 
ya que permiten observar características con-
sideradas patognomónicas para el diagnóstico 
del síndrome como los múltiples dientes su-
pernumerarios, dientes retenidos y retraso en 
la osificación de las suturas craneales suturas 
[1,12]; coincidiendo con el presente caso en el 
cual el hallazgo radiográfico de alerta encon-
trado en la ortopantomografía fue la presencia 
de múltiples supernumerarios localizados en el 
maxilar y la mandíbula. 

D’Alessandro et al, en el 2010 afirmaron que el 
tratamiento del sistema estomatognático en pa-
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cientes con DCC debe ser paulatino y secuencial, 
en el cual intervienen diversos campos discipli-
nares de la odontología como la odontopediatría, 
cirugía oral y ortodoncia, en las conclusiones 
reportan que el abordaje terapéutico recomen-
dando es la cirugía oral, seguido por ortopedia y 
ortodoncia [8]; Suba et al, en el 2005 reportaron 
un caso clínico de paciente con DCC en donde 
el plan de tratamiento a largo plazo incluyó de 
varias etapas, incluyendo fase higiénica, proce-
dimientos quirúrgicos para la extracción de los 
dientes supernumerarios, fase ortopédica para 
la expansión transversal del maxilar y la man-
díbula, aplicación de una máscara de Delaire 
para compensar la falta de crecimiento sagital 
del maxilar y tratamiento protésico [13]; coinci-
diendo con el presente caso donde también se 
trazó un plan de tratamiento progresivo a largo 
plazo en tres etapas, en la primera se realizó 
fase higiénica, restauraciones en resina en los 
dientes afectados por caries, exodoncias de los 

dientes supernumerarios localizados en la zona 
anterosuperior, en la segunda etapa donde se 
colocó un arco lingual desde el diente 36 hasta 
el 46, posteriormente realizaron las exodoncias 
de los molares temporales y los supernumerarios 
localizados en la mandíbula y en la tercera etapa 
tratamiento de ortodoncia.

Conclusión
La DCC es un síndrome poco común, que 

presenta unas características clínicas y radio-
gráficas específicas, siendo parámetros impor-
tantes para realizar un acertado diagnóstico, 
ante la impresión clínica del síndrome, es sig-
nificativo detectar la mutación del gen CBFA1/
RUNX2 y realizar estudio de la familia.
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