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Disostosis cleidocraneal familiar.
Enfermedad de Pierre Marie-Sainton®

Por los Dres.:

WILFREDD SAMCHEZ BORROTO®® y RENE V. PARRA HERNANDEZ™"

Hanchez Borroto, W.: Parra Hernander, B, V. Disosfosis oleidocraneal familar. Enfermednad

de Picrre Marie-Saiton. Rev Cub Ped 51; 6.

1978,

La displasia cleidocrangal es una anomalia congénita del aparato esquelético, que afecta
an particular el hueso de origen membranoso. Aungue lss alteraciones patognombnicas
radican en el crineo y las claviculas y en menor grado en la pelviz, tode el esqueleto
=g afecta mds o menos intensamente. Puede haber falta de fusién normal o anormal de
los huesos. Se presentan dos casos y se comprusban las condiciones establecidas por
Pierre-Sainton para el diagndstico de esta entidad.

INTRODUCCION

Esta entidad fue concocida en 1398 por
Marie y Sainton y se establecié como
base que era una enfermedad heredita-
ria. con defecto en la osificacién del
craneo, aumento de su didmetro trans
verso, asi como hipoplasia de las cla-
viculas®,

Estas anomalias en la osificacion
membranosa y cartilaginosa seran mas
evidentes mientras mds joven es el pa-
ciente'.

Los dicnles desiduos algunas veces

son normales, pero los permanentes
pueden tener una deficiente erupcion,
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mpactacion v otras anormalidades gue
complementan la enfermedad®,

Es de origen genético con caracter
dominante, sin distineién de raza. direc-
tamente de descendiente: se han citado
cases esporadicos, mediante una tras-
mision recesiva o de una mutacién en
los genes. Se afectan por igual ambos
SEX0ST

Hay un marcado retraso en la mine-
ralizacion del créneo y osificacion de
las claviculas, La transtormacidn de car.
tilago en hueso es anormal: demostra-
e en el exceso de cartilago en la
union del ilion, isquion y pubis?,

Aspecto clinico

Son usualmente de pequena talla, cré-
neo desproporcionalmente grande, pro-
minencia del hueso frontal v parietales,
la cara es pequena, ojos ampliamente
separados [hiperterolismo) ¥y la nariz
doeprimida en su puente®,



El torax puede ser aplanado en el es
ximar en su parte anterior.
los pacientes puedan trabajar. General-
pacio ocupado por las claviculas y los
hombros son movibles, pudiéndose apro-

Esta deformidad no interfiere en que
mente es descubierta esta anomalia du-
rante un examen por otra afeccidn.

MATERIAL ¥ METODO

Los casos informados ocurrieron en
miembros de una sola familia: el padre
y sus hijos, El abuelo paterno presenté
anormalidades dseas, esto deja abierta
la posibilidad de que la falla en el ger-
minal paterno tiene que ser necesaria-
mente especifica en esta compleja dis-
plasia esquelética.

Su diagnéstico fue puramente radio-
grafico y concurrieron a consulta por
otro motivo independiente a la afeccidn
encontrada.

LCaso 1

C.DE. HC: 69178,
Edad: 9 meses, mestiza, del sexo femenino.

APF.: Padre y hermano mayor con trastor
05 G505,

APM.: Embarazo normal, parto distécico. ce-
sérea, peso 6 lbs,

M.G.: Remitida por rasgos mongoloides y ¢a-
tarros frecuentes,

APP: Lo referido en motive de consulta,
Ixamen Hsico
C.C.: 47 em, talla: 73 cm, peso: 20 lbs.

Fontanela anterior ampliamente abierta, fren-
te con marcada prominencia frontal, separada
por un surco medio. Base nasal amplia, hiper-
terolismo. Implantacion baja de los pabellones
auriculares.

Desviacion antimongoleide de la hendidura
palpebral (figura 1). Cara pequefia, hipoplasia
del maxilar superior. Paladar ojival.

Hipermovilidad de ambos hombros que con
tacta en la linea media al flexionarlo hacia de-
lante (figura 2.

Hipotonia muscular, hiperlaxitud articular, ab-
domen promingnte, no viceromegalla,
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La paciente desde su primera consulta ha
sido vista en warias oportunidades, actualmente
con 17 meses de edad, su C.C. es de 49 cm,
persiste ampliamente abierta la fontanela ante-
rior y el cuadro clinico es el sefalado. Férmula
dentaria normal en el Gltimo examen.

Aspecto radiografico

Craneo AP: persistencia de la sutura metd-
pica con aspecto ampliade hacia arriba en una
zona radiotransparente hasta la region occipital
(tejide membranoso). Prominencia de los hue-
sos parietales (figura 3).

Vista lateral: craneo braguicéfalo. Convexidad
del craneo adelgazada [escasa mineralizacién).
Sutura transversa y posterior ampliamente abier-
ta. Hueso frontal prominente; ausencia de osi-
ficacion del hueso nasal. Fosa craneal poste-
rior profunda, media y anterior aplanada. Silla
turca mal definida (figura 4).

Cinturon escapular

Cavidad glencideas hipoplisicas. poco profun-
das. Ausencia del proceso coracoides. Aplasia
de ambas claviculas (figura 5).

Miembros superiores

Mano: ausencia del noclee de osificacién
del hueso grande y ganchoso. Segundo mets-
carpo largo (figura 6).

Pelvis Osea

Cartilago en ¥ ampliamente abierto. Sinfisis
del pubis con marcada separacidn. Diafisis fe-
maoral estrecha y ampliada en su extremo pro-
xirmal (figura 7).

Caso 2

A.DB. HC: 59956,

Edad: 9 afos. mestizo. del sexe measculing,

APF.: Padre que presenta displasia cleido-
cranaal, madre sana. Abuslo paterno con tras-
tornos 6se0s,

APMN.: Embarazo normal, no anoxia, no icte-
o, peso: 9 lbs.

M.C.: Retardo en el crecimiento,

D.S.M.: Normal, caming a los 9 meses, mar-
cha normal. Escolaridad 5to. grado.
Examen fisico

Fontanela anterior ampliamente abierta, sur-
co nasofrontal, parietales prominentas, platirri-
nia marcada,

C.C.: 515 cm, talla: 107 cm, peso: 39 lbs.
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Figura 3,

Figura 4.

Figura 2,

WGP,
ROVIEMBRE-DIGIEMBAE, 1579 569



Hipoplasia del maxilar, pseudoprognatismo.
Respiratorio: nada a secnalar.

Cardiovascular: nada a sefalar.

Térax: deformado, cstreche en su parte su-

perior, aplanado en sus partes laterales ¥ en-
sanchade en sy parte inferior,

Los hombiros son anormalmente mdwilos, e
gando a contactar cntre si por delante. Las
fosas supraclaviculares e infraclaviculares no

S8 marcan.

Figura 5
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Azpecto radiogrifice

Crédneo AP: forma de pera invertida, per
sistencia de la sutura metdpica v fontanela an
terior ampliamente abierta, extendiéndose de la
regién frontal a la occipital, Huese Worniano
en regidn occipital: prominencia de los hucsos
parietales (figura &).

Crineo 'ateral: sulura transversa abicrta, as
como la posterior, surcos vasculares pronuncia-
dos en fosa posterior, que dan aspocto en moe-
salco. Fosa posterior profunda. media v anterio:
corta,

Silla turca mal definida, Ausencia de osifica-
cign del hueso nasal, senos perinasales esca-
samente pneumatizades (figura 9).

Al examen bucal se comprobd dientes super-
numerarios en regidn canina, resto de la arcada
normal.

Thrax: escapula hipoplasica, cavidad gleno:-
dea poco profunda y ausencia del proceso co-
racoideo. Claviculas: rudimento clavicular en su
porcién acromial lado derecho, clavicula izquier-
da con ausencia de su porcién media, presen-
cia de su porclén acromlal vy esternal,

Térax estrechado en su parte superior y apla-
nado en sus partes [aterales, ensanchado infe-
rigrmente.

Miembros superiores

Manos: retraso en la osificacion de los hue-
sos del carpo. presencia del hueso grande vy
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Figura 7.
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Figura 9

ganchoso, rudimento del piramidal. Pseudo api-
fisiz del primer metacarpiano. Falange media
del medigue de aspecte hipopldsico. Falanges
distales cortas y puntiagudas (figura 10).

Pelvis dses

Sinfisis publana marcadamente separada. Mar-
cado retraso en la osificacién del illon, isquion
y pubis. El cartilago en Y puede permanecer
abigrto mucho tiempo. Micleo cefalico del fe
mur globuloso. Coxa vara (figura 7).

COMENTARIOS

La osificacién retardada es comuin en
la disostosis cleidocraneal®; es directa-
mente proporcional con la edad del su.
jeto. esto fue visto en el segundo caso,
en el cual la osificacién fue menos avan-
zada que en el primer caso.

La forma tipica del crineo en la vista
AP es como la de una pera invertida®.
Esta forma necesita tiempo en desarro-
llarse, ya que no era reconocible en el
primer caso. v se hacia visible en el
segundo,

Aparte de la braquicefalia, nuestros
pacientes maostraron un craneo grande
en desproporcidn con la cara y el cuer-
po en conjunto,
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Figura 10.

Las prominencizs frontales y parieta-
les puaden ser explicadas hasta cierto
punto como compensatoria en relacién
con la base del craneo comparativamen-
te estrecha, esto hace pensar en hidro-
céfalo u otras lesiones que ocupen es-
pacio®,

En estos casos hubo persistencia de
la sutura metopica en la porcién verti-
cal del hueso frontal, con ancha sepa-
racion en la parte superior.

El primer y segundo casos tenian au-
sencia de la osificacién de los huesos
nasales, esto es remplazado funcional-
mente por engrandecimiento del proce-
s0 nasal del hueso frontal.

La neumatizacion de los senos para-
nasales era pobre. Los frontales y es-
fenoidales estaban ausentes. Los maxi-
lares eran pequenos.

La fosa craneal media es estrecha,
debido a lo peguefno del cuerpo del es-
fenoide.

La espina bifida oculta cervicodorsal,
tue observada en el padre pero no fue
evidente esta anomalia en los hijos.

Los defectos claviculares son patog-
nomanicos, ellos varian desde comple-
ta ausencia de ambas claviculas [10%
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de los casos) a un pequeno defecto de
una clavicula, como fue visto en el
padre.

La variedad en los defectos clavicu-
lares fue explicada por Fawcell sobre
una base embrioldgica’. El sefald que
las claviculas se desarrollan desde dos
bordes precartilaginosos ya presentes
en la quinta semana de la vida fetal.

La osificacién comienza separadamen-
te en cada porcién y mas tarde las dos
porciones se funden entre si a través
de un puente membranoso que se de-
sarrolla entre ellos. El fallo de cualquie-
ra de estos procesos ocasiona un defec-
to en las claviculas'.

Los metacarpos son largos particular-
mente el segundo, y la falange media
del menique y del indice tiene aspecto
displasico. Puede haber epifisis super-
numeraria ¢ seudoepifisis, sobre todo
al nivel del quinto metacarpiano. Las
falanges distales son cortas y puntia-
gudas'.

En la pelvis hay marcada separacion
pubiana y del acetabulo, debido al mar-
cado retardo de la osificacion’.

Displasia de la cabeza v cuello femo-
ral fueron observados en el segundo
caso,
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SUMMARY

Sanchezr Borroto. W Parra Herndnder. RN Familial cleidocranial dysostosis. Plerre
de Pierre Marie-Saintan. Rey Cub Ped 51 6, 1979,

Cleidocranial dysplasia is a congenital anomaly of the skeletal apparatus that particularly
affects membranous bones. Though pzthognomonic changes occur in cranium and clavicles
and in a lesser degree in pelvis, the whole skeleton is more or less intensely affected.
A lack of normal fusion of bones may be found. Two cases are reported, and conditions
established by Pierre-Sainton in the diagnosis of this affection are proved.

RESUME

Sancher Borroto, W.. Parra Hemdndez, R. V. Dysostose cléldo-cranienne familiale. Maladic
de Pierre Marie-Sainton, Rev Cub Ped 51: 6, 1979,

La dysplasie cléido-crianienne est une anomalie congénitale de l'appareil squelettique,
touchant en particulier I'os de nature membraneuse, Blen que les altérations pathogno-
moniques siégent dans le crine et les clavicules, et en moindre mesure dans le bassin.
tout le squelette se volt touché dans une certaine mesure, soit plus ou moins. il paut
s'agir d'un manque de fusion normale ou anormale des os. Nous présentons ol deux
cas, &t nous constatons les conditions établies par Pierre-Sainton pour le diagnostic de
celte entité.
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IAcmaSHA 9epenHof MOJOCTH NDENCTARNAET COUOH HeNMpaBANbHOE —
BpORIEHHOE DMHDOBAHME CKeJeTHYeCKATO Anmaparta, KOTODOe B
9aCTHOCTH, NOPaXaeT KOCTH MeMODaHHOTD NDOMCXOXIeHEA. HecmoT-
pA HA TO, YTO DATOTHOMOMIMECKOS M3MeHeHKe HaXOHMTCA B 4epen—
HO KOpOOKe ¥ B NOJOCTAX, ¥ B MeHBeH CTeneHH B Tase, BEChH -
CKelleT NOpamaeTcA ¢ donbmeil mim MeHiuell METSHCHBHOCTEN. Mo —
®eT MMeHDL SHAYATENBHYN HeNOCTATOYHOCTE HODMANRHAA WIM 8HOD -
ManbHag OyHKUMM KocTei. B HacTosued padoTe NDeNCTABNANTCA LBA
cayian MOpameHHs 3THM 3a00MeBaHMeM ¥ NOLTBEeDRIANTCA YCNOBHA,
ycTaHopneHHHe [lseppoM CAlTOHOM LNA MOCTAHOBKM IMATHO34 3TOTO
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