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V.-HALLAZGOS CLINICOS Y RADIOLOGICOS.

Las caracteristicas clinicas y radi »gicas han sido revisadas por varios autores.
El crecimiento craneofacial se encuentra afectado en varias formas. La
circunferencia de la cabeza gen ilmente se encuentra en el limite superior sin

llegar a ser macrocefalia. (1

Hay frente prominente, con leve hipertel smo. El area mediofrontal esta
pobremente desarrollada y muestra un sui  frontal secundario a la incompleta
osificacion de la sutura metopica (f 4). E re de | fontanela anterior, y de las

suturas sagital y metdpica esta retrasado, con frecuencia de por vida (fig. 5). (1)

En nifos se puede observar un retraso generalizado en la osificacion esquelética y
en casos extremos ausencia :huesos pe tales al nacimiento. Con el paso de
los afos, las areas no osificadas se vu  en pequenas y se convierten en huesos

wormianos, particularmente alrededor de la suture imbdoidea.(n

Fig. 4- Presencia de frente prominente
ntal prominente(!  Dent Rev 2:26,1997)

25



Fig. 5a. Vista later  :on sutura Fig. 5b. Vista AP con fontanela

Coronal y fontanela anterior anterior abierta.
abierta. (UCLARac gy Sciences) LA Radiology Sciences)
Los senos frontales y maxilares estdn { :uentemente ausentes o reducidos de

tamano. Otros cambios faciales incluyen huesos nasales pequefos o ausentes,
dando puente nasal deprimido, segm¢ o5s de hueso craneal engros: s,
desarrollo pobre de los maxilares, retra en la unién de la sinfisis mandibi ir y
una base de craneo pequeiia con reduccion en el diametro sagital y un foramen

magno largo. (1)

Estos ¢ bios resultan finalmente en hallazgos clinicos caracteristicos que
incluyen braquicefalia, con engrosamiento a hipertelorismo con posible exoftalmos,
maxilar pequefo, que da un aspecto de cara pequefia, achatada con prognatismo

mandibular .( fig. 6) (1
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3. 6.,puente ne o y micrognatia.
(Depal of | ind child Health.
Universit S osch and Tygerberg Cl  "en’s Hospital)

Muchos pacientes con ausencia de claviculas o hipoplasicas han llevado una vida
normal, ¢ tener discapacitacion que resulta por el defecto. Depende del grado de
la hipoplasia clavicular, sera la capacidad de juntar ambos hombros. Una ausencia
completa de claviculas es raro, la hipoplasia del acromion es frecuente, otras
formas menos comunes de involucro clavicular incluyen la presencia de 2
segmentos separados, o la ausencia del extremo esternal con el extremo acromial
presente. Generalmente la afecciéon «  icular es bilateral (fig. 7). (1) Dicha afeccion
clavicular se puede detectar desde el nacimiento o en ocasiones los pacientes

le toman importancia y lo consideran como . jo normal. (fig 8). (9)

Fig 7a .Capacidad de aproxima mk e laninez. (Col DentR  2:26,
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La epifisis femoral es larga, las cabezas femorales anchas, y se encuentra con
frecuencia coxa vara. Este tipo de pelvis requiere de operacion cesarea en

mujeres embarazadas (1)

Una anormalidad r tivamente constante es la presencia de excesivo crecimiento
en longitud de las epifisis proximales dis 2s de los segundos metacarpianos y
metatarsianos. Otras anormalidades incluyen las falanges medias y distales de los

segundos y quinto dedos que generalmente son cortas (fig 11). (1

Figura 11.-Hipoplasia de falanges term  le: :nia grave, disr cion del hueso
trabecular y co l. (J.Med. Genet 1999; 36 177-182)

Las epifisis de otros huesos son en forma de cono tallado, y el cierre prematuro
de la metafisis lleva a acortamiento de los mismos. El pobre desarrollo de las
falanges distales da un aspecto de cerrillo a los dedos. Las ufas son en

ocasiones hipoplasicas , displasicas o pueden estar ausentes . (1)

Ei paladar es alto y se encuentra arqueado e involucrandose paladar duro y
blando. (fig 12).
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Figura 17- Arbol genealogico que muestra el patrén de herencia autosémico dominante. Rev
Cubana M 1999; Y413

Fig 18-Acortamiento ¢ o metacarpiano. Rev Cubana Med 1999;38(2):117-22

Morava et al (200. reporté a una mama e hija con DCC quienes también tenian
signos bioquimicos de hipofosfatasia, inc endo disminucién de niveles de
fosfatasa alcalina. 2 »o0s pacientes tenian una mutacién heterocigota en el gen

Runx2, y los autores concluyeron que la mutacion causé de manera secundaria
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Caso A:

Femenino de 11 afos y 11 meses de edad, la madre, hermana, tia materna vy
primo hermano con displasia cleidocraneal.

Motivo consulta: no ha mudado dientes.

La exploracién fisica mostro lo siguiente:

Perimetro cefdlico de 57 centimetros (percentila 95), puente nasal deprimido,
dientes primarios incisivos superiores e inferiores, claviculas no palpables,
capacidad de acercar los hombros, braquidactilia del quinto dedo bilateral. Talla
de 142 centimetos ( percentila 25)

Gabinete:

Radiografia de térax: claviculas t lasicas . scoliosis levo convexa con vértice

en columna toracica a nivel de T11.

Figura 19 Figura 20

Figuras 19y 20. De ién primaric  rsist 2 incisivos superiores e inferiores, pro¢  ismo.
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Figura 33.- Talla baja en paciente con DCC.

Figura 34- Persist a de denticién primaria.
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Figt

Figura 37-Hipoplasia ambas

Coxa vara bilateral con o:

Vit

s en el extremo esternal.

ia en ambas cabezas femorales.
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