CASOS CLiINICOS

Diséstosis cleidocraneal: diagnostico en AP
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Presentamos el caso de una mujer de 56 afos que
acude a la consulta de atencién primaria por dolor cré-
nico en hombro derecho de 2 meses de evolucién. No
presenta limitacién a la movilidad.

Se solicita radiografia de hombro para descartar cal-
cificacién tendinosa. Como hallazgo casual se encuentra
escdpula hipoplésica y ausencia de clavicula (Figura 1).

Se recomienda por parte del radidlogo una serie
6sea para completar el estudio. Los hallazgos son los
siguientes:

* Radiografia APy lateral de créneo (Figuras 2A 'y 2B):

aumento del didmetro interparietal, hipertelorismo,

Figura 1.

Figuras 2A y 2B.

Figuras 3y 4.

fontanela y sutura metépica abierta, huesos wormianos,
engrosamiento de reborde supraorbitario, esclerosis de
la porcién escamosa del hueso temporal, displasia dental
y dientes supernumerarios.

* Radiografia PA de térax (Figura 3): agenesia
total de ambas claviculas, marcada escoliosis dorsal
de convexidad derecha y térax en tonel.

* Radiografia AP de manos (Figura 4): discreta
desviaciéon ulnar de segunda falange de ambas
manos y penachos puntiagudos de falanges distales.

* Radiografia AP de pelvis (Figura 5): didstasis de
sinfisis pUbica con ensanchamiento de articulaciones
sacroiliacas.

DISCUSION

La diséstosis cleidocraneal (DCC) es una enferme-
dad descrita por Marie y Santoin en 1898, cuyos
hallozgos radiolégicos fueron publicados posterior-
mente. Se trata de un proceso hereditario y en muchos
casos resulta de una mutacién espontdnea que se
transmite de forma aurosémica dominante con alta
penetrancia, que provoca una alteracién en el desarro-
llo de los precursores membranosos y cartilaginosos
del hueso desde las primeras semanas de desarrollo
embriolégico.
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Figura 5.

Las alteraciones genéticas estdn localizadas en
los cromosomas 6 y 8. El gen dominante esté loca-
lizado en el intervalo 19-CM, en el brazo corto del
cromosoma 6.

Los sintomas asociados a esta enfermedad son
gran libertad de movimientos en la cintura escapular
y falta de vigor en el movimiento de extremidades
superiores.

Anatémicamente, es caracteristica la ausencia del
mUsculo subclavio e insercién Unica del mdsculo ester-
nocleidomastoideo en el esternén. La expectativa de
vida no estd acortada.

Respecto a la literatura, la paciente presenta un
amplio abanico de las alteraciones 6seas de esta
enfermedad, con la displasia de escdpula no descrita
en los artficulos revisados. Existen otras manifestaciones
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6seas que pueden encontrarse segin el grado de
expresividad de la DCC, como fontanela y sutura
metdpica abierta, braquicefalia, retraso en el cierre
de suturas y deformidad del foramen magno. En
las extremidades encontramos displasia del tercio
medial de la clavicula con pseudoartrosis y engro-
samiento de cuello y cabeza femoral. En las ma-
nos, hay clinodactilia ulnar de quinto dedo, epifisis
accesoria en base de segundo metacarpiano y
aumento de longitud de segundo metacarpiano. En
la columna podemos valorar la falta de desarrollo
en centros embriolégicos de osificacién de cuerpos
vertebrales y arcos con presencia de hemivértebras,
defectos en pars interarticularis, espondilolisis y
espondilolistesis.

Se ha descrito mayor incidencia de partos por
cesdrea debido a distocia del canal del parto a causa
de las deformidades pelvianas. También contribuye
el mayor tamafo de la cabeza del feto afectado por
la enfermedad.

En raras ocasiones se asocia isquemia de miembros
superiores debido a las malformaciones en el paso de
la arteria subclavia desde el térax hacia el miembro
superior.

En los casos publicados de series familiares, los
hallozgos radiolégicos se hacen menos ostensibles segin
se alejan de la primera descendencia.

Esta entidad puede ser diagnosticada en atencién
primaria mediante la sospecha clinica, apoyada en la
exploracién fisica y confirmada mediante los hallaz-
gos radiolégicos en una serie ésea.
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