Displasia Cleidocraniana: Relato de Caso

Introducao: A displasia cleidocraniana (DCC) € uma sindrome de heranca autossémica
dominante, penetrancia completa e expressao clinica vaniavel, caractenzada por alteracao da
ossificacao membranosa, causando alteracoes esqueleticas claviculares, craniofacials, bucoden-
tais e em outros ossos. A doenca se deve a mutacdes no gene CBFA I/RUNXL (core biding
factor alpha- | /runt-related transcription factor 2), localizado em 6p2|. O diagndstico se ba-
seia em elementos clinicos e radioldgicos, sendo importante que os clinicos reconhecam o
fendtipo. O objetivo do trabalho € relatar um paciente com fenotipo de displasia cleidocra-
niana, visando a divulgacao do conhecimento desta sindrome. Descrigao do caso: DAG,
2 anos, masculino, negro, procedente de [eresopolis. Refernido por atraso de fechamento das
fontanelas. Pais ndao consanguineos e sem relatos de doenca previa ou casos semelhantes
na familia. Gestacao planejada, com pre-natal completo. Parto cesareo no termo, sem asfixia
perinatal. Pesou 4.380 g, mediu 48,5 cm, perimetro cefdlico 38,2 cm, sendo classificado como
grande para a Idade gestacional. Arteria umbilical dnica. Triagem para hipotirecidismo, fenilce-
tonuria e hemoglobina 5 negativa. Desenvolvimento com atraso na linguagem. Erupcao den-
taria iniclada somente aos | 3 meses. Macrocefalia, ocapto proeminente, fronte ampla, fonta-
nela anterior ampla, diastase de sutura sagital, fontanela postenor palpavel, base nasal plana,
nariz pequeno, microretrognatia, hipertelorismo mamilar e hipoplasia de claviculas, visualizado
em exame radioldgico. Comentarios: O probando apresentava o fendtipo completo e
caracteristico da DCC, com dismorfismos cranio-faciais, anomalias dentarias e hipoplasia de
clavicula. Como trata-se de doenca autossomica dominante com expressao variada tora-se
necessario pesquisar a DCC nos pais o que fol negativa, sugerindo mutacao nova no pro-
bando. Conclusoes: O probando exibia o fendtipo caracteristico da DCC com manifes-
tacoes craniofacials, hipoplasia de claviculas e atraso na erupc¢ao dentaria. Adicionalmente ele
apresentava atraso no desenvolvimento da linguagem, antecedentes de GIG e artéria umbili-

cal unica. Ao nosso conhecimento ainda nao foram relatadas estas associactes com a DCC.
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