
Displasia Cleidocraniana: Relato de Caso 

Resumo 

Introdu~ao: A displasia cleidocraniana (DeC) e uma sindrome de heran<;a autoss6mica 

dominante, penetrancia completa e expressa.o cl inica variaveL caracte rizada per altera<;ao da 

ossifica<;ao membranosa, causando altera<;oes esquelet icas claviculares, craniofaciais. bucoden­

tais e em outros ossos. A doen<;a se deve a muta<;oes no gene CBFA I/RUNX2 (core biding 

factor alpha-I/runt-related transcription factor 2), localizado em 6p21. 0 d iagnostico se ba­

seia em e lementos clinicos e radio logicos. sendo importante que os clinicos reconhe<;am 0 

fenotipo. 0 objetivo do trabalho e re latar um paciente com fenotipo de displasia cleidocra­

niana, visando a divulga<;ao do conhec imento desta sindrome. Descri~ao do caso: DAG. 

2 anos. masculino. negro. procedente de Teresopolis. Referido por atraso de fechamento das 

fo ntanelas. Pais nao consanguineos e sem relatos de doen~a previa ou casos semelhantes 

na famil ia. Gesta~ao planejada. com pre-natal completo. Parto cesareo no termo. sem as~xi a 

perinatal. Pesou 4.380 g. mediu 48.5 cm. penmetro cefa lico 38.2 cm. sendo cl assi ~cado como 

grande para a idade gestacional.Arteria umbilical unica.T riagem para hipotireoidismo. fenilce­

tonuria e hemoglobina S negativa. Desenvolvimento com atraso na linguagem. Erup~ao den­

taria iniciada somente aos I 3 meses. Macrocefalia. occipto proeminente. fronte ampla. fonta­

nela anterior ampla. diastase de sutura sagita l. fontanela posterior palpave l. base nasal plana. 

nariz pequeno. microretrognatia. hipertelorismo mamilar e hipoplasia de claviculas. visualizado 

em exame radiologico. Comentarios: 0 probando apresentava 0 fe notipo comp leto e 

caracten'stico da DCC. com dismorflsmos cran io-faciais. anomalias dentarias e hipoplasia de 

clavlcula. Como trata-se de doen~a autossOmica dominante com expressa.o variada tora-se 

necessario pesquisar a DCC nos pais 0 que foi negativa. sugerindo muta~ao nova no pro­

bando. Conclusoes: 0 probando exibia 0 fenotipo caractenstico da DCC com manifes­

ta~oes craniofaciais. hipoplasia de claviculas e atraso na erupo;ao dentiria.Adicionalmente ele 

apresentava atraso no desenvolvimento da linguagem. antecedentes de GIG e arteria umbili­

cal unica.Ao nosso conhecimento ainda nao foram relatadas estas associa~oes com a DCC. 
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