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Introdução e revisão 
de literatura

A disostose cleidocraniana, tam-
bém denominada de �displasia clei-
docraniana�, �displasia osteoden-
tinária�, �disostose mutacional� 
e �síndrome de Marie-Sainton� 
(McDONALD e AVERY, 2001), é 
uma desordem congênita de ocor-
rência rara (1/1.000.000 indiví-
duos), sem predileção por sexo ou 
raça (SHAIK e SHUSTERMAN, 
1998). Caracteriza-se por apre-
sentar displasia esquelética gene-
ralizada, bem como manifestações 
na cavidade bucal que devem ser 
reconhecidas pelo cirurgião-den-
tista.

Foi primeiramente descrita 
por Martin (1765), que observou 
clavículas rudimentares num ho-
mem de trinta anos, cujo pai e ir-
mão tinham sinais semelhantes. 
Em 1897, Marie e Sainton deno-
minaram-na �displasia cleidocra-
niana�, �doença de Marie-Sainton�, 
�síndrome de Scheuthauer-Marie-
Sainton� ou �disostose mutacional�. 
Posteriormente, o termo �displasia 
cleidocraniana� foi substituído por 
�disostose cleidocraniana�, que re-

A disostose cleidocraniana é uma 
síndrome relativamente rara, 
congênita, que se caracteriza por 
apresentar anomalias esqueléti-
cas específicas e manifestações 
na cavidade bucal. É descrita 
como uma doença genética de 
herança autossômica dominante 
relacionada com a perda de um 
dos alelos do gene CBFA1. Os si-
nais clínicos mais característicos 
são a hipoplasia ou aplasia das 
clavículas e o envolvimento da 
cavidade bucal e dos dois terços 
superiores da face. Este estudo re-
lata dois casos clínicos familiares 
da disostose cleidocraniana, bem 
como revisa a literatura enfocan-
do os aspectos clínicos e radiográ-
ficos dessa síndrome.

Palavras-chave: displasia cleido-
craniana, displasia osteodentiná-
ria, disostose mutacional, síndro-
me de Marie-Sainton.

flete de forma mais generalizada a 
natureza da condição (NEBGEN, 
WOOD e SHAPIRO, 1991). 

Embora 20% a 40% dos casos 
representem mutações espontâneas 
(FITZWILLIAMS, 1910; FITCHET, 
1929 e NEVILLE et al., 2004), a di-
sostose cleidocraniana é descrita 
como uma doença hereditária au-
tossômica dominante, com pene-
tração completa e expressividade 
variável (CHIATAYA, HODGKIN-
SON e AZOUZ, 1992), que se ca-
racteriza por anormalidades esque-
léticas generalizadas envolvendo os 
ossos craniofaciais. Na maior parte 
dos casos é possível identificar um 
padrão de transmissão familiar da 
doença, mas 16 a 38,5 % dos casos 
são esporádicos e, segundo Lópes et 
al. (apud CASTAÑO, et al., 1998), 
são consideradas mutações de ex-
pressividade familiar variável. Da 
mesma forma, Azevedo, Loureiro 
e Costa Júnior (1979), realizando 
estudos longitudinais, observaram 
que a predisposição a essa síndro-
me tende a desaparecer na terceira 
ou quarta geração.

Nessa condição observam-se ano-
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malias esqueléticas principalmente 
das clavículas, que podem estar 
ausentes uni (sendo com maior 
freqüência a do lado direito) ou bi-
lateralmente. No entanto, é mais 
freqüente o achado de uma hipo-
plasia da extremidade acromial 
deste osso. Essas características 
resultam em hipermobilidade dos 
ombros, permitindo ao pacien-
te aproximá-los da linha média 
(GORLIN, COHEN e LEVIN, 
1990; GUPTA et al., 1992; RI-
CHARDSON e DEUSSEN, 1994 e 
SHAIK e SHUSTERMAN, 1998), o 
que torna esse um sinal patogno-
mônico da doença. Mesmo que os 
defeitos claviculares resultem em 
variações dos músculos relaciona-
dos às clavículas, a função muscu-
lar é preservada (NEVILLE et al., 
2004), porém, quando displásicos, 
podem conduzir a uma distorção no 
pescoço (McNAMARA et al., 1999). 
Podem ocorrer, ainda, ossificações 
atrasadas das suturas e fontane-
las do crânio, que, juntamente com 
o aumento da pressão hidrocefáli-
ca, resultam em expansão da abó-
bada craniana, conduzindo a um 
aumento das bossas frontal, parie-
tal e occipital e uma curvatura do 
corpo do osso esfenóide, localizada 
entre a sela túrcica e a porção basi-
lar do osso occipital (McNAMARA 
et al., 1999). A face que pode pare-
cer pequena em relação ao crânio 
apresenta hipoplasia maxilar, la-
crimal, nasal e dos ossos zigomá-
ticos. Também os seios paranasais 
podem não estar completamente 
desenvolvidos, bem como verificar-
se a presença de hipertelorismo 
e exoftalmia (FREGOSO, 1980; 
YAMAMOTO, SAKAE e DAVIES, 
1989; GORLIN, COHEN e LEVIN, 
1990; GUPTA et al., 1992 e JEN-
SEN e KREIBORG, 1993a).

Jensen e Kreiborg (1993a) su-
geriram que a ausência ou dimi-
nuição no tamanho dos seios ma-
xilares podem estar relacionadas à 
inadequada resposta do tecido ós-
seo aos fatores de crescimento e os-
sificação. Pneumatização ausente 
ou deficiente podem ser primárias 
ou ser resultado da reabsorção ós-
sea defeituosa durante a infância e 
a adolescência.

Zheng et al. (2005) concluíram 
que pacientes com disostose cleio-
docraniana têm uma ossificação 

endocondral atrasada em virtude 
da alteração no RUNX2 � regula-
ção dos genes hipertróficos espe-
cíficos dos condrócitos durante a 
maturação dessas células. 

Quanto aos dentes dos porta-
dores de disostose cleidocraniana, 
podem-se relacionar anodontia 
parcial, dentes supranumerários 
(os quais impedem o desenvolvi-
mento dos dentes permanentes e 
obstruem a erupção destes dentes), 
dentes não irrompidos associados 
a cistos ou tumores odontogênicos, 
retenção de dentes decíduos (com 
reabsorção radicular), erupções 
retardadas pela diminuição do po-
tencial eruptivo, retardo na erup-
ção dos primeiros molares e ano-
malias da forma dentária (tanto 
das raízes como presença de den-
tes conóides). Também alterações 
do palato são encontradas nesses 
pacientes, como palato alto, estrei-
to, arqueado (GORLIN, COHEN 
e LEVIN, 1990; SCULLY e CO-
RESSON, 1993; JENSEN e KREI-
BORG, 1993b; RICHARDSON e 
DEUSSEN, 1994; JENSEN, 1994; 
LUKINMAA, 1995; KARGUL et 
al., 1997 e GOLAN et al., 2002) e 
uma prevalência maior das fendas 
palatinas (NEVILLE et al., 2004).

O atraso na erupção dos dentes 
pode ser explicado pelo aumento 
na densidade óssea de algumas re-
giões dos maxilares, em decorrên-
cia de uma remodelação anormal 
do osso; ausência ou diminuição 
do cemento celular; aumento da 
espessura da fibromucosa; pre-
sença de dentes supranumerários; 
formação incompleta da lâmina 
dentária e ausência de rizólise dos 
dentes decíduos (SCULLY e CO-
RESSON, 1993).

Jensen e Kreiborg (1993a, 
1993b) têm relatado anormali-
dades morfológicas na maxila e 
mandíbula destes pacientes. Na 
maxila, os seios paranasais podem 
estar pequenos ou ausentes. Na 
mandíbula, os ramos ascendentes 
apresentam-se paralelos entre si e 
os processos coronóides mostram 
uma curvatura para a distal, além 
da persistência da sínfise mandi-
bular. Também na face, os ossos 
nasais são hipoplásicos ou ausen-
tes e os zigomáticos, hipoplásicos. 

No estudo realizado por McNa-
mara et al. (1999) sobre as carac-

terísticas da síndrome, encontra-
das nas radiografias panorâmicas, 
citam-se a presença de múltiplos 
dentes não irrompidos; dentes com 
alterações de forma; ramos ascen-
dentes da mandíbula delgados com 
os bordos posterior e anterior para-
lelos e, em alguns casos, estreitan-
do-se em direção ao processo coro-
nóide e côndilo; processo coronóide 
freqüentemente ascendente e para 
posterior; arco zigomático estreito 
com severa inclinação descendente 
e algumas vezes descontínuo com a 
sutura zigomático-temporal; seios 
maxilares pequenos ou ausentes; 
bordo infraorbital mais baixo que o 
normal em relação aos dentes; in-
clinação descendente do assoalho 
da fossa nasal em relação à espi-
nha nasal anterior, acentuando a 
forma em V; trabeculado ósseo da 
mandíbula com aspecto grosseiro; 
aumento da densidade da crista 
óssea alveolar, comprometendo 
a  irrupção dentária; aumento da 
densidade do ramo ascendente en-
tre o bordo anterior da mandíbula 
e o canal dentário inferior. 

No presente estudo relata-se 
dois casos de disostose cleidocra-
niana de uma mesma família. 

Relato dos casos 
clínicos

 A assinatura do termo de con-
sentimento livre e esclarecido per-
mitiu a divulgação das imagens e a 
descrição dos casos clínicos 1 e 2.

Caso clínico 1

Paciente masculino, 11 anos, 
leucoderma, procurou atendimen-
to odontológico, tendo como queixa 
principal o atraso na erupção dos 
dentes. Relatou ainda que já ha-
via se submetido à cirurgia para 
extração de dentes decíduos e que 
fora encaminhado para avaliação 
hormonal em razão de atraso no 
crescimento.

Ao exame físico, o paciente apre-
sentava baixa estatura, exoftalmia, 
crânio braquicefálico, malformação 
da clavícula e aspecto alargado do 
pescoço. A malformação das claví-
culas permitia-lhe a mobilidade dos 
ombros e a aproximação dos mes-
mos na linha média (Fig. 1 e 2). 
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Figura1 - Vista frontal do paciente do caso clí-
nico 1, com aproximação dos om-
bros na linha média

Figura2 - Vista lateral do paciente do paciente 
do caso clínico 1

No exame intrabucal, observa-
ram-se palato ogival, dentadura 
mista e atraso na erupção de inú-
meros dentes, pois estavam erup-
cionados apenas os primeiros mo-
lares permanentes. 

Na radiografia panorâmica 
constatou-se a presença de dentes 
supranumerários e inúmeros den-
tes permanentes não erupcionados 
em fase de desenvolvimento retar-
dado. Os dentes supranumerários 
concentravam-se nas regiões de pré-
molares superiores e inferiores, bi-
lateralmente, e incisivos inferiores 
também bilateralmente (Fig. 3).

  Figura 3 - Radiografia panorâmica do caso clínico 1

Com esses achados clínicos e radiográficos, foi sugerido o diagnóstico 
de disostose cleidocraniana e, para confirmá-lo, foram solicitados exa-
mes complementares por imagem, como telerradiografia lateral e radio-
grafia de mão e punho para avaliação óssea (Fig. 4 e 5). Nesses exames 
foram observadas outras características da síndrome, como seios maxila-
res atrésicos e micrognatismo maxilar ocasionando pseudoprognatismo 
mandibular. A análise radiográfica de mão e punho, baseada no método 
de Eklof e Ringertz, indicou idade óssea de cinco anos e seis meses. 

Figura 4 - Telerradiografia do paciente do 
caso clínico 1

     

Figura 5 - Radiografia carpal do paciente do 
caso clínico 1

O diagnóstico de disostose cleidocraniana foi estabelecido, sendo o 
paciente encaminhado para tratamento odontopediátrico.

 Caso clínico 2
 Paciente feminino, 35 anos, leucoderma, procurou atendimento odon-

tológico, uma vez que o seu filho, menor de idade, fora diagnosticado 
como portador de disostose cleidocraniana (caso clínico 1).

 Ao exame físico, observou-se que a paciente apresentava estatura bai-
xa, ombros estreitos e caídos, cabeça de tamanho maior em relação ao 
tronco, pescoço longo, discreta exoftalmia, hipoplasia dos arcos zigomá-
ticos e ossos frontal e parietais proeminentes. Ao ser estimulada a movi-
mentar os ombros, a paciente foi capaz de aproximar as cabeças umerais 
de forma incomum, confirmando a hipermobilidade dos ombros (Fig. 6). 
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Figura 6 - Vista frontal do paciente do caso clínico 2, com aproximação dos ombros em direção 
à  linha média

 No exame intrabucal foram observados atresia de maxila, palato ogi-
val, perdas dentárias e presença de raízes residuais. A paciente fazia uso 
de próteses parciais removíveis superior e inferior. 

Figura 7 - Radiografia panorâmica da paciente do caso clínico 2

Em decorrência das características clínicas presentes e da história de 
disostose cleidocraniana na família (caso clínico 1), foi solicitada radiogra-
fia panorâmica como exame complementar. Na análise dessa radiografia 
pôde-se confirmar a presença de raízes residuais nos arcos superior e in-
ferior e verificar a presença de dentes impactados, inclusos dilacerados e 
de seios maxilares atrésicos (Fig. 7).

Diante dos achados clínico e radiográfico e da história familiar, o caso 
foi diagnosticado como disostose cleidocraniana, sendo a paciente orienta-
da a procurar serviço de atendimento odontológico para avaliação e trata-
mento interdisciplinar. 

Discussão
O perfil genético autossômico dominante da disostose cleidocraniana 

pode ser verificado nos casos clínicos apresentados, visto que o menino 
(caso 1) e sua mãe (caso 2) eram portadores da mesma condição. O menino 
era filho único e os ascendentes maternos não puderam ser avaliados.

O atendimento dos pacientes portadores desta patologia pode ser feito 
por um cirurgião-dentista clínico geral, que indicará avaliações e trata-

mentos por uma equipe multidis-
ciplinar, constituída por odontope-
diatra, cirurgião bucomaxilofacial, 
ortodontista, psicólogo, fonoaudió-
logo, geneticista, endocrinologista e 
otorrinolaringologista. 

Observou-se nos dois casos 
apresentados a relação da condição 
com a heredietariedade, visto que 
mãe e filho estavam acometidos 
pela síndrome. Segundo Mundlos 
(1999), apesar de a disostose clei-
docraniana não apresentar com-
prometimento sistêmico relevante, 
faz-se necessário o aconselhamen-
to genético, porque a expressão ho-
mozigótica da doença acarretaria 
a ausência completa dos ossos, o 
que invibilizaria a vida.

Pode ser evidenciada nos dois 
casos expostos, quanto ao aspecto 
clínico, a hipoplasia ou aplasia das 
clavículas, que é o sinal patogno-
mônico desta síndrome.

Os exames por imagens dos ca-
sos apresentados revelaram a pre-
sença de seios maxilares atrésicos, 
hipoplasia dos arcos zigomáticos, 
dentes não irrompidos e retenção 
prolongada de dentes permanentes 
e decíduos. Os achados clínicos bu-
cais evidenciaram características 
da síndrome, como retenção pro-
longada de dentes decíduos (caso 
clínico 1), dentes permanentes com 
retardo de erupção, malformações 
dentárias, atresia maxilar, palato 
estreito e arqueado, má oclusão e 
aspecto de falso prognatismo.

A maior parte dos pacientes 
com disostose cleidocraniana de-
sempenha suas funções normais, 
não apresentando comprometimen-
to significativo. Existem relatos de 
que o tratamento cirúrgico com 
a exposição dos dentes inclusos, 
combinado com o tratamento orto-
dôntico, tem sido bem-sucedido em 
alguns casos (McDONALD, 2001). 
Porém, a extração dos dentes de-
cíduos não promove a erupção dos 
dentes permanentes inclusos.

Sabe-se que a retenção pro-
longada dos dentes decíduos, age-
nesias e dentes supranumerários 
provocam má oclusão. Portanto, 
procedimentos ortodônticos devem 
ser utilizados com a finalidade de 
adequar a cavidade bucal para fu-
tura reabilitação protética. 

Os exames radiográficos, além 
de auxiliar na detecção das anor-
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malidades maxilofaciais, permitem 
o acompanhamento dos pacientes, 
sendo, por isso, considerados uma 
ferramenta para o diagnóstico e 
conduta terapêutica.

Considerações finais
Neste relato pôde-se constatar 

a natureza hereditária da disosto-
se cleidocraniana, visto que os pa-
cientes eram mãe e filho.

Na maior parte dos casos essa 
patologia não causa incapacidade fí-
sica, sendo que as alterações presen-
tes nos portadores podem ser trata-
das, inclusive aquelas relacionadas à 
cavidade bucal, evitando perdas den-
tárias desnecessárias, malposiciona-
mento dentário e má oclusão.

 Salienta-se, portanto, a neces-
sidade do diagnóstico precoce dessa 
condição para que se possam mini-
mizar as alterações bucais, visando 
à adaptação funcional do indivíduo 
e a uma melhor qualidade de vida.

Abstract
Cleidocranial Dysostosis is a 

relatively rare congenital syndro-
me, which presents characteris-
tic skeletal anomalies and mani-
festations in the oral cavity. It is 
described as a genetic disease, of 
dominant autosomal inheritan-
ce, related to the loss of one allele 
of the gene CBFA1. The clinical 
appearance is pathognomonic, the 
most characteristical sign is the 
hypoplasia or aplasia of clavicles 
and the involvement of the oral 
cavity and the upper two-thirds of 
the face. The objective of this study 
is to describe two clinical cases of 
Cleidocranial Dysostosis, as well 
as to review the pertinent litera-
ture and to focus the clinical and 
radiographic aspects, providing a 
better conduct for this syndrome.

Key words: cleidocranial dysplasia, 
osteodentinary dysplasia, mutatio-
nal dysostosis, Marie-Sainton Syn-
drome.
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