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Resumo: Disostosis Cleidocrania (DCC) é uma desordem congénita rara que segue uma heranca
autossdmica dominante com expressividade variavel. E caracterizada por agenesia ou disgenesia
clavicular, torax em forma de sino, grandes fontanelas, atraso ou auséncia da erupcdo dentéria
dos dentes permanentes. Malformagdo dos 0ssos do crénio pode causar perda de audicéo sendo
esta uma complicacdo frequente. Objetivo: Descrever o caso de uma crianca que nasceu em uma
maternidade de S&0 Paulo com agenesia de clavicula diagnosticada na sala de parto e seus
familiares que apresentam a mesma condicdo. Resultados: Encontrados nove pessoas na familia
que ndo apresentam claviculas em cinco geracBes consecutivas. Todos com baixa estatura,
manutencdo da fontanela, dentes de leite, e apenas um caso de diminuicdo da acuidade auditiva.
InvestigacOes. Realizado radiografia de térax que evidenciou auséncias das claviculas,
radiografia de créanio, ultrassonografia transfontanela, ultrassonografia abdominal, e BERA sem
alteracbes. Demais familiares, foi realizada busca e andlise de exames de imagem realizados
anteriormente. Conclusdo: Embora seja uma desordem congénita rara com uma incidéncia de 1.
1.000.000, é comum o envolvimento de vérios membros de uma familia. A mutacdo mais
frequente é no gene Chfal / RUNX2, localizado no cromossoma 6p216-11. O diagndstico deve
ser precoce e é feito através de radiografia de torax, que confirma a auséncia ou formacéo
incompleta das claviculas. Os casos devem ser acompanhados de forma orientada e continuada
devido a complicagGes na vida adulta.
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