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Introducéo: A displasia cleidocraniana (CCD) € uma condicdo genética com padréo de heranca
autossomica dominante e possui incidéncia de 1:1.000.000 de nascidos vivos. A CCD ocorre por
mutacdo no gene RUNX?2 e é caracterizada por baixa estatura, fechamento tardio de fontanelas,
aplasia ou hipoplasia de claviculas, ateragdes dentarias, surdez de conducdo entre outras
malformacfes esgueléticas. O diagnostico clinico da CCD é baseado em caracteristicas clinico-
radiograficas tipicas. Objetivo: Auxiliar o pediatra a suspeitar do diagnéstico da CCD para que o
tratamento e acompanhamento segja realizado de forma precoce. Descricdo do Caso: AAO, 13
meses, feminino. Referida a0 ambulatério de Genética por fontanela anterior ampla e
comunicante com posterior. Pais jovens ndo consanguineos. Mae 33 anos, Gesta ll, Parall e Pré-
natal completo. Nega intercorréncias. Nascida de parto ceséreo, no termo, sem asfixia, pesando
3.440g (entre 0 e 2 escore Z), medindo 47,5cm (entre -2 e 0 escore Z), perimetro cefaico de 33
cm (entre -1 e O escore Z). Triagem bioquimica neonatal normal. Desenvolvimento
neuropsicomotor dentro do esperado para idade. Exame Morfolégico: Cranio com deformidade
occipital aparentemente posicional, fontanela anterior aberta, dois incisivos centrais inferiores,
térax de aspecto curto com escdpulas anteriorizadas e claviculas ndo palpéveis. Ultrassonografia
(USG) transfontanela normal. USG abdome normal. Radiografia de cranio com alargamento de
suturas cranianas com fontanelas anterior e posterior amplas. Radiografia de térax claviculas ndo
visualizadas e 11 pares de arcos costais. Discusséo e Conclusdo: A probanda apresenta achados
clinicos e radiolégicos tipicos da CCD com fechamento tardio de suturas cranianas, auséncia de
claviculas e atraso na denticdo. Desta forma, os autores ressaltam a importancia do conhecimento
fenotipico da CCD pelo pediatra visto que outras condi¢bes clinicas como hipotireoidismo
congénito, hidrocefalia, sindrome de Down e picnodisostose podem cursar com fechamento
tardio de fontanel as e sGo consideradas diagndstico diferencial desta condicéo.
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