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RESUMEN

La disóstosis cleido-craneal es una enfennedad hereditaria de relativa fre­
cuencia y etiopatogenia desconocida. Con motivo de la presentación de seis
casos de esta afección, aparecidos en una misma familia y en tres generaciones
sucesivas, se revisan las diferentes alteraciones óseas que pueden asociare al
proceso, así como las teor~as patogénicas apareciJas en la bibliografía. El
diagnóstico de la enfermedad es radiológico exclusivamente y la terapéutica
sólo sintomática.

Descriptores: Disóstosis c1eido-craneal. Enfermedad de Pierre Marie-Sainton.

SUMMARY

Six cases of Cranio Cle¡ido Dysostosis appearing in members of the same
family along three generations are reported, with the diflerent clinical and
raJdiographic appearances. The bibliography is revielwed..

Key words: Cranio Cleido Dysostosis. Pierre Marie=Sainton's disease.

Introducción

Dentro del complejo capítulo de las en­

fermedades óseas, se encuentra la af.ección

de~crita por PIERRE MARIE Y SAINTON en

1897 (23) o disóstosis cleido-craneal. Clá­

sicamente y desde entonces se definió la

enfermedad por la triada:

Alteraciones craneales óseas con ausen­

cia de soldadura y retraso en la osifica­

ción de fontanelas.

Alteraciones clavic·ulares con hipopla­

sia o ausencia de clavículas.

Transmisión hereditaria de la enferme­

dad.

En realidad ya antes de la fech3 de
aquella p r i m a r i a publicación el proüeso

era conocido (31) Y MECKEL ,en 1760 (2),
MARTIN en 1765, GEGENBALER en 1864 y

CUTTER en 1870 (citados por EDEIKEN) (13)
presentaron pacientes con alteraciones si-
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FIG. 1. - Genealogía de la familia estudiada.

milares a la disóstosis cleido·craneal e in­
cluso SMITH (37) refiere los hallazgos de
seres con esta enfermedad en hombres de
Neande,rthal, que vivieron hace 50.000
años. Justo es reconocer, no obstante, que
los nombres de P. MARIE Y SAI TON deben
a:;ociarse a la disóstosis cleido·craneal por

mesenquimatoso con distribuciones carac­
terísticas y afectando a las uniones medias
de los huesos. La enfermedad es heredita­
ria autosómica dominante (2, 4, 7, 39) y
de 144 casos revisados po,r STOKS y BA­
RRINGTON (citados por JAFFE) (19), se en­
contraron antecedentes familiares en 96
enfermos, lo qu-e supone unas dos terceras
partes con caracteres hereditarios y una
tercera parte esporádicos, coincidentes con
los hallazgos de TACHDJIAN (40) Y BERGs­
MAN (4). Aparece en e! nacimiento (39) y
suele afectarse la mitad de los hij03 hasta
cinco generaciones sucesivas (4, 7). Para
JAFFE (19) es claro el predominio mascu­
lino, ¡::ero para otros autores (2, 40) la
presentación es similar en ambos sexos. La
enfermedad s,e caracteriza por las múltiples
loc'llizaciones de las anomalías óseas (18)
Y RHINEHART (32) o SOULE (38) prefieren
denominarla disóstosis mutacional por esta
variedad de afectación.

El estudio de seis pacientes con disós­
tosis cleido-crane'll encontrados en una

FIG. 2. - Paciente con disóstosis cleido-cra·
neal. Aproximación patológica de hombros.

Surco central en región frontal.
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la inmejorable descripción de la enferme­
dad en. su trabajo ya referido.

Si la clasificación de las enfermedades
óseas es problemática en estos momentos,
no lo es menos la inclusión de e3te proceso
en un capítulo de aquéllas (34). Mc Kus­
SICK Y SCOTT (25) en su clasificación de
1971 la int,roducen dentro del grupo de
osteocondrodisplasias por a n o m a lí a s de
crecimiento y prefieren llamarla displasia,
a su primitiva nomenclatura de disóstosis.
SCHULLER (36), la incluye en las osteopa­
tias por alteración en defecto de la osifica­
ción perióstica. DE SEZE (12), dentro de
las malformaciones del hueso de origen
genotípico y FAURE (10, 15), siguiendo la
clasificación de París (20) dentro de las
osteocondrodisplasias por defecto del creo
cimiento y desarrollo de los huesos tubu­
lares y/o de la columna vertebral aprecia­
das en e! nacimiento.

La etiopatogenia de la enfermedad es
desconocida (14) Y puede deberse a un
trastorno en el desar,rollo de los tejidos
ecto o mesodérmicos de los que el hueso
va a originarse (ll). RUBIN (34) describe
el síndrome como un defecto de! tejido
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misma familia y a lo largo de tres genera­
ciones (fig. 1) nos ha hecho revisar la bi­
bliografía más actual sobre el tema después
de la presentación y descripción de las al·
teraciones óseas aparecidas en nuestros
enfermos.

Material y método

Una paciente de 44 años es traída al hos­
pital por haber sufrido un accidente de trá­
fico. presentando un traumatismo craneoen­
cefálico y una fractura diafisaria en tibia
derecha. Al ser explorada nos encontramos
con una serie de alteraciones que nos hacen
pensar en una displasia ósea. En efecto, se
apreciaba una estatura reducida 037 cm),
braquicefalia, acusada prominencia frontal
con un surco medio en la zona, hipertelo­
rismo, hombros caídos que llegaban a una
patológica aproximación por delante del tó­
rax (fig. 2), manos toscas y cortas, con re­
ducción en la longitud de los dedos, cuello
corto y tórax estrecho, y un estado de inte­
ligencia normal, aunque de difícil valoración
por su traumatismo craneal.

En el estudio radiográfico (enfermo A)
podemos apuntar:

Cráneo: Defecto de osificación con falta
de cierre de fontanela anterior, suturas an­
chas. senos paranasales hipoplásicos. Faltan
varias piezas dentarias pero no hay altera­
ciones en las presentes (fig. 3).

Tórax: Hipoplasia clavicular bilateral con
ausencia de mitad externa (fig. 4); configura­
ción torácica "en embudo".

Pelvis: Displasia de caderas con oblicuidad
excesiva en cotilos cuya cavidad está dismi­
nuida; cuelIo femoral displásico con coxa
vara y gran crecimiento trocantérico (fig. 5).

Columna vertebral: Costilla cervical (fi­
gura 6), discreta escoliosis dorsal izquierda,
con ausencia de arcos posteriores en columna
dorsal alta (DI a D4) (fig. 7).

Extremidades superiores: Ensanchamiento
epifisario y diafisario radial que recuerda
a un "matraz de Erlenmeyer", con segundo
metacarpiano hiperplásico y tamaño clara­
mente escalonado hasta el quinto (fig. 8).

Huesos largos: Aumento de densidad ósea
en ambas tibias.

Los resultados de los estudios analíticos
practicados fueron normales. Fue preciso rea­
lizar una craneotomía para evacuar un hema-

toma subdural en región parietal izquierda;
el fragme:1to óseo retirado fue estudiado ana­
tomopatológicamente, informándose: "ausen­
cia de alteraciones en espacios medulares,
lineas de cemento discretas " localizadas nor­
malmente, tejido óseo comllcto con matriz
ósea densa, sistemas de Havers normalmente
desarrollados sin ningún tipo de componente
cartilaginoso; en resumen, se trata de un
huew sin alteraciones citomorfológicas sig­
nificativas".

A
FIG. 3. - Radiografías antero-posterior de
cráneo de los pacientes A. B, D, E Y F.

Ante los hallazgos radiológicos encontra­
dos se practica una historia minuciosa sobre
los antecedentes de la paciente y comproba­
mos que varios familiares presentan carac­
terísticas somáticas similares. Por ello reali­
zamos un estudio clínico y radiográfico a
cinco de éstos.

Estudio familiar

Comenzamos con el padre de la paciente,
de 72 años, sin antecedentes personales de
interés. Es un hombre de talla corta, con un
cráneo voluminoso y radiográficamente (en-
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FIG. 3 D.

FIG. 3 E.

FIG. 3 F.
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E

F

FE;. 4. - Radiografías antero-posterior 6.8 tl'):"¡,x de los !lacientes A, D. E Y F.

fermo EJ se aprecia un deflOcto de csiücación
en fantanela bregmática (lig. 3J. Exist:~

¡:,usencia del te~cio distal de las dos clavicu­
las y la pelvis, así como el resto del sistema
és~o, no presentan alteraciones.

Se estudia un hermano de la primera en­
ferma. hijo del paciente anterior (enferrr.o
eJ encontrando alteraciones craneal·cs, cla­
viculares y pélvicas similares a las descritas
C"1 el primer caso.

El cuarto paciente es un hijo del tercero,
de 21 años de edad, que realiza vida normal.
Apreciam03 (enfermo DJ Uig. 3J, fontanela
brzgmática abierta en toda su longitud, con
parietales de aspecto esponjoso, senos para­
nasales hipoplásicos y sin alteraciones en
huesos faciales. En tórax es notable la ausen­
cia de mitad externa de clavículas y costilla
cervical bilateral (fig. 4). En pelvis compro­
bamos una coxa vara, hipertrofia trocantéri­
ca e hipoplasia de alas ilíacas, que aparecen
rectificadas (fig. 5).

El caso siguiente, hermana del anterior,
de 16 ailos, nos demuestra similares hallaz­
GOs en cráneo y cara (enfermo EJ (fig. 3J.
E3 E1aniJesta la ausencia de los dos tercios
e;¡e::n10] de clavü~u¡as (fig. 4); hay una dis­
c~eta escoliosis dorsal derecha y en pelvis
un aumer¡to lig:J~o de la separación de am­
bas articulacioIlGs sacroiliacas, ramas ilio e
isquiopubianas hipo:Jlásicas y una gran diás­
tasis ))úbica que no apa;-ece osificada (fig. 5).
Se aprecia una coxa vara bilateral con hiper­
trofia trocantérica que presenta, como en los
casos anteriores. una configuración "gan­
chosa".

El último paciente es una hembra, her­
mana de los dos anteriores; tiene 17 años de
edad y presenta un cráneo voluminoso con
similares características radiológicas (enfer­
mo F) (fig. 3). El tórax presenta una hipo­
plasia clavicular manifiesta, con persistencia
de sólo una cuarta parte de ella (fig. 4J.
Apreciamos una ausencia de soldadura en
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pubis, caderas con diferencias entre la iz­
quierda que es normal y la derecha con coxa
vara e hipertrofia trocantérica (fig. 5). En
el resto del esqueleto, como único dato a re­
señar existe una manifiesta cortedad de la
prÚnera falange del dedo primero en el pie,
en ambas extremidades inferiores, que pre­
senta una configuración tosca (fig. 9). Igual­
mente en esta paciente se observaba un pie
plano bilateral de grado n, que se trató or­
topédicamente.

Los estudios analiticos sistemáticos de
estos últimos cinco pacientes caben, como en
el primer caso, dentro de la normalidad. No
son referidas alteraciones oculares ni de den­
tición, e igualmente el coeficiente intelectual
es normal.

Se estudiaron clinica y radiográficamente
a dos últimos pacientes, hermanos de los tres
anteriores que no presentaban alteraciones
similares a las descritas en los enfermos afec­
tos de disóstosis cleido-craneal.

Discusión

La variedad de afectaciones óseas en
enfermos encuadrados dentro de este sin­
drome, ha llevado a diferentes autores a
la descripción de numerosas enfermeda­
des; así en varios trabajos (31, 5), se hace
mención a los tipos: Disóstosis c1eido­
oráneo-pubiana de CROUZON y BOUTIER, di­
ferenciable de la disóstosis cráneo -facial,

FIG. 5. - Radiografias antero-posterior
de pelvis de los pacientes A, D. E Y F.

descrita también por estos autores (33),
disóstosis c1eido-cráneodentaria de CARRIE­
RE, enfermedad c1eido-cráneo-vertebral de
LERI y LIEVRE, disóstosis c1eido -cráneo­
digital de JAN SEN, o disóstosis clavicular
pura o craneal aislada, según la preferen­
cia de afectación. Nosotros pensamos que,
en realidad, se trata de diferentes gradua­
ciones del mismo síndrome y efectivamen­
te en nuestros casos podemos advertir:

- en el primero (paciente A), existe una
no t a b Ie preferencia por las alteraciones
cráneo·faciales, vertebrales, claviculares y
pélvicas, acompañadas de talla corta, pu­
diendo considerarse como un verdadero
caso típico de disóstosis c1eido-craneal (23,
12, 18, 3, 16).
-en el segundo caso (paciente B) adver­
timos alteraciones craneales, otras menos
manifiestas en clavículas, donde sólo falta
un tercio distal y no aparentes alteracio­
nes en pelvis.
- el tercer paciente ~pacienle C) podemos
encuadrarlo como tipo, ya que presenta
una configuración somática y radiológica
similar al primero.
- en el cuarto (paciente D) aparece como
novedad la presencia de costillas cervicales
bilateralmente.
- en el quinto ~paciente E) se suman a
las alteraciones típicas, la hipoplasia pú­
bica.
- en el sexto (paciente F), la cor~edad y
tosquedad de la falange proximal en dedo
primero del pie, ofrece nuevas caracterís­
ticas al cuadro.

Como puede verse, todos estos caso~

con alteraciones, algunas individuales y
otras comunes, no representan que cada
uno de ellos sea una variedad o tipo dife­
rente, sino diversos grados de un mismo
síndrome bien definido, que es la disósto·
sis c1eido-crane:!1 de PIERRE MARI E y SAIN·
TON (23;.

Multitud de autores refieren hallazgos
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diversos en enfermos con disóstosis cleido­
craneal que han tenido la ocasión de es­
tudiar. Así RUBíN l34) y RAMÍREz (31)
hacen hincapíé en las alteraciones denta­
rias ya encontradas por otros autores como
GOMAR (16), COLLADO (9) o PATERSON
l29). Se desoriben las escápulas aladas (34,
16, 28, 17). GREENFIELD (17) señala la
ausencia de radio y las hendiduras trans­
versales en falanges distales, con presencia
d·e huesos wormianos (19); otros autores
(13, 4, 28) describen coxa vara bilateral
y braquicefalia manifiesta; CAFFEY l6),
hace mención de la imagen rarefacta «en
mosaico» de cráneo; SMlTH l37) ,refiere
asimetría en longitud de miembros; PETlT
(30) Y DE SEZE (12) mencionan adipo,itis,
epilepsia, agenesia de manubrio estemal,
genu valgo, hiperlaxitud articular y sirin­
gomielia; RAMÍREz (31) llama la atención
sobre las alteraciones ungueales, la afec­
tación mental y el paladar hendido; MER­
CER Y DUTHIE (26) apuntan ausencia de
escápulas, hernias inguinales y prolapso
uterino; BONI (5) vértebras supernumera­
rias y electroencefalograma con alteracio·
nes comiciales; COLLADO 19) Y CARTER l7)
encontraron aplasias en falanges y otros
autores (4, 1), hiperpiasia de segundo me­
tacarpiano. La presencia de pie plano bila­
leral, espina bífida cérvico-dorsal, y te~t

de inteligencia superiores a la normalidad
también son descritos en otros trabajo,
(28), así como nariz en «silla de montar»
(8). Comprobamos, en fin, que las altera­
ciones descritas en la bibliografía son tan
numerosas que es imposible seleccionar
unos signos clínicos o radiográficos típicos
aparte de los originariamente descritos por
MARrE y SAINTON (23) y sobre todo por las
alteraciones en la formación ósea de la
clavícula (19).

No es una enfermedad de aparición
frecuente (350 casos descritos en la biblio­
grafía mundial según AEGERTER (1) Y
SHAFFJ;:R (35) Y 500 según BERGSMAN, (4).

Revisando más de 18.000 historias de un
Centro ortopédico especializado de nuestro
paí" ORNILLA 127) encuent,ra sólo dos pa­
cientes afectos de esta disóstosis, lo que
prueba la relativa rareza del cuadro en

FIG. 5 D.

FlG. 5 E.

FIG. 5 F.



FIJ. 6. - Ausencia de la mitad externa de la
clavícula. Costilla cervical (paciente Aj.

FIG. 7. - Ausencia de arcos posteriores en
vértebras Dl a D4. Escoliosis ligera dorsal

izquierda (paciente AJ.

FIG. 8. - Segundo metacarpiano hiperplásico
(paciente Aj.

FIG. 9. - Hipoplasia de falange distal
en primer dedo de pie (paciente F j.
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España. Justo es reconocer también que los
pacientes enfermos sólo acudirán a una
consulta cuando la enfermedad sea mani­
fiesta y muchas veces es un hallazgo casual
al efectuar exploraciones radiográficas.

La causa de esta disóstosis es, para los
autores consultados, (13, 19, 17, 30, 26),
etcétera, desconocida, baraj ándose diversas
etiologías, tales como origen mutacional
genético (18, 17), anomalía regresiva de la
osificación (GuzzONI) (citado por RAMÍ­
REZ) (31), trastorno endocrino (23), defec­
to cromosomial (42), perturbación muta­
cional debida a factor tóxico o radioactivo
(APERT) (citado por RAMÍREZ) (31), auto­
somopatía dominante (37, 39), etc. y

LLOYD-RoBERTs (22) busca una relación
entre la alteración clavicular y la elevación
anormal de las primeras costillas y de la
arteria subclavia. CAFFEY (6) hace hinca­
pié en la investigación sobre algún factor
casual común con la progeria, ya que esta
enfermedad presenta alteraciones cranea­
les y claviculares que nos pueden recordar
el síndrome que estamos estudiando. Otros
trabajos (16, 17), se detienen en lasdiver­
sas graduaciones de hipoplasia clavicular,
puesto que, como se sabe, este hueso crece
a merced de tres núcleos independientes y
según su diferente afectación existirá la
ausencia total de la clavícula (en un 10
por 100 de los casos) (17), la ausencia par­
cial o la fragmentación (8).

En re~lidad el diagnóstico de estos pa­
cientes es eminentemente radiográfico ya
que casi siempre y como hemos dicho, es
posible estudiarlos sólo al acudir a una
Consulta de Cirugía Ortopédica o Pedia­
tría por presentar una complicación o un
problema al margen de su disóstosis.

Como veíamos en nuestros casos, el pri­
mero se presentó al estar afecta de lesiones
sufridas en accidente de tráfico y en otro
de ellos, al ser historiado refiere algunas
molestias en articulación coxo-femoral iz­
quierda que cedían con antiinflamatorios.

Otro de los pacientes padecía molestias al
caminar, descubriendo en la exploración
un pie zambo discreto, con las alteraciones
óseas ya mencionadas.

Las pruebas de laboratorio son norma­
les (28) y las alteraciones musculares de
la región clavicular son frecuentes por afec­
tación de deltoides y trapecio (40). Los
fragmentos claviculares pueden irritar el
plexo braquial (40) produciendo molestias
neurológieas que obligan a acudir al mé­
dico.

El diagnóstico diferencial lo haremos,
sobre todo, con la picnodisostosis (4, 21,
24, 41) Y con la clisóstosis cráneo-facial
de CROUZON (33) y fundamentalmente por
los hallazgos radiológicos.

El tratamiento es únicamente sintomá­
tico y sólo las alteraciones pélvicas pueden
ocasionar molestias en la deambulación (1)
o en el momento del parto (2, 4), preci­
sando intervenciones cesáreas en las hem­
bras afectas. Por otra parte el consejo ge­
nético, en estos pacientes eS' obligado (4).

Por el momento la disóstosis cleido­
craneal es una enfermedad enigmática de
dudosa patogenia. Tal vez un mejor cono­
cimiento de las enfermedades de origen
genético nos permitan encuadrarla en el
grupo de afecciones óseas de etiología co­
nocida.
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