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RESUMEN

El sindrome de Marie Sainton,
también conocido como disostosis
cleidocraneal, presenta un cuadro
clinico florido, donde predominan las
alteraciones en las claviculas y el
craneo; las anomalias en la erupcion
y el dismorfismo dentario son otras
de los rasgos distintivos de esta
entidad, se presentan cuatro féminas
pertenecientes a una misma familia
que presentan caracteristicas clinicas
y radiograficas sugestivas de displasia
cleidocraneal, estos sindromes son de
baja incidencia en la préactica médica,
por tal motivo se presentan las estas
pacientes.
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SUMMARY

Marie-Sainton syndrome, also known
as cleidocranial dysostosis, has a
florid clinical picture dominated by
changes in the clavicles and skull.
Abnormalities in tooth eruption and
dysmorphism are other distinctive
features of this condition. Four female
patients belonging to the same family
and showing clinical and radiographic
characteristics suggestive of
cleidocranial dysplasia are reported
here. These syndromes have a low
incidence on medical practice, for this
reason these patients are reported.

MeSH:
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Esta afeccion fue descrita por primera vez en 1766 por Morand® y posteriormente
en 1897 por Pierre Marie y Sainton que la nombran disostosis cleidocraneal, es
también conocida en la literatura médica con el nombre de Enfermedad de Marie
Sainton, Sindrome de Scheuthauer Marie Sainton®? y disostosis mutacional.®

Es un sindrome infrecuente, donde pueden coincidir anomalias somaticas y
viscerales;*? las alteraciones que afectan a las claviculas y a los huesos del
craneo son las predominantes en el cuadro clinico y que le dan nombre.

Es una enfermedad hereditaria musculo-esquelética que se transmite en forma
autosdmica dominante, en estudios cromosOmicos recientes se ha encontrado que
su origen es por mutaciones en el gen CBFA1/RUNX2, un factor de transcripcion
que activa la diferenciacion osteoblastica, ubicado en el brazo corto del
cromosoma seis,?> no presenta predilecciéon por sexo o raza.>



Los signos clinicos son inconstantes y, en ocasiones, dan lugar a formas
incompletas del sindrome, fundamentalmente asociadas a alteraciones craneales,
claviculares y pélvicas; las caracteristicas mas representativas son craneo grande
y braquicéfalo, fontanelas amplias y suturas abiertas, hipoplasia o aplasia de
claviculas e hiperfuncionalidad de la articulacion del hombro, anomalias dentarias
de numero, posicion, forma y tamanfo, trastornos en la erupcion; otras anomalias
esqueléticas serian escoliosis, genu valgo y pie plano; el desarrollo
neuromadurativo y la expectativa de vida son normales, con una talla alcanzada
en la adultez de 165 cm en hombres y 156 cm en las mujeres.®’

El objetivo de este trabajo es la presentacion de tres generaciones de una misma
familia formada por cuatro pacientes femeninas, a las que se les diagnostico
disostosis cleidocraneal, entidad poco frecuente en este medio y en la literatura
revisada.

PRESENTACION DE LAS PACIENTES

Paciente 1

De 19 afios de edad, sexo biolégico femenino; acude a Consulta de Cirugia maxilo
facial preocupada por su estética al presentar persistencia de dientes temporales
y retraso en la erupcion de los permanentes (Figura 1).
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Figura 1 Figura 2

Dentro de los antecedentes patoldgicos personales obtuvimos el dato curioso de
que varios de sus familiares (madre, hermana, sobrina) presentaron trastornos
en la erupcion dentaria y alteraciones esqueléticas, como baja estatura y
movilidad anormal de los hombros, elemento que se tuvo en cuenta para recordar
disostosis cleidocraneal como posibilidad diagnéstica (Tabla).

Al examen fisico se observa: paciente de raza negra, de 1.57cm de talla, frontal
ancho, cara larga, cierre bi labial competente, sonrisa gingival, retardo en la
erupcion de dientes permanentes, boveda palatina profunda, desgaste incisal en
dientes temporales anterosuperiores, perfil concavo, hipoplasia de la falange del
segundo dedo miembro inferior izquierdo, antebrazos cortos, la vista radiografica
panoramica muestra retraso de la resorcion fisiolégica de la raiz de los dientes
primarios, multiples dientes retenidos (Figura 2).



Pacientes

Examen fisico

1 2 3 4
Agenesia clavicular - X X -
Hipoplasia clavicular X - - X
Torax angosto - X X -
Hipoplasia maxilar superior X X - -
Baja estatura X X X X
Retencion dentaria X - - -
Boveda palatina profunda X X X -
Prominencia frontal X X X X

X: Presente
Paciente 2

De 61 anos de edad, sexo biolégico femenino, huesos frontal y parietal
prominentes, cara larga, térax angosto, fosas supra e infraclavicular ausentes,
hombros caidos, ausencia bilateral de claviculas que permite la union de los
hombros en linea media, edente total superior e inferior, no retencidon dentaria
(Figuras 3y 4).
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Paciente 3

De 29 afos de edad, sexo biolégico femenino, desarrollo incompleto bilateral de
las claviculas, hombros caidos, huesos frontal y parietal prominente, cara larga,
denticibn permanente, edente parcial superior e inferior, no retencidon dentaria
(Figura 5).




Paciente 4
De 6 afnos de edad, sexo biolégico femenino, ausencia clavicula derecha, lado
izquierdo normal, denticién temporal, prominencia frontal (Figura 6).

COMENTARIO FINAL

En el sindrome de Marie Sainton los signos clinicos son inconstantes y, en
ocasiones, dan lugar a formas incompletas de la enfermedad; las caracteristicas
clinicas distintivas de tres de las cuatro pacientes fueron las alteraciones
claviculares que permiten el movimiento de los hombros a aproximarse a la linea
media del térax, el cual se mostraba estrecho en su porcidn superior, asociadas a
una corta estatura; las anomalias dentarias fueron documentadas con la
persistencia de dientes temporales y las multiples retenciones dentarias, las
pacientes dos, tres y cuatro tuvieron nacimientos por cesarea, estos datos
coinciden con la bibliografia revisada.®

El aspecto estético bucal fue la causa que motivo a la doliente a buscar atencion
estomatoldgica por la persistencia de dientes temporales en su formula dentaria;
el tratamiento de estos pacientes debe ser realizado por un equipo
multidisciplinario, pues requiere del concurso de varias especialidades
estomatoldégicas y médicas para realizar un plan de tratamiento que incluya: la
exéresis de los dientes supernumerarios 0 con retenciones ectopicas, el
realineamiento oclusal cuando sea indicado, la rehabilitacion protésica que al
emplear técnicas implantoldégicas se haria necesario el uso de intervenciones
quirargicas previas con el fin obtener una disponibilidad 6sea satisfactoria para la
colocacion de implantes, la evaluacion de las deformidades esqueléticas por parte
del ortopédico y la orientacion psicoldgica cuando se requiera. El estudio genético
es el Uinico andlisis con valor de diagnéstico de certeza.?
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