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INTRODUCAO

A disostose cleidocraniana (DCC), também denominada displasia cleidocraniana, é
uma doenca genética rara que afeta o desenvolvimento do esqueleto axial,
especialmente das claviculas e do cranio, além de apresentar importantes
repercussdes na denticdo (Buurman et al., 1978). A condicdo esta, na maioria dos
casos, associada a mutacdes no gene RUNX2, responsavel pela diferenciagcao de
osteoblastos e pela formacdo Ossea, sendo fundamental nos processos de
ossificacdo intramembranosa e endocondral (Baumert et al., 2006).

Clinicamente, a DCC apresenta um espectro variavel de manifestagcdes, destacando-
se alteragbes esqueléticas, craniofaciais e, principalmente, odontoldgicas, como
atraso na erupgao dentaria, retencdo de dentes deciduos e presenca de multiplos
dentes supranumerarios, que impactam diretamente a fungéo e a estética (Prata et
al., 2021).

Apesar dos avangos no conhecimento da doencga, o diagndstico precoce e 0 manejo
clinico ainda representam desafios, especialmente no contexto odontolégico. Nesse
sentido, este estudo tem como objetivo descrever os principais aspectos da disostose
cleidocraniana, com énfase nas manifestagdes bucais e no tratamento odontoldgico.

METODO

A busca bibliografica foi conduzida nas bases de dados PubMed e Google Scholar,
utilizando os descritores “disostose cleidocraniana”, “RUNX2” e “manifestacdes
bucais”, combinados por meio do operador booleano AND. Foram priorizados artigos
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publicados nos ultimos 10 anos, nos idiomas portugués e inglés, disponiveis na
integra, que abordassem aspectos clinicos, genéticos e odontologicos da condigao.

Foram excluidos resumos simples, estudos duplicados e trabalhos que néo
apresentavam relacao direta com o tema proposto. Entretanto, estudos classicos e
considerados fundamentais para a compreensao da doenga foram incluidos, mesmo
fora do recorte temporal estabelecido, com o intuito de embasar conceitualmente a
revisao.

A busca inicial resultou em 11 artigos na base PubMed e 33 no Google Académico.
Apos a aplicagéo dos critérios de elegibilidade e analise critica do conteudo, foram
selecionados os estudos mais relevantes para compor a presente revisao de
literatura.

REVISAO DE LITERATURA

A DCC é uma condigdo genética rara, caracterizada por alteragdes no
desenvolvimento 6sseo, craniofacial e dentario, sendo classicamente associada a
mutagdes no gene RUNX2. Trata-se de uma doenca de heranga autossGmica
dominante, embora casos decorrentes de mutagbes de novo, ou seja, alteragcdes
genéticas que surgem espontaneamente no individuo, sem serem herdadas dos pais
também sejam frequentemente descritos na literatura (Baumert et al., 2006).

O RUNX2 desempenha papel fundamental na osteogénese, atuando como fator de
transcricdo essencial para a diferenciacao de células mesenquimais em osteoblastos.
Alteracdes nesse gene comprometem os processos de ossificagao intramembranosa
e endocondral, resultando em anomalias estruturais caracteristicas da DCC (Baumert
et al., 2006; Sun et al., 2016). Estudos experimentais demonstram que mutagdes no
RUNX2 prejudicam o remodelamento ésseo em células do foliculo dentario e do
ligamento periodontal, interferindo diretamente nos mecanismos de erupgao dentaria
e contribuindo para a reten¢ao de dentes permanentes (Sun et al., 2016).

A prevaléncia da DCC é considerada baixa, estimada em aproximadamente
1:1.000.000 de individuos, sem predilegao por sexo (Prata et al., 2021). No entanto,
apesar de sua raridade, a condicdo apresenta grande relevancia clinica,
especialmente na area odontoldgica, devido ao impacto significativo sobre o
desenvolvimento da denticdo e da oclusao.

Do ponto de vista clinico, a DCC apresenta um espectro fenotipico amplo. As
manifestacdes esqueléticas incluem hipoplasia ou auséncia de claviculas, permitindo
maior mobilidade dos ombros, além de alteragdes toracicas. No ambito craniofacial,
destacam-se fontanelas persistentes, fechamento tardio das suturas cranianas e
proeminéncia frontal (Prata et al., 2021; Baumert et al., 2006). Essa variabilidade
fenotipica pode ocorrer mesmo entre individuos com mutacbes semelhantes,
evidenciando a complexidade da expresséao clinica da doencga (Debta et al., 2025).

As alteracdes odontoldgicas constituem um dos principais desafios clinicos da DCC.
Entre as manifestagbes mais frequentes estdo a retencédo prolongada de dentes



deciduos, atraso na erupgao dos dentes permanentes, presenca de multiplos dentes
supranumerarios, dentes impactados, maloclusdes e altera¢gdes no palato (Prata et
al., 2021; Dhobley et al., 2023). Estudos recentes também apontam que pacientes
podem apresentar denticao decidua aparentemente normal, o que pode retardar o
diagndstico, reforcando a necessidade de acompanhamento longitudinal
(Thaweesapphithak et al., 2022).

O diagnéstico da DCC é estabelecido a partir da associagao entre exame clinico,
achados radiograficos e, quando disponivel, confirmagdo por testes genéticos
(Baumert et al., 2006). Métodos de imagem, como radiografias panoramicas e
tomografia computadorizada, sdo fundamentais para a identificagdo de dentes
impactados e supranumerarios, além da avaliagao das estruturas 6sseas craniofaciais
(Debta et al., 2025). Ademais, o sequenciamento de exoma tem se mostrado uma
ferramenta eficaz para identificagdo de variantes patogénicas do RUNX2,
contribuindo para o diagnostico molecular e para a ampliagdo do espectro genotipico
da doenga (Thaweesapphithak et al., 2022).

O tratamento da DCC requer abordagem multidisciplinar, envolvendo cirurgides-
dentistas, ortodontistas, cirurgides bucomaxilofaciais e outros profissionais da saude.
No contexto odontoldgico, as principais intervengdes incluem a remogao de dentes
supranumerarios, exposigao cirurgica de dentes impactados, tracionamento
ortodontico e reabilitagdo estética e funcional. A literatura destaca que o planejamento
terapéutico deve ser individualizado, considerando a idade do paciente, o estagio de
desenvolvimento dentario e a gravidade das manifestagdes clinicas (Lee et al., 2015;
Inchingolo et al., 2021).

O diagndstico precoce é apontado como fator determinante para o sucesso do
tratamento, permitindo intervengdes oportunas e melhor prognéstico funcional e
estético (Dhobley et al., 2023). Entretanto, ainda existem divergéncias na literatura
quanto ao momento ideal para intervengdes cirurgicas e ortodonticas, o que pode
impactar diretamente os resultados clinicos (Trankmann, 1989).

Além dos aspectos clinicos, deve-se considerar o impacto psicossocial da DCC, uma
vez que alteragcbes estéticas e funcionais podem comprometer a autoestima e a
qualidade de vida dos pacientes. Nesse contexto, a odontologia desempenha papel
essencial na reabilitacdo integral, contribuindo n&do apenas para a fungao
mastigatoria, mas também para o bem-estar psicossocial (Santa maria et al., 2021).

Dessa forma, a disostose cleidocraniana representa uma condigdo de grande
complexidade clinica, cuja compreensao exige integracdo entre aspectos genéticos,
bioldgicos e terapéuticos. O avango das técnicas diagndsticas e o desenvolvimento
de abordagens multidisciplinares tém contribuido significativamente para o manejo da
doenga, embora ainda sejam necessarios estudos adicionais para elucidar
completamente sua variabilidade fenotipica e otimizar os protocolos terapéuticos



CONSIDERAGOES FINAIS

A disostose cleidocraniana € uma condigao genética rara, associada a mutagdes no
gene RUNX2, que compromete o desenvolvimento oOsseo e dentario. Suas
manifestagdes clinicas sao heterogéneas, com destaque para as alteragcdes
odontoldgicas, frequentemente responsaveis pelo diagndstico inicial.

No contexto odontolégico, observam-se multiplos dentes supranumerarios, retengao
prolongada de dentes deciduos, atraso ou falha na erupgao dos dentes permanentes
e alteragdes oclusais, impactando diretamente a funcéo e a estética.

O tratamento requer abordagem multidisciplinar, com énfase em intervencdes
cirurgicas e ortodonticas, além de reabilitagcdo funcional e estética. O diagnostico
precoce e o planejamento individualizado sdo determinantes para melhores
resultados terapéuticos.

Dessa forma, a atuacédo integrada dos profissionais de saude é fundamental para o
manejo adequado da condi¢do, contribuindo para a melhoria da qualidade de vida
dos pacientes
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