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Cleidocranial dysplasia in a 15-month-old boy and  
a 14-year-old girl: clinical and radiological presentation
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 Summary:
 Background: Cleidocranial dysplasia (CCD) is a rare, autosomal dominant skeletal dysplasia with a relatively 

mild course. The most characteristic symptoms are clavicle hypoplasia or aplasia, abnormalities in 
the skull ossification, and a variety of dental pathologies. 

 Case report: The clinical course and radiological presentation of two cases (a 15-month-old boy and a 14-year-old 
girl) of CCD are presented. Among the characteristic phenotype features the patients demonstrated 
were abnormalities in the skull formation, with wide sutures and large, delayed closure of the 
fontanelles, additional Wormian bones, and significant dental abnormalities, in both cases with 
delayed eruption of teeth and, in the girl, intensive caries, cross bite, and impacted teeth. The boy 
presented hypoplasia of the clavicles, while aplastic clavicles were confirmed in the girl. In both 
cases clavicle defects resulted in descended shoulders with abnormal movement faculty. Metacarpal 
and phalangeal defects were also found in both children as well as abnormalities in pelvic structure, 
with wide pubic symphysis and vertical arrangement of the pelvic bones in the girl.

 Conclusions: CCD is a skeletal dysplasia with characteristic clinical and radiological presentation. Although the 
course of the disorder is relatively mild, early orthopedic, dental, and orthodontic care, as well as 
rehabilitation, are essential in limiting complications resulting from the congenital malformation of 
the skeletal system.
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Wst´p

Dysplazja obojczykowo-czaszkowa (cleidocranial dyspla-
sia – CCD) (OMIM 119600) znana równie˝, jako zespó∏ 
Scheuthauer-Marie-Sainton lub osteodental dysplasia 
(ODD) jest genetycznie uwarunkowanym zaburzeniem 
kostnienia na pod∏o˝u tkanki ∏àcznej, rzadziej kostnienia 

Êródchrz´stnego, z charakterystycznà hipoplazjà lub aplazjà 
obojczyków, nieprawid∏owoÊciami w kostnieniu czasz-
ki i wadami uz´bienia [1]. Nale˝y do grupy dysplazji kost-
nych, które nie zaburzajà proporcji cia∏a. Wed∏ug danych 
z piÊmiennictwa schorzenie wyst´puje rzadko, 1x1 000 000 
urodzeƒ, ale ma∏a liczba rozpoznaƒ wynika prawdopodobnie 
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ze stosunkowo ∏agodnego, w porównaniu z innymi dypla-
zjami kostnymi, przebiegu klinicznego choroby [2].

Pierwszy opis przypadku CCD pochodzi z roku 1897 [3]. 
Przyczynà schorzenia jest mutacja genu zlokalizowanego 
na krótkim ramieniu chromosomu 6. Wada dziedziczy si´ 
w sposób autosomalny dominujàcy, ze zmiennà ekspresjà, 
a w 1/3 przypadków odpowiadajà za nià mutacje de novo. 
Mutacje w obr´bie genu CBFA1/RUNX2 zaburzajà funk-
cje czynnika aktywizujàcego ró˝nicowanie osteoblastów 
i prowadzà do typowych dla pacjentów z CCD wrodzonych 
anomalii szkieletu [2,4].

Do najbardziej charakterystycznych objawów CCD nale˝à:

•  krótkog∏owie z uwypukleniem guzów czo∏owych, hipo-
plazjà cz´Êci twarzowej czaszki i zapadni´tà nasadà nosa

•  zaburzenia kostnienia czaszki (cz´sto niezarastajàce 
ciemi´ przednie, szerokie szwy czaszkowe, wstawki 
kostne w obr´bie szwów czaszkowych – tzw. kosteczki 
Wormiana)

•  hiperteloryzm

•  brak lub hipoplazja zatok obocznych nosa

•  s∏aby rozwój szcz´ki i koÊci jarzmowych, ze wspó∏istnie-
jàcym rzekomym prognantyzmem ˝uchwy, w cz´Êci przy-
padków – podniebienie gotyckie

•  anomalie uz´bienia: zatrzymane z´by sta∏e i ich opóê-
niony rozwój, przetrwa∏e z´by mleczne, obecnoÊç z´bów 
nadliczbowych, hipoplastyczne szkliwo, hipocementoza 
korzeni z´bowych

•  hipolazja lub aplazja obojczyków

•  lejkowata klatka piersiowa z ma∏ymi, odstajàcymi ∏opat-
kami i anomaliami w budowie ˝eber

•  skrócenie koÊci Êródr´cza z brachydaktylià

•  wiotkoÊç stawów

•  koÊlawoÊç kolan

•  sk∏onnoÊç do tylno-bocznego skrzywienia kr´gos∏upa i in-
ne anomalie szkieletu osiowego.

Opisywane u cz´Êci chorych nieprawid∏owoÊci kostne 
w obr´bie miednicy (miednica wàska, pionowo ustawio-
na, niedorozwój koÊci ∏onowych i kulszowych) powodujà, 
˝e w ponad po∏owie przypadków cià˝e pacjentek z CCD 
rozwiàzywane sà drogà ci´cia cesarskiego (dysproporcja 
p∏odowo-miedniczna) [1–6].

W przebiegu CCD wyst´powaç mogà równie˝:

•  g∏uchota lub znacznego stopnia niedos∏uch, b´dàce 
konsekwencjà zw´˝enia przewodów s∏uchowych

•  we wczesnym dzieciƒstwie – nawracajàce zaka˝enia 
uk∏adu oddechowego, zaburzenia oddychania (g∏oÊny, 
Êwiszczàcy oddech, oddychanie przez nos, zespó∏ bezde-
chu sennego)

•  syryngomielia

Na pe∏en fenotyp schorzenia sk∏adaç si´ mo˝e dodatko-
wo ponad 100 innych zaburzeƒ rozwojowych. Rozwój 
intelektualny i motoryczny pacjentów z CCD jest na 
ogó∏ prawid∏owy, chocia˝ donoszono tak˝e o chorych 
z opóênieniem w rozwoju umys∏owym, wynikajàcym 
najcz´Êciej z wad anatomicznych w obr´bie OUN [3].

Leczenie sprowadza si´ do sta∏ej opieki ortopedycznej, 
stomatologicznej, a w wybranych przypadkach równie˝ 
neurochirurgicznej. Nadzór laryngologiczny obejmowaç 
powinien leczenie nawracajàcych zapaleƒ zatok, a w przy-
padku zaburzeƒ w dro˝noÊci górnych dróg oddechowych 
i zwiàzanych z tym zaburzeƒ oddychania – ewentualnà 
adenoidektomi´. Bezwzgl´dnie konieczna jest dok∏adna 
ocena s∏uchu. 

Przypadek pierwszy

Ch∏opiec G.D. z CII, niepowik∏anej, zakoƒczonej w 41 
tygodniu porodem fizjologicznym. Dziecko urodzi∏o si´ 
w stanie ogólnym dobrym (Apg 10/10/10), z masà cia∏a 
4000 g, d∏ugoÊcià 56 cm, obwodem klatki piersiowej  

Figure 1.  Chest radiograph: hypoplasia of clavicles in a boy.
Rycina 1.  Rtg klatki piersiowej – niedorozwój obojczyków u ch∏opca.

Figure 2.  A boy at 15 months of age: hypermobility of the shoulders 
and prominent forehead.

Rycina 2.  15 miesi´czny ch∏opiec – nadmierna ruchomoÊç w stawach 
barkowych i wydatne guzy czo∏owe.
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37 cm, obwodem g∏owy 36 cm. Wywiad oko∏oporodowy 
i rodzinny nieobcià˝ony.

W okresie noworodkowym w badaniu przedmiotowym 
stwierdzono: mi´kkie koÊci czaszki z szerokimi szwami 
czaszkowymi, du˝e ciemi´ przednie (4,5 x 4,5 cm), hiperte-
loryzm, ma∏à ˝uchw´, wiotkoÊç klatki piersiowej, skrócenie 
koÊci Êródr´cza i palców.

Z powodu stwierdzanych zaburzeƒ rozwojowych, pacjent 
w 2 tygodniu ˝ycia zosta∏ skierowany do II Kliniki Chorób 
Dzieci PAM w Szczecinie.

W wykonanych badaniach dodatkowych stwierdzono:

•  w rtg klatki piersiowej: obustronnà hipoplazj´ obojczy-
ków (Ryc. 1)

•  w rtg czaszki: poszerzenie szwów czaszkowych z obec-
noÊcià dodatkowych kostek Wormiana

•  brak odchyleƒ w badaniu w usg j. brzusznej, mózgowia 
i serca

•  prawid∏owà otoemisj´ akustycznà i potencja∏y s∏uchowe 
wywo∏ane z pnia mózgu

•  w badaniu cytogenetycznym – prawid∏owy kariotyp 46 XY

Po przeprowadzeniu badaƒ, dziecko w stanie ogólnym 
dobrym zosta∏o przekazane do dalszej opieki pediatrycznej 
i ortopedycznej w rejonie.

Ponowna ocena ch∏opca w warunkach klinicznych mia∏a 
miejsce w 15-ym miesiàcu ˝ycia. Parametry rozwoju fizycz-
nego wynosi∏y wówczas: d∏ugoÊç cia∏a 78 cm (25–50 c), 
masa cia∏a 9500 g (3 c), obwód g∏owy 46,5 cm (3–10 c), 
obwód klatki piersiowej 45cm (3–10 c). Zwraca∏y uwag´ 
cechy dysmorfii: uwypuklone guzy czo∏owe i ciemieniowe, 
du˝e ciemi´ przednie (3x3 cm), szeroko rozstawione ga∏ki 
oczne, szeroka nasada nosa, opadajàce ramiona z nienatu-
ralnie du˝ym zakresem ruchów (Ryc. 2), odstajàce ∏opatki, 
lejkowata klatka piersiowa, skrócone koÊci Êródr´cza i pal-
ców, póêniejsze wyrzynanie si´ z´bów mlecznych (w wieku 
15-u miesi´cy 6 z´bów). Z wywiadu od rodziców wiadomo, 
˝e ch∏opiec dotychczas nie chorowa∏. Z uwagi na potencjal-
ne nast´pstwa nieprawid∏owoÊci w uz´bieniu, zalecono 
wczesnà konsultacje ortodontycznà.

Przypadek drugi

Dziewczynka M.K. z CI (powik∏anej cukrzycà typ1 u matki), 
zakoƒczonej ci´ciem cesarskim z powodu zagro˝enia 
˝ycia p∏odu w 34 tygodniu. Wywiad rodzinny obcià˝ony 
wyst´powaniem fenotypowych cech CCD u ojca.

Dziecko urodzi∏o si´ w stanie ogólnym ci´˝kim (Apg 
3/4/5), z masà 2000 g, d∏ugoÊcià cia∏a 41 cm, obwodem 
g∏owy 30 cm, obwodem klatki piersiowej 29 cm. Z powo-
du zespo∏u niewydolnoÊci oddechowej przez pierwsze dni 
˝ycia wymaga∏o wsparcia oddechowego metodà CPAP. 
Po urodzeniu w badaniu przedmiotowym stwierdzono 
cechy niedojrza∏oÊci morfologicznej, fetopatii cukrzycowej 

oraz nieprawid∏owoÊci kostne w postaci: nieca∏kowitego 
wykszta∏cenia obu koÊci ciemieniowych oraz du˝ego 
ciemiàczka przedniego (4 x 7 cm).

Póêniejszy rozwój psychoruchowy przebiega∏ prawid∏owo: 
zacz´∏a siadaç w 7 m.˝., stawaç w 9 m.˝., chodziç w 14 m.˝. 
Uwag´ rodziców zwróci∏o póêne wyrzynanie si´ z´bów 
mlecznych (pierwsze siekacze w 14 m.˝.). W 9 r.˝. z po-
wodu nieprawid∏owoÊci w uz´bieniu (utrata koron sie-
kaczy górnych z´bów mlecznych na skutek próchnicy 
oraz wspó∏istnienie zgryzu krzy˝owego) pacjentka trafi∏a 
pod opiek´ Poradni Katedry i Zak∏adu Ortodoncji PAM. 
Na podstawie rtg pantomograficznego stwierdzono w szcz´-
ce i w ˝uchwie obecnoÊç wszystkich zawiàzków z´bów 
sta∏ych o nieprawid∏owej budowie korzeni z´bowych. 

Figure 3.  Descending shoulders with abnormal movement faculty 
in the girl.

Rycina 3.  Opadajàce ramiona z nadmiernà ruchomoÊcià 
u dziewczynki.
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W jamie ustnej obecne by∏y nieca∏kowicie wyrzni´te pierw-
sze górne sta∏e trzonowce, o krótkich koronach klinicz-
nych. Z uwagi na stan rozwoju korzeni siekaczy górnych 
(niezamkni´te wierzcho∏ki korzeniowe) postawiono rozpo-
znanie z´bów opóênionych w wyrzynaniu. W pierwszym 
etapie leczenia, przez okres 4 lat, stosowano protez´ 
dzieci´cà z klamrami na z´bach szóstych. W 13 r.˝. z po-
wodu potwierdzonego radiologicznie braku post´pu w wy-
rzynaniu z´bów, postanowiono ods∏oniç chirurgicznie 
korony z´bów siecznych górnych i umieÊciç na nich zacze-
py do stosowanej wczeÊniej protezy. Pomi´dzy zaczepami 
a protezà zastosowano dwa wyciàgi gumowe. Si∏a ka˝dego 
z wyciàgów wynosi∏a 250 g. Ten sposób post´powania ma 
na celu wprowadzenie z´bów przednich do jamy ustnej, 
przede wszystkim dla komfortu psychicznego pacjentki, ale 
tak˝e ukierunkowany jest na stymulacj´ dalszego rozwoju 
struktur z´bowo-z´bodo∏owych [7]. 

W 14 r.˝. dziewczynka z podejrzeniem CCD, skierowana 
zosta∏a do II Kliniki Chorób Dzieci PAM celem poszerzenia 
diagnostyki. Przy przyj´ciu stan ogólny by∏ dobry. Parametry 
rozwoju fizycznego wynosi∏y: d∏ugoÊç cia∏a 159 cm (25–50 c),  

masa cia∏a 46 kg (25 c), obwód g∏owy 55 cm (50–75 c), 
obwód klatki piersiowej 70 cm (25–50c). Pokwitanie pe∏ne, 
miesiàczkuje regularnie od 12 r.˝. W badaniu przedmio-
towym stwierdzono: uwypuklone guzy czo∏owe, szeroko 
rozstawione ga∏ki oczne, p∏askà nasad´ nosa, wysokie pod-
niebienie, nieprawid∏owoÊci uz´bienia, opadajàce ramiona 
z nienaturalnie du˝ym zakresem ruchów odstajàce ∏opat-
ki, boczne skrzywienie kr´gos∏upa w odcinku piersio-
wym, pog∏´bionà lordoz´ l´dêwiowa oraz skrócenie koÊci 
Êródr´cza i palców (Ryc. 3). Uzyskano nast´pujàce wyniki 
badaƒ dodatkowych:

•  w rtg czaszki: niezaroÊni´te ciemiàczko przednie, w poty-
licy widoczne liczne, dodatkowe kostki pomi´dzy szwami 
czaszkowymi (kosteczki Wormiana) (Ryc. 4), gruszkowaty 
kszta∏t twarzoczaszki 

•  w rtg kl. piersiowej: ca∏kowity brak obojczyków (Ryc. 5)

•  w rtg przedramienia i r´ki lewej: brak haczyka koÊci 
∏okciowej, II koÊç Êródr´cza wyraênie d∏u˝sza ni˝ 
pozosta∏e, I koÊç Êródr´cza nieproporcjonalnie krótka, 

Figure 4.  Skull radiograph: additional Wormian bones.
Rycina 4.  Rtg czaszki – wstawki kostne Wormiana w przebiegu szwu.

Figure 6.  The abnormalities in girl’s pelvic structure with wide pubic 
symphysis.

Rycina 6.  Nieprawid∏owoÊci w budowie miednicy u dziewczynki 
– szerokie spojenie ∏onowe.

Figure 7.   Upper and lower jaw radiograph: impacted teeth and 
persistent primary teeth in the 15-year-old girl.

Rycina 7.   Pantomogram – zatrzymane z´by sta∏e i przetrwa∏e z´by 
mleczne u 15 letniej dziewczynki.

Figure 5.  Chest radiograph: aplasia of clavicles in the girl.
Rycina 5.  Rtg klatki piersiowej- ca∏kowity brak obojczyków 

u dziewczynki.
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ponadto skrócenie wszystkich paliczków dystalnych oraz 
paliczków Êrodkowych II i V palca

•  w rtg miednicy: – miednica wàska, koÊci miedniczne 
ustawione pionowo, spojenie ∏onowe szerokie (Ryc. 6).

•  w pantomogramie: obustronny niedorozwój wyrostków 
dziobiastych w koÊci ˝uchwy, obecnoÊç zatrzymanych 
z´bów sta∏ych z hipocementozà korzeni, nieca∏kowicie 
wyrzni´te pierwsze trzonowce w szcz´ce, a w ˝uchwie 
wyrzni´ty pierwszy lewy trzonowiec sta∏y, liczne 
przetrwa∏e z´by mleczne (Ryc. 7).

•  w badaniu laryngologicznym: doÊç wàskie przewody 
s∏uchowe zewn´trzne, co mo˝e wskazywaç na ich niedo-
rozwój

•  audiogram: próg s∏yszenia w granicach normy

•  badanie cytogenetyczne: kariotyp prawid∏owy 46 XX

Zalecono kontynuacj´ leczenia ortodontycznego, opiek´ 
ortopedycznà. W zwiàzku ze stwierdzonymi anomaliami 
rozwojowymi miednicy, matk´ pacjentki poinformowa-
no o koniecznoÊci szczególnego nadzoru po∏o˝niczego nad 
córkà w przysz∏oÊci.

W obu przypadkach, prezentacja kliniczna oraz charakte-
rystyczny obraz radiologiczny, pozwalajà na rozpoznanie 
CCD. 

Dyskusja

Opisane przypadki wskazujà na wyst´powanie w obrazie 
klinicznym CCD charakterystycznych cech dysmorficznych: 

szerokiej i du˝ej czaszki z wydatnymi guzami czo∏owymi, 
szeroko rozstawionych ga∏ek ocznych, p∏askiej nasady nosa, 
du˝ego ciemiàczka przedniego, opadajàcych ramion z nie-
naturalnie du˝ym zakresem ruchów, odstajàcych ∏opatek. 
Stwierdzenie w/w cech pozwala na postawienie wst´pnego 
rozpoznania CCD i powinno byç wskazaniem do wykona-
nia badaƒ dodatkowych oraz przeprowadzenia diagnosty-
ki ró˝nicowej. Za CCD przemawia obecnoÊç w rtg czasz-
ki dodatkowych kosteczek Wormiana. Jest to jedna z cech 
ró˝nicujàcych z innymi zespo∏ami, w obrazie których 
równie˝ wyst´pujà anomalie kostne (np. Z. Holt-Oram, 
Z. Melnik-Needls, Z.Greig, Z.Goltz-Gorlin).

Przebieg schorzenia jest ∏agodny. Wczesne rozpoznanie 
umo˝liwia podj´cie rehabilitacji oraz zapewnienie opie-
ki stomatologicznej i ortodontycznej, która mo˝e uchroniç 
dziecko przed póêniejszymi powik∏aniami dotyczàcymi 
narzàdu ˝ucia. U kobiet w okresie cià˝y wskazany jest 
szczególny nadzór po∏o˝niczy.

W ostatnim czasie podnosi si´ mo˝liwoÊç diagnostyki gene-
tycznej, z ocenà korelacji genotyp-fenotyp. 

Wnioski

1. W obrazie klinicznym dysplazji obojczykowo-czaszkowej 
zwracajà uwag´ charakterystyczne cechy dysmorficzne.

2. Stwierdzenie w obrazie radiologicznym hypoplazji lub 
aplazji obojczyków oraz obecnoÊç kosteczek Wormiana 
i anomalii w uz´bieniu potwierdzajà rozpoznanie.

3. Wczesna opieka ortopedyczna wraz z rehabilitacjà, sto-
matologiczna i ortodontyczna ograniczajà nast´pstwa 
zaburzeƒ rozwojowych w uk∏adzie kostnym.
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