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A displasia cleidocraniana ¢ uma condi¢do genética rara, de heranca autossdmica dominante,
caracterizada por alteragdes no desenvolvimento Osseo, especialmente em estruturas como
claviculas, cranio e denticdo. Essa condi¢do esta frequentemente associada a mutagdes no gene
RUNX2, que desempenha papel essencial na diferenciacdo dos osteoblastos e na formagao
Ossea. As alteragdes esqueléticas observadas apresentam grande variabilidade clinica, podendo
incluir atraso no fechamento das fontanelas, hipoplasia ou auséncia de claviculas e baixa
estatura. Compreender os mecanismos genéticos envolvidos, bem como sua relagdo com as
manifestagdes clinicas, ¢ importante para favorecer o diagnostico precoce € o manejo adequado
dos pacientes. Considerando a relevancia do tema, este estudo tem como objetivo descrever as
evidéncias cientificas acerca da influéncia das mutacdes no gene RUNX2 sobre a variabilidade
das manifestacdes esqueléticas da DCC. Trata-se de uma revisdo bibliografica de carater
narrativo, realizada nas bases de dados PubMed e SciELO. Foram utilizados os descritores
“Cleidocranial Dysplasia” e “RUNX2”, cruzados pelo operador booleano AND. Os critérios de
inclusdo compreenderam artigos originais e revisdes publicados em portugués e inglés nos
ultimos 10 anos, que abordassem especificamente a relagdo entre gendtipo e fenotipo. Foram
excluidos estudos duplicados, artigos sem acesso ao texto completo e publicacdes sem relacdo
direta com o tema. Apds a analise dos 6 estudos selecionados, os resultados indicam que as

alteragdes esqueléticas ndo dependem apenas da presenga de mutagdes no gene RUNX2, mas
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também do nivel de atividade funcional do gene no organismo. Esses estudos sugerem que
reducdes de aproximadamente 20% na fun¢do génica ndo costumam gerar alteragdes clinicas
significativas. Contudo, dados descritos na literatura indicam que reducdes em torno de 30%
correlacionam-se ao fenotipo caracteristico, como hipoplasia clavicular e atraso no fechamento
das fontanelas. Sendo assim, os dados sugerem que, embora o0 RUNX2 tenha papel central na
osteogénese, a variabilidade fenotipica observada pode estar relacionada a influéncia de outros
fatores genéticos e ambientais, o que dificulta estabelecer uma correlacdo gendtipo-fendtipo
totalmente previsivel. Dessa forma, € possivel concluir que existe uma relacao direta entre a
atividade funcional do RUNX2 e a gravidade do fendtipo clinico da displasia cleidocraniana,

sendo que a expressao da doenga esta associada ao nivel residual de atividade do gene.
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