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COSTELLO SUNDROOM

ORPHA: 3071 OMIM #218040
Esinemissagedus: 1 /300 000—1 /1 250 000

Ulevaade
Costello siindroom (CS) ehk fastsiokutaanskeletaalsiindroom on haruldane geneetiline haigus,

mis modjutab mitmeid organslisteeme. CS-i iseloomustavad jamedad n&ojooned,
arengupeetus, stidameprobleemid, naha- ja juuste kdrvalekalded ning suurenenud risk
kasvajate tekkeks. Costello siindroomi siimptomid ning raskusaste vdivad erineda, kuid
uldiselt on iseloomulikud lGhike kasv, intellektipuue ja lihasndrkus.

Tekkepohjused

Costello siindroomi tekkepdhjuseks on muutus HRAS proto-onkogeenis (11p15.5). 80%
juhtudest on tegemist p.Gly12Ser variandiga. CS kuulub ,RAS“opaatiate hulka. HRAS geen
annab juhised Ras perekonna valgu tootmiseks, mis osaleb rakkude kasvu ja jagunemise
kontrollimisel. Muutus HRAS geenis pdhjustab selle valgu lGlemaarast aktiivsust, mis viib
rakkude kontrollimatu kasvu ning jagunemiseni, pdhjustades erinevaid Costello slindroomi
simptomeid.

Kliiniline pilt Costello Syndrome
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Cleveland
-naha papilloomid; p2022
-lokkis héredad juuksed;
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Chiari | malformatsioon;

-suurenenud risk rabdomiiosarkoomi ja neuroblastoomi tekkeks.

Parandumine



Costello siindroom parandub autosoom-dominantselt, kuid enamik juhte on pdhjustatud de

novo (uustekkelisest) muutusest. See tdhendab, et muutus tekib esmakordselt patsiendil ega

ole parandunud vanematelt. Juhul, kui haigusseoseline muutus on olemas ihel vanemal, on

autosoom-dominantse parandusmisviisi tdttu jarglasel 50% tdenaosus sindroom parida.
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Joonis 1. Autosoomne dominantne pédrandumisviis.
Modifitseeritud. Wikimedia Commons, 2023

Prognoos

Jalgimine ja ravi

Costello siindroomile ei ole spetsiifilist ravi, mistdttu
keskendutakse olemasolevate kaebuste
leevendamisele. Patsiendile tuleb teostada
regulaarselt sidame monitooringut kardiomiopaatia
ja arUtmiate jalgimiseks/avastamiseks. Lisaks on oluline
varajane sekkumine arenguhairete ja intellektipuudega
laste abistamiseks, sh pakkuda fisioteraapiat,
logopeedilist abi ja eripedagoogilist tuge. Tuleb
teostada dermatoloogilisi uuringuid naha papilloomide
ja teiste nahamuutuste hindamiseks. Samuti vdiks
toimuda pidev onkoloogiline jalgimine suurenenud
kasvajariski tottu. On oluline ka ortopeediline
sekkumine lihasndrkuse ja liigeseprobleemide korral.
Rasekujulise hlipertroofilise kardiomiiopaatia korral on
kasutatud kinaasi inhibiitoreid (MEK inhibiitorid) ning
nende kasutamist vdiks kaaluda ravile allumatu
siidamepuudulikkuse korral.

Costello stindroomiga patsientide prognoos séltub spetsiifiliste simptomite ja kaasuvate

haiguste raskusastmest. SGidameprobleemid ning kasvajad vdivad prognoosi markimisvaarselt

halvendada. Moéned haigusvormid voivad surmaga |0ppeda juba vidikelapseeas. Paljudel

juhtudel vajavad patsiendid elukestvat meditsiinilist jalgimist ja tuge igapdevaelus.
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