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Costello oireyhtyma

lastenneurologi Teija Salokorpi, 26.8.2009

Yleisyys

Costello oireyhtyma on erittéin harvinainen, eika tarkkoja yleisyyslukuja ole tiedossa.
Suomessa Costello oireyhtyma on todettu vain muutamilla.

Oireet ja l0ydokset

Costello oireyhtymé&a luonnehtivat lyhytkasvuisuus, lieva kehitysvammaisuus, paksu
ryppyinen ylivenyva ja tumma iho etenkin jaloissa ja kasissa, ohuet "kikkaraiset" ja otsa-
alueella niukat hiukset, suurehko paa (makrokefalia) seka syylamaiset papillomat suun ja
sierainten ymparilla.

Lapset ovat syntyesséan normaalipainoisia (tai turvotuksen vuoksi suuripainoisia), mutta
postnataalinen eli syntyman jalkeinen lyhytkasvuisuus ilmenee usein jo vauvaidssa. Myos
aikuiset ovat pienikokoisia. Paan kasvu voi syntyman jalkeen kiihtya, jolloin puhutaan
makrokefaliasta.

Osa oireyhtymaan luettavista on joko lievasti tai keskiasteisesti kehitysvammaisia, mutta
tarkemmin asiaa ei ole tutkittu eika kuvattu, ilmeisesti ryhman pienuuden ja hajanaisuuden
VUOKSI.

Ihomuutokset ovat keskeinen osa oireyhtymaa. Kasien, sormien ja jalkojen iho kuvataan
paksuksi (hyperkeratoosi), syvauurteiseksi, ylivenyvaksi, "loysaksi”, pehmeaksi ja
tummaksi. Taustalla lienee kimmosaikeiden (eli elastiinisaikeiden) rakennepoikkeavuus.
Hiukset ovat ohuet, kiharaiset ja vetaytyvat usein varhain otsa-alueelta taaksepain.

P&aa on usein kookas joko makrokefalian (suuret aivot) tai hydrokefalian takia (estynyt
aivonesteen kierto ja siita johtuen laajentuneet aivokammiot, mika voi vaatia leikkaus-
hoitoakin). Kasvojen ulkonékdpiirteet ovat tyypilliset. Suuret, jykevapoimuiset korvat
sijaitsevat tavallista matalammalla, silmakulmissa ndhdaan ns. epikantuspoimut. Huulet
ovat paksut ja kieli kookas ja suun seutu on muutenkin "vahva" ja silmiinpistava. Osalla on
papillomia, syylia muistuttavia pienia nyppyloita sierainten ja suun (ja itse asiassa myos
peraaukon) ymparilla. Papillomat ilmaantuvat vahitellen ian lisdantyessa (mutta tavallisesti
jo lapsuusiéssd), joskaan ilmeisesti ei ihan kaikille.

Kadet ja jalkaterat ovat suurehkot, sormet ja varpaat pitkat ja iho niissa 10ysaa ja ryppyista.
Nivelet ovat ylitaipuisia, hyperfleksiibelejd, mika johtunee poikkeavasta elastiinkudoksen
rakenteesta. Poikkeavaa elastiinia on todettu myos kurkunpaan rustoista ja muualta
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elimistosta tutkituissa sidekudos- ja rustonaytteissa. Myohemmalla ialla ylitaipuvat nivelet
voivat aiheuttaa raajojen ja selkarangan virheasentoja ja kipeytymista.

Muutamilla potilailla on kuvattu hypertrofista kardiomyopatiaa eli sydanlihaksen
paksuuntumista ja joskus siitd johtuen my6s sydamen toiminnan heikkoutta. Muitakin
synnynnaisia sydanvikoja on kuvattu oireyhtymaan liittyen.

Oireyhtymaan liittyy myds lisdantynyt riski sairastua syopaan, joista yleisin nayttaisi olevan
rhabdomyosarkoma, lihaskudoksen pahanlaatuinen kasvain (joka muuten on varsin
harvinainen). My6s muita, [&hinna siséelinten syopia, on kuvattu Costello oireyhtymaan
liittyen.

Etiologia

Costello oireyhtyman diagnoosi yleensa asetetaan Kliinisin perustein, mutta DNA-
tutkimuksella voidaan saada varmistus diagnoosiin. Costello oireyhtyma aiheutuu
mutaatioista HRAS-nimisessa geenissa. Niista, joilla kliinisin perustein on Costello
diagnoosi, 80-90%:lta 16ytyy mutaatio mainitusta geenista. Jos mutaatiota ei I10ydy, onkin
perusteltua uudelleen kliinisesti pohtia diagnoosia ja miettia muita oireyhtymia, jotka
kuuluvat nk. Ras/MAPK-geeniketjun oireyhtymiin, esim. CFC eli kardio-facio-kutaaninen
oireyhrtyma.

Costello oireyhtyma periytyy vallitsevasti, jolloin sairauden ilmenemiseen riittaa, etta
HRAS-geeniparin toisessa vastingeenissa on mutaatio. Lahes aina sairaus on syntynyt
uuden mutaation seurauksena, jolloin kummallakaan vanhemmista ei ole sairautta vaan se
on syntynyt satunnaisena uutena mutaationa toisessa niista sukusoluista, joista lapsi on
saanut alkunsa. Talléin sairauden riski sisaruksille on aarimmaisen pieni.

Hoito ja kuntoutus

Hoito ja kuntoutus on yksil6llista ja oireenmukaista. Lisdantyneen syopariskin takia tulisi
madaraaikaisseurantaa jatkaa koko elaman ajan.

Lisatietoja:
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