Costellos syndrom

Costellos syndrom paverkar flera delar av kroppen
och kan ge manga olika symtom. Det 4r vanligt
med hjartfel och det finns en okad risk for tumorer.
Skelettet paverkas och en del har sned rygg och
felstallningar i leder. Den motoriska utvecklingen
brukar vara sen, liksom puberteten. De flesta
med syndromet har ocksa en lindrig eller
medelsvar intellektuell funktionsnedsattning.

Costellos syndrom uppkommer oftast som en nymutation.
I Sverige kidnner man till ett fatal personer med syndromet.

SYMTOM

Under de forsta aren brukar barn med Costellos syndrom ha
atsvarigheter. Det gor att de inte 6kar i vikt i samma takt som
andra barn. Oftast minskar dtsvarigheterna efter tre ars alder.

Ménga med syndromet har medfodda hjartfel. Senare
kan hjértat paverkas pa andra sitt, till exempel rubbningar i
hjartrytmen och att hjartmuskeln blir fortjockad.

Skelettet brukar paverkas och de flesta ar kortvédxta. En
del har sned rygg och felstéllningar i leder. Det ar ocksa
vanligt med dverrorliga leder. Tonédringar och vuxna med
syndromet kan ha benskdrhet.

Mjuk hud med djupa faror i handflatorna och fotsulorna
ar kannetecknande for Costellos syndrom, likasé att huden
far 6kad pigmentering. Ménga med syndromet har ocksé
vissa gemensamma utseendemassiga drag.

Den motoriska utvecklingen ar oftast sen. Barnen brukar
kunna sitta vid cirka tva érs alder och ga nér de &r runt fem ar.
Puberteten brukar ocksé vara sen. De flesta med syndromet har
en lindrig eller medelsvar intellektuell funktionsnedséttning.

Personer med Costellos syndrom har en dkad risk for
tumorer, bade godartade och elakartade.

ORSAK

Costellos syndrom beror pa en fordndring i en gen. Det
paverkar en av de signalvigar som anvénds for kommuni-
kation i cellerna. Signalvégen blir felaktigt aktiverad sa att
den standigt dr paslagen. Det leder till olika symtom.

BEHANDLING

Personer med Costellos syndrom behdver samordnade in-
satser inom flera specialistomréden. De allra flesta behover
ocksa habilitering, badde som barn och i vuxen alder.

Atsvérigheter utreds av ett nutritionsteam som ger rad
om kost, traning och hjélpmedel. For att ta reda pa om
barnet har medfott hjartfel undersoks hjartat av en barn-
hjértlakare. En del hjértfel opereras. Fordandringar i leder
och skelett utreds av en barnortoped. For att uppticka
eventuella tumorer pa ett tidigt stadium gors regelbundna
kontroller.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Diagnostik och behandling sker pa barnkliniker vid landets
regionsjukhus samt vid barn- och ungdomshabiliteringar.
DNA-diagnostik gors vid avdelningarna for klinisk genetik
vid universitetssjukhusen.

Vid universitetssjukhusen finns Centrum for sillsynta
diagnoser (CSD) som kan ge vdgledning och information
om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan fa olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstdnd under
”Samhillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER
e Riksférbundet FUB, for personer med intellektuell
funktionsnedséttning

e Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér ar en kort sammanfattning av texten om
Costellos syndrom som finns i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for séllsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for séllsynta
hilsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se
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