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Resumo: Introducdo A sindrome de Costello é uma doenca genética extremamente rara, considerada uma
sindrome facio-cuténeo-esquelética de fenétipo variavel. Descricdo Mulher, 25 anos, filha de
casal saudavel e ndo consanguineo, sem histéria familiar de doencas genéticas, irmaos saudaveis.
Redlizado pré-natal adequadamente. Parto normal, a termo e sem complicacdes. Na infancia
apresentou broncopneumonias, hidronefrose, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor,
dificuldade aimentar, hidrocefalia e escoliose. Estudo citogenético normal. Bom estado geral,
personalidade extrovertida, relativa autonomia nas atividades diérias, dificuldade de equilibrio,
comprometimento cognitivo moderado, hipersensibilidade sonora, voz rouca, cabelos
encaracolados, curtos e finos, 1abios volumosos, orelhas de implantacéo baixa, nariz largo, pele
hiperpigmentada, pescoco curto, laxidez ligamentar, pregas palmares profundas, membros curtos,
baixa estatura. Pesava 31,600 quilos, atura de 1,26 metros e perimetro cefadico de 58
centimetros. Discusséo A sindrome de Costello afeta multiplos sistemas do organismo. Em 1971,
J.M. Costello fez a primeira descri¢do, desde entéo, foram descritos aproximadamente 200 a 300
casos no mundo. Caracterizada por mutagdes no proto-oncogene HRAS e KRAS2 com
transmissdo genética autossdmica dominante. No periodo pré-natal apresentam polidramnia. O
neonato pode se apresentar com peso e perimetro cefalico aumentados. Durante a vida € comum
a dificuldade em se aimentar, a baixa estatura, o atraso na puberdade e outras caracteristicas
fisicas j& descritas na paciente, além de anomalias cardiacas, neurol dgicas e muscul oesguel éticas.
Predispostos a neoplasias benignas (papilomas) e malignas (rabdomiossarcoma, neuroblastoma e
carcinoma de células transacionais da bexiga). O diagnéstico pode ser clinico, e, se hecessario,
pode ser realizado teste molecular para mutages no proto-oncogene HRAS. Os principais
diagnosticos diferenciais sdo Sindrome de Noonan e Sindrome Cardiofaciocutanea. Precisam de
constante avaliacdo médica pela gravidade das ateracfes cardiacas e risco de malignidade, além
de maior chance de morte subita. Conclusdo O diagndstico e acompanhamento médico séo
essenciais na sindrome de Costello, possibilitando um melhor desenvolvimento na infancia, e a
identificagdo de comorbidades associadas.
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