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PREDMLUVA

Vazeni Ctenari,

napsaly jsme knihu, kterd ma byt privodcem nejcasté;si-
mi poruchami endokrinniho systému u déti a dospivajicich.
Vzéacnéjsi nebo slozité poruchy jsou popsiny v objemnych
ucebnicich. Chtély jsme srozumitelnym zplisobem prispét
k pochopeni diagnostiky a 1é¢by tak, jak jsme se s pacien-
ty samy setkaly v praxi. Velmi nés t&8i, Ze vychazi jiz treti
doplnéné vydani.

Prvotfadym tkolem lékafe je pomyslet na mozny pro-
blém. Ne vzdy se dité ¢i dospivajici dostavi do ordinace
endokrinologa vcas, aby bylo mozZné upfesnit diagnézu
a zajistit spravnou 1é¢bu. Dlsledky opomenuti se pak odrazi
napiiklad v malé vySce, poruchédch reprodukcnich systému
a jinych moznych negativnich dopadech, které pacienta han-
dicapuji a mohou pfipadné vyvolat i pravni konsekvence,
nebot internetova informovanost vefejnosti nartista stejné
jako aktivity pravniki.

Kazdy medicinsky obor se rozviji, pfibyva poznatki
anovych diagnosticko-1é¢ebnych moznosti. Nase publikace
chce pomoci predevsim praktickym lékarim pro déti a do-
rost a pediatrim na ldzkovych odd€lenich v zakladni orien-
taci, uvadime proto fadu kazuistik. Fakt, Ze se k nékterym
z nich vracime v riznych kapitolach, jen doklada propoje-
nost endokrinniho systému a potiebu celostniho uvazovéani
nad pacientem. Pfipomindme i zdkladni postupy, které by
mély predchazet odeslani ditéte k endokrinologovi. Sprav-
nd ,,délba prace vyznamné posiluje prestiz lékare v ocich
rodi¢t a pacientt a také zjednodusi a zrychli dalsi kroky pfi
feSeni problému.

Renata Pomahacovd, BoZena Kalvachovd
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1 PORUCHYRUOSTU

1.1 OBECNE POZNATKY K PROBLEMATICE

Rust ditéte je za fyziologickych okolnosti pfirozenym pro-
cesem. Ukazatelem rustu je t€lesnd vyska (do dvou let véku
hovotime o télesné délce). Jejim zaznamenavanim do per-
centilového grafu od narozeni do dospélosti ziskavame ris-
tovou kiivku. Do dvou let véku dit¢ zaujme svou vyskou
v ristové percentilové siti misto, které mu je geneticky pred-
urceno, v tomto pasmu by pak mélo plynule rist po celé
détské obdobi. V puberté dochdzi k ristové akceleraci pod
vlivem pohlavnich hormond.

Zpomaleni nebo urychleni ristu mize signalizovat pato-
logii. Mezi 25. a 75. percentilem rostou jedinci stfedni téles-
né vysky; pod 25. percentilem jedinci malé vysky; pod 10.
percentilem jedinci velmi malé vysky; pod 3. percentilem
jedinci vyznamného podpriméru; nad 75. percentilem ros-
tou jedinci vysoké vysky; nad 90. percentilem jedinci velmi
vysoké vysky; nad 97. percentilem jedinci vyznamného nad-
praméru. Dvé krajni pAsma zahrnuji jak déti s fyziologickou
variantou velmi malé nebo velmi vysoké postavy, tak déti
s rdstovou poruchou.

1.2 FAKTORY OVLIVNUJICI ROST

a) Genetické:

e genova vybava, rodinna dispozice (findlni vyska souvisi
s vySkami obou rodi¢t, nékdy i prarodici)

e rasové a etnické vlivy
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pohlavi (lisi se vék ndstupu puberty a pubertalni riistovy
vy$vih u obou pohlavi, u divek nastupuje dfive puberta,
kterd ma kratSi pribéh a je provdzena niz§im riistovym
spurtem neZ u chlapcit = divky maji dfive ukonceny rlst
nez chlapci)

b) Nitrodélozni obdobi, porod:

perinatalni asfyxie, perinatdlni krvaceni do centrdlniho
nervového systému (CNS; zejména nezralé déti) a porod
koncem panevnim - riziko hypopituitarismu

u 10-15 % déti s intrauterinni rastovou retardaci (IUGR)
¢i u novorozencti malych vzhledem ke gestacnimu véku
(SGA) pretrvava postnatalni rastové selhani. Pfic¢inou
IUGR/SGA je porucha placenty nebo tada rizik ze stra-
ny matky (napf. chronické onemocnéni) ¢i plodu (napf.
vrozené vyvojové vady, infekce)

¢) Stav vyzivy:

podvyziva - porucha rastu

d) Zdravotni stav ditéte:

chronicky nemocné déti
déletrvajici psychicka deprivace - niZsi ristové tempo

¢) Hormonalni faktory:

osa ristového hormonu
hormony §titné Zl1azy
pohlavni hormony
kortikosteroidy

vitamin D (kalcitriol) ad.

f) Mira pohybové aktivity:

pfiméfena fyzickd aktivita = stimulace rdstu

nadmérné a nevhodna fyzicka aktivita s enormnim ener-
getickym vydejem vedoucim k nutri¢ni deprivaci = nizsi
rustové tempo

g) Dostatek kvalitniho spanku.
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1.3 DEFINICE PORUCHY RUSTU A JEJi PRICINY

1.3.1  Maly vzrist

Definujeme jej jako vysku pod 3. percentilem pro dany vék
a pohlavi a/nebo rastovou rychlost ditéte pod 25. percenti-
lem pro dany vék a pohlavi, kdy dité klesa v percentilové siti
0 vice neZ jedno pasmo.

vove

Priciny:

¢ Endokrinni porucha: deficit ristového hormonu, hypo-
tyredza, nadprodukce glukokortikoidli (Cushingliv syn-
drom), predCasna puberta a pseudopuberta (napf. vrozena
adrenalni hyperplazie nebo tumor nadledviny s nadpro-
dukci adrenélnich androgentl, kde po pfechodném riisto-
vém urychleni dojde k pfed¢asnému uzavéru rastovych
plotének s vyznamnou redukci dospé€lé vysky).

e Chronické onemocnéni systémové povahy: nékteré ne-
moci maji malo vyjadiené vlastni piiznaky a na zdvazné
onemocnéni upozorni ristova retardace (patofyziologic-
ké mechanismy vedouci k riistové poruse jsou uvedeny
v tabulce 1.1).

e Maly vzrust v dasledku genetické poruchy: chromozo-
mové aberace (Turnerv syndrom), dysmorfické syndro-
my (Aarskogiv syndrom, syndrom Noonanové), defekt
genu SHOX (Lériho-Weilltiv syndrom), primarni porucha
rustu skeletu u achondroplazie a hypochondroplazie.

* Fyziologické varianty malého vzristu — familiarné
maly vzrist a konstitu¢ni opozdéni riastu a puberty:
rust té€chto déti je v pdsmu velmi malé vysky, ale linear-
ni, s normalni rdstovou rychlosti. Rast déti s familidrné
malym vzristem odpovida genetické predikci dané vys-
kami rodict. Déti s konstitu¢nim opoZdénim riistu maji
opozdéné kostni zrani, opoZdény nastup puberty a jejich
findlni vySka je v souladu s rodi¢ovskou predikci = jejich
rust se ukoncuje pozdéji.
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Tabulka 1.1 Nékteré mechanismy, jez vedou k riistové poruse u détf se zavaznym

chronickym onemocnénim (zdroj Lebl et al. 1996)

Patofyziologicky mechanismus

acidéza

tkdriovd hypoxie

proteinovy a energeticky deficit

porucha vodniho a elektrolytového
metabolismu

porucha kalciumfosfétového

metabolismu

porucha kostniho metabolismu

chronicky zanét

Priklady klinickych jednotek

rendIni tubuldrni acidéza
chronickd rendInf insuficience
Spatné léceny diabetes mellitus

cystickd fibréza
cyanotickd srdecnf vada
chronickd anemie

hladovéni

mentalni anorexie

Crohnova nemoc

celiakie

cystickd fibréza

chronickd rendInf insuficience

diabetes insipidus renalis
chronickd rendInf insuficience
Barttertiv syndrom

rachitida z nedostatku vitaminu D
vitamin D-rezistentni rachitida
chronicka rendlni insuficience

osteogenesis imperfecta
achondroplazie
hypochondroplazie
Turnerlv syndrom (?)

juvenilni idiopatickd artritida
(rohnova nemoc
cystickd fibréza
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1.3.2 Nadmérny rist

Priciny:

* Fyziologické varianty vysoké postavy: familiarné vy-
soky vzrust nebo konstitu¢ni urychleni riistu a puberty.

* Endokrinni pric¢iny: prava pfed¢asnd puberta, pfed¢asna
pseudopuberta, tyreotoxikéza, nadprodukce riistového
hormonu.

 Dalsi priciny (genetické): Marfantv syndrom, Klinefel-
terv syndrom, homocystinurie a jiné.

1.4 HODNOCENI RUSTU A VYVOJE DITETE

1.4.1 Posouzeni genetického riistového potencidlu
ditéte

Je tieba urcit, zda dité roste v geneticky predikovaném

pasmu podle vysek rodi¢t (GRP — geneticky ristovy po-

tencial).

U chlapce pfi¢teme k vySce matky 13 cm a vyslednou
vysku zaneseme na pravy okraj percentilového grafu, dale
tam zaneseme vySku otce = dité by mélo rist priblizné
v pasmu uprostfed mezi obéma body, zde leZi o¢ekdvani
stfedni télesnd vyska ditéte (moZnost rozptylu + 8,5 cm).

U divky od vysky otce naopak ode¢teme 13 cm a vysled-
nou vySku zaneseme na pravy okraj percentilového grafu,
dale tam zaneseme vysku matky = dit€ by mélo rist opét
priblizné v pasmu mezi obéma body se stejnou moznosti
rozptylu.
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télesna vyska probanda
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Ristovy graf 1 ArachnoiddIni cysta, hypopituitarismus = rlist mimo
geneticky predikované pasmo. Diagndza stanovena v Sesti letech. Riistovd
akcelerace po nasazeni komplexni substitu¢ni hormondlni terapie.

Kazuistiky:

Ruistové grafy 1 a 2 ukazuji riist déti mimo geneticky pre-
dikované pdsmo dané vySkami rodici, coZ signalizovalo
patologii - pacient s arachnoiddlni cystou a hypopituita-
rismem, pacientka s Turnerovym syndromem - genetickd
predikce je vyznacena na pravém okraji riistového grafu;
riist na 3. percentilu pro déti nebyl fyziologicky, déti mély
riist v pasmu vysoké vysky, napriklad na 75. percentilu.
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télesna vyska probanda
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Riistovy graf 2 Turnerdv syndrom (TS), karyotyp 46,X,del(X)(p11) -
celkem plynuly rlist do deviti let véku, ale mimo geneticky predikované pds-
mo. Indikaci k vySetieni ve 14 letech byla nenastupujici puberta < pficinou
nefunkéni ovaria = diagndza hypergonadotropniho hypogonadismu = dia-
gndza TS. Pacientka soucasné nékolik let sledovdna pro autoimunitni zanét
$titné Zldzy < genetickd dispozice pacientek s TS k autoimunitnim chorobdm.

1.4.2 Ristova rychlost

Nejen zpomaleni riistu ditéte, ale i jeho urychleni miZe sig-
nalizovat zavaZnou patologii. K odhaleni pfi¢iny poruchy
ristu miZe pomoci zhodnoceni vyvoje BMI (body mass
index) — napt. progredujici BMI u Cushingova syndromu
a u tézké primarni hypotyre6zy, naopak klesajici BMI u ce-
liakie ¢i Crohnovy choroby.

Pri¢inu zmény rychlosti ristu mize oziejmit klinické
vySetieni — napf. urychlovani rastu a telarché praecox mo-
hou signalizovat pfed¢asnou centralni izosexudlni pubertu,
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télesna vyska probanda
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Riistovy graf 3 Kraniofaryngeom = progresivni zpomalovani riistu. Dia-
gndza stanovena v estiletech véku, kdy byla pfitomna topickd neurologickd
|éze. Jeden rok trvajici zvraceni pfi nitrolebni hypertenzi. Zpomaleni rlstu
ve tfech letech jiZ signalizovalo toto onemocnéni.

pubarché praecox zase predCasnou pseudopubertu provaze-
jici nejcastéji vrozenou adrendlni hyperplazii s nadprodukci
nadledvinovych androgent.

Kazuistiky:
e Rustovy graf 3 ukazuje progresivni zpomalovdni riistu
u ditéte s kraniofaryngeomem.
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télesna vyska probanda
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Riistovy graf 4 Centrdinf pfedcasnd izosexudIni puberta, vrozeny hydro-
cefalus = urychlovanf ristu patmé v rlistové kfivce jiz pfiblizné od péti let.
Prvovysetieniaz v osmi letech, pozdni diagnéza < vyrazné urychlené kostni
zrdni na tfindct let. FindInf vyska 148 cm.

e Ruistovy graf 4 naopak ukazuje nefyziologické urychlo-
vdni riistu u ditéte s vrozenym hydrocefalem s ventrikulo-
peritonedlini drendZi pri predcCasné centrdlni izosexudlni
puberte.

® Rustovy graf 5 ukazuje nefyziologické urychlovdni riistu
u divky s neklasickou formou vrozené adrendlni hyper-
plazie pri heterosexudlni pseudopuberté.
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télesna vyska probanda
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Ristovy graf 5 Neklasickd forma vrozené adrendini hyperplazie, defekt
enzymu 21-hydroxyldzy = diagnoza v Sesti letech véku. Pubarché praecox,
hypertrofie Klitoris, riistové urychlovani patrné jiz v péti letech véku.

1.4.3 Linearnostristu

Z predchoziho vyplyva, Ze na ristovou kiivku je tfeba se di-
vat jako na celek, jen tak miZeme ¢asné zachytit patologické
zpomalovani nebo urychlovani riistu = tzn. do percentilové-
ho grafu je nutné zaznamenavat kazdou vysku ditéte.

1.4.4 Proporcionalita télesného ristu

Porovnavame vysku horniho a dolniho télesného segmentu,
ptipadné i rozpéti pazi. U disproporcionalniho ristu je Casté-
ji zkracen dolni télesny segment, coZ svédc¢i pro poruchu ris-
tu dlouhych kosti, vzacné i disproporce jiné. Disproporcio-
ndlni rast je typicky napft. pro hypochondroplazii, Turnertiv
syndrom, Lériho-Weillitv syndrom.





