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SOUCASNY STAV LECBY PORUCH RUSTU

R. Pomahacova

Détska klinika FN a LF UK v Plzni

Rast ditéte je za fyziologickych okolnosti zdkonitym procesem. Do dvou let véku dité
zaujme v rustové percentilové siti misto, které mu je geneticky predikované a v tomto
percentilovém pasmu by mélo riist plynule po celé své détské rastové obdobi. Zpomaleni
nebo urychleni ristu po 2. roce zivota mtize signalizovat zadvazné onemocnéni ditéte. Pti
hodnoceni ristu ditéte je tieba také posuzovat jeho rist v geneticky predikovaném pasmu
daném vyskami rodict (1, 7). V odhaleni pficiny zpomalovani rastu ditéte mize pomoci
zhodnoceni vyvoje BMI (Body Mass Index), napiiklad progredujici BMI u Cushingova
syndromu a u tézké primarni hypotyredzy, naopak klesajici BMI u celiakie nebo Crohnovy
choroby. Klinické vySetfeni muze odhalit pfi¢inu urychlovani ristu, napiiklad telarché
praecox u pred¢asné centralni izosexudlni puberty, pubarché praecox u piedcasné pseu-
dopuberty provazejici kongenitalni adrenalni hyperplazii. ZkusSenosti ukazuji, Ze porucha
rastu se zpomalovanim ristového tempa mutize predchéazet i nékolik let klinické manifestaci
onemocnéni (naptiklad sekundarni deficit ristového hormonu u kraniofaryngeomu) (3, 7).

Soucasné indikace 1é¢by ristovym hormonem

— Deficit rastového hormonu u déti

— Deficit ristového hormonu u dospélych (tézké forma deficitu- metabolicka indikace)

— Turnertv syndrom

— Rustové selhani u déti s chronickou rendlni insuficienci

— Pradertv-Williho syndrom

— Rastové selhani navazujici na intrauterinni riistovou retardaci (SGA/IUGR, small for
gestational age/intrauterine growth retardation)

— Deficit SHOX genu (naptiklad Lériho-Weilltv syndrom)

Cilem lécby je zlepsit rastovou prognoézu déti vSech indikacnich skupin. U Praderova-
-Williho syndromu je hlavni indikaci soucasny vliv ristového hormonu (RH) na zménu
télesného slozeni s redukei télesného tuku a se zvysenim podilu svalové hmoty. U defi-
citu RH se jedna o 1écbu substitucni, naopak u Turnerova syndromu a u Lériho-Weillova
syndromu se pii 1é¢bé snazime prekonat urcitou rezistenci cilovych tkani k RH, takze
pouzivané davky jsou vyssi nez u deficitu (2, 4, 7). RH se aplikuje denné podkozné pred

107



spanim pomoci injek¢énich per nebo transdermalniho tryskového aplikatoru. Lécbu do-
porucujeme vynechat prakticky pouze pii horecce, ale pti tézkém deficitu RH naopak
v zatézové situaci substituci vynechat nesmime, protoze hrozi hypoglykemie. U déti
s kombinovanym deficitem hypofyzarnich hormonut substituujeme dalsi deficity (cent-
ralni hypotyreozu, centralni hypokorticismus, hypogonadotropni hypogonadismus). Déti
s necitlivosti k RH dnes muzeme 1é€it injekénim rekombinantnim IGF-1.

PRAKTICKE POZNATKY K DIAGNOSTICE PACIENTU
S DEFICITEM RUSTOVEHO HORMONU

U vrozeného genové podminéného deficitu dochazi k rustovému opozd’ovani ditéte
jiz v 1. roce zivota. Nesmime zapominat na moznost stejné diagndzy u sourozence. Na
podkladé nasSich zkuSenosti doporucujeme déti s riistem pod 3. percentilem vzdy vySetfit
i ptes celkem linearni rist a moznou diagnozu ,,familiarné malého vzristu®, protoze ro-
di¢ mize mit stejné jako dité naptiklad nepoznany parcialni deficit RH nebo jiné genové
podminéné dédi¢né onemocnéni (napt. Lériho-Weilltiv syndrom). Novorozeny chlapec
s hypogenitalismem (mikropenis, retence testes, hypoplastické skrotum) je suspektni z hy-
popituitarismu a v tomto sméru by mél byt sledovan. Tézky vrozeny deficit RH mize
u novorozence vést k hypoglykemiim (7).

PRAKTICKE POZNATKY K DIAGNOSTICE PACIENTEK
S TURNEROVYM SYNDROMEM (TS)

Pacientky s karyotypem 45, X maji typicky fenotyp (disproporcionalni rist, svalova
hypertrofie, hrubé facialni rysy, pterygium colli, velka distenze prsnich bradavek, stitovity
hrudnik, cubiti valgi), ale na diagndzu TS zptuisobenou napiiklad deleci kratkého raménka X
chromozomu miiZe upozornit pouze porucha ristu (6, 7), lehce disproporcionalni postava
s napadnéj$i muskulaturou, cubiti valgi a nenastupujici puberta pii ovarialni insuficienci.
Nesmime zapominat na zvySeny vyskyt autoimunitnich onemocnéni u TS (autoimunitni
zanét $titné zlazy, celiakie) (6, 7). Jsou znamy pripady pacientek s témito autoimunitami,
u kterych byl TS zjistén az druhotné. TS je provazen také kardiovaskularnimi chorobami,
napf. koarktaci aorty, ktera mtze vést k diagnoze zakladniho onemocnéni (7).

RUSTOVE SELHANI NAVAZUJICI
NA INTRAUTERINNI RUSTOVOU RETARDACI (SGA/IUGR)

Tyto déti se narodily malé vzhledem ke svému gestacnimu véku s porodni délkou a/nebo
hmotnosti mensi nez —2 smérodatné odchylky (SD) pro danou délku téhotenstvi. Pfi¢iny
mohou byt ze strany plodu, ze strany matky, porucha placenty, piipadné kombinace vice
faktorti. Lécbu RH zahajujeme po 3. roce zivota u déti, které nedohonily ristovy handicap
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(catch-up rust), tzn. jejich aktualni vyska odpovida —2,5 SD pro dany vék a pohlavi (2, 4). Dité
musi byt vzdy komplexné vySetieno z hlediska diferencialni diagnozy poruchy ristu (1, 7).

PRADERUV-WILLIHO SYNDROM

Je zpusoben abnormalitou 15. chromozomu v oblasti 15q11-13 s mikrodeleci, ma-
ternalni disomii nebo translokaci. K diagndze vede tézka centralni svalova hypotonie
v novorozeneckém a kojeneckém véku, problémy s krmenim s nutnosti sondovani.
V dalsich letech se naopak rozviji vyrazna hyperfagie s moznym rozvojem monstrozni
obezity. Déti maji typicka stigmata (uzké ¢elo, malou bradu, mandlovy tvar o¢i, kapfi
usta, svétlé vlasky, akromikrii, hypogonadismus u chlapcti s mikropenisem, retenci testes
a hypoplastickym skrotem). Je pfitomna mentalni retardace. Pfi¢inou odchylek jidelniho
chovani, hypogonadismu a mozné riistové retardace v disledku funkéni insuficience se-
krece riistového hormonu je hypotalamickéa porucha (zpravidla nejde o klasicky deficit
RH prokazatelny testy). RH u téchto déti pfiznive ovliviiuje rist a télesné slozeni. Piispiva
k redukei télesného tuku a k rustu svalové hmoty, ktera zlepsuje svalovou silu a tim jejich
(psycho)motoricky vyvoj (2, 4). Pro tento metabolicky efekt RH zac¢iname s 1é¢bou jiz
v kojeneckém véku.

LERIHO-WEILLUV SYNDROM

Syndrom je pseudoautozomalné¢ dominantné dédi¢ny a je posledni pfijatou indikaci
k 1é¢bé RH. Vznika deleci nebo bodovou mutaci genu SHOX lokalizovaného na chro-
mozomu X a Y. Gen SHOX hraje zasadni roli ve vyvoji skeletu hlavné piedlokti a bérci.
Déti maji disproporcionalni rist pti zkraceni segmentt dlouhych kosti, napadnou svalovou
hypertrofii hlavné na dolnich konc¢etinach, gotické patro, zkracené metakarpy a metatarzy
(hlavné 1V.) a Madelungovu deformitu predlokti se zakiivenim a zkracenim radia s dorzalni
subluxaci hypoplastické distalni ¢asti ulny (2, 6, 7). V téchto rodinach je tieba patrat po po-
stizeni dal$ich déti, kterym ¢asnou 1é¢bou RH miizeme pomoci v jejich rustové prognoze.

LECBA OSTATNICH PORUCH RUSTU

Optimalni 1é¢ba spociva v odstranéni zakladni pfi¢iny rdstové poruchy. V ptipadé
hypotyredzy 1é¢ime levothyroxinem, pii celiakii nasazujeme bezlepkovou dietu. Po od-
stranéni zakladni pfic¢iny se dité postupné vraci do ptivodniho ristového pasma. Urychleni
rustového tempa pii predcasné centralni izosexualni puberté normalizujeme blokovanim
gonadalni osy analogy gonadoliberinu. Rustovou akceleraci u vrozené adrenalni hyper-
plazie (CAH) zastavime substitu¢ni a soucasné supresni lécbou glukokortikoidy, které
tlumi patologickou nadprodukci nadledvinovych androgenti. Pozdni diagndza téchto one-
mocnéni vede ke ztrate finalni vysky. V diferencialni diagnostice zpomalovani ristu ditéte
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nesmime zapominat na moznost Cushingova syndromu, ktery je zptisoben nadprodukei
kortizolu a obvykle i nadprodukci nadledvinovych androgenti. Hyperkortizolismus supri-
muje produkci rustového hormonu (5, 7). Nadprodukce androgend se projevi u divek jako
pubarché praecox a hirsutismus, u chlapcii izosexualni pseudopubertou (pubarché praecox
a rust penisu pii prepubertalnich testes s volumem do 3 ml). Dité miZeme zachytit ve
fazi plné rozvinutého klinického obrazu (progredujici obezita, purpurové strie, mésicovity
oblicej) nebo Casnéji, kdy se pouze zpomaluje v ristu, ale klinicky obraz jesté neni plné
vyjadreny.

ZAVER

Spravnou monitoraci rustu ditéte mizeme Casné zachytit ristovou poruchu, ktera je
signalem Casto zavazného onemocnéni ditéte. Zpomaleni ristu, ale i urychleni ristu jsou
nefyziologické jevy a vyzaduji vzdy komplexni vysetfeni. Lécba ristovym hormonem
zlepsuje rustovou prognoézu jednotlivych indikaénich skupin a ma vliv i na té€lesné slozeni
jedince.

SOUHRN

Vysetieni ditéte s ristovou poruchou musi byt vzdy komplexni. Souc¢asné indikace
k 1é¢bé rastovym hormonem jsou: deficit ristového hormonu u déti, deficit ristového
hormonu u dospélych (t€zka forma deficitu), Turnerdv syndrom, ristové selhani u déti
s chronickou renalni insuficienci, Pradertiv-Williho syndrom, ristové selhani navazujici
na intrauterinni rustovou retardaci (SGA/IUGR, small for gestational age/intrauterine
growth retardation), deficit SHOX genu (napiiklad Lériho-Weilltv syndrom). Lécba
ostatnich poruch ristu spociva v odstranéni zakladni pti¢iny (napfiklad 1é¢ba hypoty-
redzy, bezlepkova dieta u celiakie).

Contemporary therapy of growth disorders
SUMMARY

An examination of a child with growth disorder must always be complex. Current
indications to the growth hormone therapy are: growth hormone deficiency in children,
growth hormone deficiency in adults (severe deficiency of growth hormone), Turner syn-
drome, growth failure in children with chronic renal failure, growth failure in children
with intrauterine growth retardation (IUGR/SGA, intrauterine growth retardation/small for
gestational age), Prader-Willi syndrome, deficiency of SHOX gene (e.g. Leri-Weill syn-
drome). In other cases of growth disorder we have to exclude primary cause (e.g. therapy
of hypothyroidism, diet in coeliac disease).
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