Rust a vyvoj ditéte
Posuzovani stavu vyzivy u deti

Poruchy rustu u déti




Fyziologie rastu S

» Z&konity a pfisné regulovany proce

* Posuzovani - percentilove grafy

3 rustova obdobi
- infantilni /narozeni — 2 roky/ |
- détské /2 roky — po&atek puben
- pubertalni /do dosazeni do
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Infantilni ristové obdGINs

* In utero az dva roky
* NejvysSi rustova rychlost
/50 cm ..... 23 cm.....12 cm/
Ve dvou letech polovina dospelé vysk
o IGF-II, IGF-I,
osa glukoza — inzulin — IGF-|
* Rustovy hormon /béhem 1.roku zi



Mé&Feni délky

bodymetr korytko“ = e




Nejdelsi vyvojova faze

2 roky az zacatek puberty
Pokles rustoveé rychlosti
7,5 cm/rok.....5 cm/rok

Osa rustovy hormon — IGF-|

Vyziva, metabolicke parametry,
zdravotni stav, dalSi hormony...
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Pubertalni ristové obdk

Trva 4-5 let

Divky zacatek 10,5 +- 2 roky

Chlapci 11,5 +- 2 roky

Rustova rychlost prumér divky 9 cm/rok
Chlapci 10,3 cm/rok} .
Konec rustu u divek prumeérné v 15 lete
Chlapci v1/7—18 let

Sekularni akcelerace
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Télesna vyska (O - 18 roku)
Divky
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Télesna vyska (O - 18 rok)
Divky
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Ristova retardace
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« Telesna vyska ditete pod 3.
percentilem pro dany vek

* Rustova rychlost ditéte pod 25.
percentilem pro dany vek

/alespon 2 méreni v odstupu alespon
6 mésicu/

Pokles v percentilovem grafu o vice
nez jedno pasmo




Priciny rastové retardace

|diopaticky mensSi vzrust
- Familiarné mensi vzrust
- Konstitucni opozdéni rustu a pubgt
Déti s endokrinni poruchou /1-2%/
Deti s chronickym onemocnenim

Déti s postnatalnim ristovym selhai
navazujicim na I[UGR A

Déti s primarni poruchou rustu

ele



Endokrinni porucha =
Izolovany def|C|t GH

Necitlivost k GH /Laronuv sy/
Turneruv sy

Hypothyreoza

Cushinguv sy/nemoc
Pseudohypoparathyreoza
Predcasna puberta
PredCasna pseudopuberta, vC.CAH |




Primarni porucha skelett

Disproporcionalni vzrust
Vyska vsede a vyska vstoje
* Achondroplazie,
hypochondroplazie
/aktivacni mutace genu pro FGFR-3
 Chromozomalni aberace
Turneruv sy
Lériho-Weilluv sy /[SHOX gen/
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Turneruv sy

Karyotyp 45,X, mozaiky :
Cetnost 1:2000-2500 Zivé narozenych dlveks
Chybéni jedné kopie SHOX genu |
Kongenitalni lymfedémy, pterygium colli,
dysmorfické znamky, srdecCni vada /koarktace
aorty/

Neprospivani, miskovite nehty, panaricia,
rustova retardace, otitidy, prevodni sluchova
porucha, ovarialni dysgeneze — 80% nema
spontanni dospivani, autoimunitni on.,
aneurysma aorty

Lécba GH, indukce puberty
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Turnerav syndrom
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Syndrom Noonanové

MW WRERS e e

Monogenné podminény /defekt genu PTPN11/
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Obé pohlavi, vice chlapci
1:1000-1:2500 chlapcu i divek

Maly vzrist, pulmonalni sten6za, hypertroficka
kardiomyopatie, poruchy uceni az mirna
mentalni retardace, koagulacni poruchy, siroke
vysoke celo, hypertelorismus, ptéza, kratky
Siroky krk, nizko nasedajici antevertovane us
boltce, testikularni retence






Abnormita na 15. chromosomu
Hypothalamicka dysfunkce
Centralni hypotonie, obtizné krmeni,
neprospivani

Hyperfagie az jidelni obscese, obezita,
akromikrie, kraniofacialni dysmorfie,

hypogonadismus,mentalni retardace, ru$
opozdovani, porusene telesné slozeni
metabolickeé riziko

Lécba rustovym hormonem ,’
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Terapie rastové retarda
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LecCba vyvolavajici priciny E’ -
Lécba ristovym hormonem
Deficit GH u déti

Turneruv sy

Chronicka renalni insuficience
Praderuv-Williho sy

IUGR

Deficit SHOX



a vekem obvyklym pro
zacCatek puberty

Posouzeni rustove rychlosti a proporcionality



 Hormonalni nadprodukce
Sexualnich steroidu
Rustoveho hormonu
Hormonu stitné zlazy

TSH, FT4, IGF-I,GH,
Posouzeni pubertalniho zrani !l




Nadmérny vzrist s naruser
proporcionalitou

* Primarni porucha metabolismu pojiva
* Hypogonadismus

Marfanuv sy, homocystinurie, Klinefeltertv
syndrom...

Oftalmologické vysSetreni, ECHO, FSH,
LH, karyotyp...









Marfanuv syndrom




Nadmerny vzrust s norma

proporcionalitou

Cerebralni gigantismus
Beckwith-Wiedemannuv sy
/Umbilikalni kyla, makroglosie, gigantismus/

nadmerna exprese inzulinového genu a genu
pro IGF-II

hypoglykemie, srdecni vady, nadory
|zolovany deficit glukokortikoidu
Deficit estrogent

Rezistence k estrogenum...
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Fyziologicka regulace ‘

Puberta je hormonalne podmineny
proces koncici dosazenim pohlavni
zralosti a schopnosti reprodukce
[ovulace, spermatogeneze/

Osa hypothalamus- hypofyza — gonady
Jfyziologicka minipuberta® — 3.-4.mesic
V détstvi nizka sekrecCni aktivita GnR

Zvysovani amplitudy a frekvence pu
GnRH - LH, ..... |



Fyziologicka regulace puk

Zacatek puberty kontrolovan
hypothalamem, klesa inhibiCni
tonus GABA receptoru, aktivacni a
inhibiéni vliv neurotransmiteru

Genetickée faktory
Nutricni stav /leptin/

Zevni prostredi /synteticke
substance.../



* Adrenarche /DHEA, DHEAS.../" & |
Pubické a axilarni ochlupeni ’
Akné

Telesny odér

1 — 2 roky pred gonadarche
» Gonadarche /Estradiol, testostero \1
Vnitrni a zevni genital '
Sekundarni pohlavni znaky
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Posouzeni sekundarnich pohlavnich znakt

- stupnice dle Marshalla a Tannera (1 — 5) .

- stanoveni objemu testes — Pradertv orchidometr, pFipating
USG

»

Zhodnoceni rustové rychlosti
- pubertalni rastovy vysvih
- sexualni dimorfismus v télesném ruistu

Stanoveni kostniho véku




([
G1-5, P 1-5 A, Testes volum >4 ml — prvni znamka puberty
Praderuv orchidometr — testikularni volum







M 1-5, P 1-5, A-+, menarché
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Puberta divky

Telarche 8-13let /10,5 roku/

Pubarche o 6 mésicu pozdéji, muze
predchazet

Rustova rychlost vrcholi kolem 12 let, pri
M3,P3

roste objem vajecCnikl, zména proporci mezi
deloznim hrdlem a télem

Menarche 13 let, M4,P4

cca 1 rok po dosazeni maximalni rustove
rychlosti




Puberta chlapci I

Pubarche
Rustova rychlost
maximalni pri G3,G4, tj. 13. a 14.rok

Prvni ejakulace 14 let , spermie v moci driv

Mutace hlasu 14 let, vousy po 15 roce
Objem varlat dospélého muze 17 — 30 ml



« Casné nastupuijici puberta |

/konstitu¢ni urychleni/ 2 —2,5 S
U divek mezi  8-9 roky "
U chlapcu mezi 9-10 roky
* PredCasna puberta — o vice nez 2,3 §
U divek pred 8. narozeninami

U chlapcu  pfed 9. narozeninami
Vysledna telesna vyska nizsi




Pubertas praecox — inkompletni f

* Telarche praecox

* Adrenarche praecox
[obézni, IUGR, PCO/

 Menarche praecox /vzacné/

Varianta normalniho vyvoje, pomer



Pubertas praecox — komplet

» Urychleni rastu a kostniho zrani

e Centralni predCasna puberta
Gonadotropin dependentni

Vzdy IZOSEXUALNI

Divky : chlapci 23 : 1

|diopaticka X organicka pricina — chlapci, déti pod 4 roky

* Predcasna pseudopuberta

|zosexualni i heterosexualni

Cysty, nadory vajecniku, varlat, nadledvin, virilizujici
bloky adrenalni steroidogeneze, exogenni zdroj,

McCuneuv-Albrightav sy, familiarni testotoxikoza



PredCasna puberta - diag i

\ 4

anamnéza T
Vé&k prvnich pfiznaku a jejich postup [\
RUstova dynamika i W
Kostni maturace \ ¥ 4

_H, FSH, TSH, FT4, DHEA, DHEAS an
Stimulacni test s gonadoliberinem /Gn "“ est/
Zobrazovaci vysSetreni /NMR mozku, zog@Zeni \
varlat, nadledvin, délohy, vajeCniku — U} o
Cytologie poSevni sliznice "

VySetreni neurologicke, ocni.... !




Predcasna puberta - le:

Gonadotropin-dependentni
» Ildiopaticka
— LH-RH analoga (triptorelin) k
zablokovani LH-RH receptort v
hypofyze
« Organicka — tumor nebo cysta
— Chirurgicka
Gonadotropin independentni
(pseudopuberta)

- testikularni, ovarialni nebo adrenalni
tumor —operace

- CAH - substituce glukokortikoidy
- Cyproteron acetat, spironolacton, ...

.



Pubertas tarda

SD

* nepritomnost vyvoje prsu u divek po 13.
roce

prepubertalni velikost varlat u chlapcu
starsich nez 14 .

* Vice nez 5 let od prvnich pfiznakl po
dosazeni plné pohlavni zralosti




Prechodny stav X trvala porucha
Vrozeny stav X ziskana porucha

Opozdena pubert

Chlapci : divky 20 : 1

Konstitucni opozdéni rustu a puberty
Funkcni hypogonadotropni hypogonadi§
Permanentni hypogonadotropni

deficit hypofyzarnich hormonu/

Hypergonadotropni hypogonadismu
ziskané/



Diagnostika opozdéné puk

anamnesa, fyzikalni nalez, rychlost rustu =

Kostni vek

LH, FSH, estradiol, testosteron, prolaktin
TSH, FT4

KO+dif, FW, CRP

lontogram, urea, krea, jaterni enzymy
IGF-I, GH

VysSetreni mocCi

Dale — vyloucCeni autoimunit, karyotyp a ge
vysetreni, MR mozku, UZ panevnich orga
hCG stimulacni test... |
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Terapie opozdéné puberty

* QOdstraneni zakladni priciny
« Zlepseni rezimu stravy a pohybu

 Indukce puberty /u chlapcu estery
testosteronu nebo hCG, u divek
estrogeny/

« Substitucni leCba pohlavnimi
hormony

Cil — pohlavni vyvoj, rustova
dynamika, telesna vyska, fertilita



Poruchy
sexualniho
vyvoje




Sexualni vyvoj Elovéke

1. Prenatalni vyvoj

Rizeno vyhradné ANDROGENY
[testes — androgeny — vnimavost perifernich tka

2. Postnatalni sexualni zrani
Androgeny | estrogeny
Obdobi puberty
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Prenatalni vyvoj

* Determinace gonady
Genova exprese a transkripCni faktory

* Muzsky pohlavni vyvoj

vyvodu, sestup varlat, v periferii DHT — muzsk
genital
Sertolino bb. — AMH / antimulleriansky hormon/
Citlivost tkani na androgeny
» Zensky pohlavni vyvoj
Nevyzaduje pritomnost zenskych gonad



Klasifikace poruch sexualn
vyvoje
DSD /disorders of sex development/ - 2006

« Poruchy zplusobené aberacemi pohlavnich
chromosomu

* Poruchy s normalnim muzskym karyotypem
46,XY DSD

* Poruchy s normalnim zenskym karyotypem
46,XX DSD

Ovotestikularni DSD

/obojetny genital, ovarialni i testikularni tkan/

Sex reversal:

46,XX testikularni DSD, 46,XY kompletni
dysgenese gonad



Etiologie a symptomat

R R = - -

od témer normalniho zenského Ci
genitalu az k obojetnému genitalu

Pfi narozeni i kdykoliv v prubéhu détstvi, pubert
* Enzymové poruchy

 Deficit antimullerianského hormonu
« Poruchy metabolismu T v perifernich tkanich
* Necitlivost perifernich tkani

« Mutace genu &i receptoru pro LH
* Virilizujici nadory

* Prestup hormonu pres placentu
« Exogenni pfivod hormonu



vysetreni

Anamnéza
Somatické vysetreni
Karyotyp
Molekularne genetické vysetreni
Zobrazovaci metody
Hormonalni vysetreni
Hormonalni zatezove testy
Biopsie gonad
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terapie

Substituce pohlavnimi hormony
Cilena leCba kortikosteroidy |
Lécebné podavani gonadotropinu /LH/ |
Onkologicka lecba

Chirurgicka uprava genitalu
Profylaktické odstraneni gonad pri prito
chromosomu Ci jeho Casti

Zmena pohlavi — pred dosazenim 2.r
zaznam v matrice




transsexualita
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. Jedinec sam sebe vnima jako prislusnika
opacneho pohlavi

Somaticky stav je fyziologicky,

neni porucha sexualniho vyvoje,

1. faze — sexuolog, psychiatr

2. faze — endokrinni |éCba reverzibilni
/depotni agonista gonadoliberinu/

3. faze — pohlavni hormony opacného
pohlavi

4. faze — chirurgické vykony
Ztrata fertility




