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PORUCHY RUSTU V AMBULANCI PLDD
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Diagnéza rlistové poruchy u ditéte vede ke stanoveni etiologie riistové poruchy jak endokrinniho, tak neendokrinniho plivodu a nasledné
umoznuje takovou lécbu, ktera zlepsi nejen celkovy zdravotniho stav ditéte, ale vede i ke zlepSeni jeho télesného ristu. Prace se zabyva
moznostmi praktického lékare pro déti a dorost v diagnostice riistové poruchy a zakladnim vySetfenim ditéte s rlistovou poruchou v am-
bulanci PLDD. V druhé &asti se zabyva indikacemi k 1é&bé ristovym hormonem v Ceské republice a roli PLDD v diagnostice této Gzce

specializované endokrinni Ié€by.
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GROWTH DISORDERS IN PEDIATRIC PRIMARY CARE
The diagnosis of growth disorder in a child leads to discovering the etiology of growth disorder of both endocrine and non endocrine origin
and thus enables the appropriate therapy that improves not only the overall health status but improves also the growth itself. The paper dis-
cusses the potential in diagnosis of a growth disorder in pediatric primary care and basic necessary examination of a growth disorder.
In the second part of the article indications for treatment with growth hormone in the Czech Republic and the role of primary care pedia-
tricians in this narrow specialized endocrine treatment are discussed.
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Preventivni prohlidka je ndstrojem v rukou
détského |ékare, ktery umoziuje zachyt vEasnych
odchylek ve sprdvném vyvoji ditéte. Jeji spravné
provedeni a vyhodnoceni vede k ¢asné diagndze
ristového selhani a poté i k I6¢bé endokrinnich i ne-
endokrinnich poruch rdstu.

Uvod

Adekvatni télesny a sexudlni vyvoj je zndm-
kou zdravi ditéte. Rada chronickych onemocnéni
se projevuje i poruchou v oblasti télesného ristu
a zpomaleni ristového tempa mize byt ¢asto jedi-
nym patologickym pfiznakem déti zanedbavanych &i
tyranych. Rozpoznani rdstového selhani a nasledné
objasnéni etiologické pfic¢iny mze u déti s chronic-
kym onemocnénim nebo endokrinni poruchou smé-
fovat k takovym Ié¢ebnym opatfenim, ktera vedou ve
svém dUsledku i k rlstovému vysvihu, at uz lécbou
zékladniho onemocnéni a celkovym zlepSenim zdra-
votniho stavu nebo terapii rdstovym hormonem.

Spravna a véasna diagnéza pomUze i skupiné
déti rodi¢h, kde dosud neni dostupna téinna Ié¢ba
jejich rGstové poruchy. Poznani a porozuméni jim
pomUZe vyrovnat se s redlnou situaci a predejit zkla-
mani z nespinénych ocekavani.

Systém preventivnich prohlidek (PP) udétije v CR
funkéni od poloviny 20. stoleti a umozfiuje détskym
|ékafim vySetfit v pravidelnych intervalech vSechny
déti a v€as zachytit jejich odchylny vyvoj. Napli a roz-
sah PP je dan platnou vyhlaskou. Provedeni antro-
pometrického vySetfeni — zméfeni vySky, hmotnosti
a obvodu hlavy je povinnou soucasti kazdého vySet-
feni. Vyhlaska vSak nestanovuje povinnost posouze-
ni ziskanych dat ve vztahu k ostatnim parametriim,
které jsou nezbytné k diagndze ristové poruchy. Bez
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tohoto posouzeni se jedna o pouhy shér dat. Podle
vyzkumu agentury STEM/MARK (NovoNordisk, leden
2008) az 79 % lékafi pouze zapisuje ziskana data do
dokumentace, pouze 29 % lékaft pouziva pravidelné
rustovy graf nebo zapisuje data do pocitade k posou-
zeni ristového tempa, prestoze bez téchto postupd
nelze az na vyjimku Upiné zéstavy rlstu pfitomnost
ristového selhani posoudit. Ristovy graf ¢ast lékaru
pouziva az pii podezfeni na patologii ristu. Jak dale
ukazuje uvedeny prizkum, ani rodice se pfi PP [ékafe
neptaji, zda jejich dité spravné roste. Lékafi dostali ze
strany rodi¢l nejéastéji 1-2 dotazy za 3 mésice.

Antropometrické vysetreni

Predpokladem spravného méfeni je spravné mé-
fidlo - stadiometr. Na trhu je dostupna fada méfidel
digitalnich nebo s cejchovanou kovovou mirou. Je
mozné pouzivat méfidlo pevné ukotvené do zdi nebo
i pfenosné, nezbytné je vSak méfit dité ve spravné
poloze. Z tohoto dlivodu preferujeme méfidla ukot-
vend do zdi, kterd lépe umoziiuji korekci postaveni
ditéte. Dité méfime vzdy bosé, s patami, hyzdémi
a rameny dotykajicimi se zdi, resp. stadiometru. Dol-
ni koncetiny jsou napnuté, horni volné visici podél
téla, hlava vzpfimena pfi pohledu do dalky. Déti od
2 let méfime vestoje, mladsi déti vieze. K tomu je
nezbytny bodymetr - korytko. Toto méfidlo ma 2 kol-
mé stény, které slouzi jako zarazka pro temeno hlavy
a paty natazenych dolnich konCetin. K méfeni jsou
nezbytné vzdy 2 osoby, jedna zabezpecuje polohu
hlavy, druha polohu dolnich koncetin.

Posouzeni ristovych dat
Ke stanoveni diagndzy ristového selhani je nez-
bytné zhodnoceni naméfenych ristovych dat:
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- posouzeni vysky vzhledem k populaénim datlim

- posouzeni vy$ky vzhledem ke genetické ristové
predispozici

- posouzeni vy$ky vzhledem k pfedchozim mére-
nim, posouzeni rlistové rychlosti

Porovnani aktualni vySky s populaéni normou
mlZeme provést zanesenim ziskanych Udaji do
percentilovych popula¢nich grafd. Tyto grafy jsou
k dispozici jak v papirové podobé, tak v elektronic-
ké verzi. Ristové grafy jsou i soucdsti Zdravotniho
a ockovaciho prikazu ditéte a zaneseni naméfe-
nych dat do grafu mize provadét i stfedni zdravot-
nicky persondl provadgjici méfeni. Velmi vyhodné
je pouZiti po¢itacovych programl k vedeni doku-
mentace pediatrické ambulance, jejichz souéasti je
i antropometricky modul s moznosti zdznamu dat
ve formé tabulky nebo zaznamenani do rlstového
grafu.

Dalsim krokem je hodnoceni aktuélni vysky
vzhledem ke genetickému rlistovému potencidlu.

Predikovanou dospélou vysku ditéte Ize stanovit
vypoctem z vysky rodicd.

Divka:  vySka matky + vySka otce — 13cm
2

Chlapec: vy8ka matky + vySka otce + 13cm
2

Interval +/- 8,5¢cm urCuje s 95% pravdépodob-
nosti genetickou ristovou predispozici.

Pokud nezapomeneme vysledek zadokumento-
vat, staéi toto hodnoceni provést 1x za celé détstvi,
v pfipadé pouziti papirovych grafd zanesenim na
jeho pravy okraj. Doporu€ujeme zméfit v ambulanci
i rodice ditéte, protoze pfedevsim lidé malé postavy
svoji vySku nadhodnocuii, a zkresluiji tak cely vysle-
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dek hodnoceni. Dité zaujme svoji vySku v percen-
tilovém grafu do 2. roku Zivota a poté jiz mizeme
naméfenou vysku srovnavat s vySkou predikovanou
a posoudit, zda se aktudlni vySka nachazi v prediko-
vaném vyskovém intervalu.

Nezbytné je i posouzeni namérené vysky vzhle-
dem k pfedchdzejicim méfenim. Mizeme vypoditat
ristovou rychlost v cm/rok a porovnat ji s percenti-
lovymi grafy rGstovych rychlosti, v tomto pfipadé je
vSak idedlni interval méfeni 6-12 mésicd, interval
PP 2 roky je pfili§ dlouhy ke stanoveni odpovidajici
ristové rychlosti. Je mozno vyuzit i znamého faktu,
Ze dité po 2. roce zivota jiz neméni svoje misto v per-
centilovém grafu o vice nez 1 pasmo. Pokud takto
s vySkou pokleslo, muselo dojit k vyznamné zméné
ristové rychlosti.

Rustové selhani
Za rlistové selhani povazujeme:

1. vySku pod 3. percentilem vzhledem k populaéni
normé

2. snizenou rlistovou rychlost, projevujici se pokle-
sem vysky o vice nez 1 percentilové pasmo

3. vySku pod predikovanou vy$kou v rodiné.

Déti s rustovou poruchou

Ize rozdélit do 4 skupin:

- maly vzrlst v disledku chronického onemocnéni
- maly vzrlst v disledku endokrinni poruchy

- primarni poruchy rastu skeletu

- idiopaticky maly vzrist

Postup pFi zachytu ditéte
s rustovou poruchou
Z&kladni klinické a laboratorni vySetfeni zaméfime
na vylouceni nejéastéjsich chronickych onemocnéni:
- porucha funkce ledvin a jater (kreatinin, ALT, AST)
- chronické zanétlivé onemocnéni (KO, FW, CRP)
- oligosymptopatologicka celiakie (protilatky proti
endomysiu a tkarfové transglutaminaze)
- porucha funkce §titné Zlazy (fT4, TSH)
- tyrani ditéte

Pokud provedena vySetfeni neobjasni pficinu
patologického stavu a porucha rlstu trva i pfi kon-
trolnim méfeni v intervalu 3-6 mésicl, odeSleme
dité na vySetfeni ke specialistovi.

Idiopaticky maly vzrast

Tyto déti predstavuji az 80% vSech déti s rls-
tovou poruchou. Dfive byly oznacovany jako déti
malé, ale zdravé, nicméné je ziejmé, Ze toto ozna-
¢eni je dano stupném naseho poznani a moznostmi
vySetieni. Vétsina téchto déti nemd prokazatelnou
poruchu tvorby ristového hormonu a IGF1, vétsinou
nemaji retardaci osifikace, a presto jejich rist neni
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v souladu s genetickou predispozici. Indikace k 1é¢-
bé ristovym hormonem v Ceské republice narozdil
od USA neni, tfebaze pro urcitou Cast déti s tézkou
ristovou retardaci mize tato 1é¢ba pfinést zisk na
dospélé vysce.

Do této skupiny zafazujeme i 2 podskupiny déti,
nékdy povazované za $irSi variantu normy, a to déti
s familidrmim malym vzristem a déti s konstitu¢nim
opozdénim rlstu a puberty.

Jako familiarni maly vzrist oznalujeme déti
s malou vySkou, kterd je vSak v souladu s genetickou
ristovou predpovédi. | v této podskupiné vsak mo-
hou byt déti, kde etiologii ristové poruchy mizeme
objasnit, (napf. dédiéné formy nedostatku ristového
hormonu ¢i mutace SHOX genu) a kde je pIné indi-
kovéna lécba rdstovym hormonem.

Konstituéni opozdéni ristu a puberty je stav
typicky predevsim pro chlapce a byva zde pozitiv-
ni anamnéza obdobného stavu alespor u jednoho
z rodi€l. Charakteristické pro tyto déti je opozdéni
kostniho zrani. Pokud korigujeme aktualni vysku na
biologicky vék, dité nepatfi mezi malé. Diagnézu je
vSak mozno stanovit az po vylouceni ostatnich pfi¢in
ristového selhani. Vétsina déti z této skupiny dosah-
ne dospélé vySky v rdmci své rodiCovské predikce,
u ¢ésti vSak dojde k nastupu puberty v souladu
s vékem kalendafnim a tim je zabranéno dosazeni
predikované dospélé vysky.

Endokrinni poruchy

Tvofi nepatrny zlomek pfi¢in u déti s ristovou
poruchou (1-2%). Rustové selhani mize byt pro-
jevem nedostate¢né funkce §titné zlazy nebo nad-
produkce kortizolu, stejné jako pozdnim nasledkem
pfedCasné puberty nebo pseudopuberty pfi kon-
genitalni adrendlini hyperplazii a kone¢né znamkou
nedostatku rlstového hormonu. Lé¢ba rdstovym
hormonem je dnes indikovana nejen pfi jeho nedo-
state¢né tvorbé, ale i pfi dalSich stavech spojenych
s jeho snizenou tvorbou nebo Gcinkem.

Indikace k 16&bé ristovym hormonem v Ceské
republice:

- nedostatek riistového hormonu

- Turnerdv syndrom

- rUstové selhani pfi chronické rendini insuficienci

- Prader Willi syndrom

- rdstové selhani navazuijici na intrauterinni risto-
vou retardaci

Nedostatek ristového hormonu (RH)

Nedostatek riistového hormonu miize etiologic-
ky vzniknout antenatélné (Casto geneticky podmi-
néné poruchy), perinatélné a postnatalné. Vétsinu
stav(i v§ak oznaCujeme jako idiopatické, k jejich
plvodu se neumime vyjadfit. Nedostatek RH mlze
byt izolovany nebo kombinovany s deficitem dal$ich
hypofyzarnich hormon.

Déti s genové podminénymi formami nedostat-
ku rdstového hormonu maji vétsinou vyjadreny pfiz-
naky nedostatku rlstového (a event. ostatnich hor-
mon0) po narozeni - jak fenotypické - facies s iroce
prominujicim ¢elem a vpacenym kofenem nosu, tak
metabolické - protrahovany ikterus, hypoglykemie,
neonatalni hepatitida. Rlistova retardace nastupuje
jiz v prvnich mésicich Zivota. U déti s perinatalné
vzniklou poruchou sekrece RH je ristova porucha
vyjadfena pozdéji v batolecim véku. Jako nejcastéj-
§i pfiCina tohoto stavu je povazovan porod koncem
panevnim, klestovy porod, ale i tézka hypoxie plodu
a novorozence.

Nedostatek rlstového hormonu muze byt i zis-
kany nasledkem destrukce hypotalamo-hypofyzarni
oblasti ristem nadord, nasledkem jejich 1éEby (ope-
race a radioterapie), nasledkem infekéniho onemoc-
néni CNS (meningitida, encefalitida), hydrocefalu
a také nasledkem tézkého poranéni mozku napf. pfi
autonehodé.

Ristova porucha byva ¢asto prvnim pfizna-
kem pomalu rostoucich nadord napf. kraniofaryn-
geomu.

Rustové selhani mize nastoupit po celé dét-
stvi, a proto jedinym moznym opatfenim ¢asného
zachytu je sledovani rGstu vech déti, rizikovych
obzvlasté.

Tabulka 1. Klinické pfiznaky a jejich frekvence u divek s TS

Pfiznak

maly vzriist

gonadalni dysgeneze

kratky krk, pterygia, Siroky hrudnik s hypoplazii bradavek

vady kize, podkozi a koznich adnex (lymfedémy, pigmentové névy, hypertrichéza, miskovité nehty)

poruchy sluchu, chronicky zanét stredousi
poruchy zraku (strabizmus, myopie), ptéza vicek, epikanty

skeletalni abnormity (cubiti valgi, zkraceni 4. metakarpu, gotické patro, hypoplazie dolni ¢elisti)
vrozené vady srdce (koarktace aorty, aneuryzma, hypertenze)
vrozené vady urotraktu (podkovita ledvina, zdvojeny duty systém)

autoimunitni choroby (tyreoiditis, vitiligo, celiakie)
porucha glukozové tolerance
neurokognitivni dysfunkce (ne mentalni retardace!)
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Frekvence
98-100%
95-98%
80%
60-79%
40-59%
20-39%
40-59%
23-26%
40-59%
35-60%
38% (dospélost)
90-100%
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Tabulka 2. Klinické priznaky u déti s PWS

Hlavni pfiznaky (1 bod)

centralni hypotonicky syndrom v novorozeneckém a kojeneckém véku

problémy s krmenim v 1. roce Zivota, vyzaduijici specialni techniky (nazogastrické sonda, |zicka), neprospivani
excesivni pfiristek hmotnosti (vice nez 2 percentilova pasma) mezi 1.-6. rokem Zivota

charakteristicky vzhled (dolichocefalie, mandlové o¢i, mald Usta se silnéjsim hornim rtem, Ustni koutky smérem

doll, min. 3 znaky)

opozdéni vyvoje, mentalni retardace mirného az stfedniho stupné, problémy s uéenim

hyperfagie, obsese jidlem

hypogonadizmus: nesestoupld varlata, maly penis, hypoplazie clitoris a labii minora, opozdény nebo inkompletni

pubertélni vyvoj

cytogenetické/molekularné genetické abnormity (nejcastéji delece 15q11-13)

Vedlejsi priznaky (0,5 bodu)

snizeny fetalni pohyb, letargie po narozenti, slaby pla¢ zlepSujici se s vékem

vychovné problémy

poruchy spanku, spankova apnoe

maly vzrlst v 15 letech

hypopigmentace kize a vlast ve srovnani s rodinou
malé ruce a nohy

Uzké ruce

abnormity o¢i (myopie, esotropie)

poruchy artikulace

drobné sebeposkozovani

viskézni sliny, Ustni koutky

Podpiirna kritéria (0 bodu, ale pomahaji potvrdit diagnozu)
vysoky prah bolesti

poruchy termoregulace

snizené frekvence zvraceni

skoliéza nebo kyféza

¢asné pubarche pred 8. rokem

osteoporéza

neobycejna schopnost skladat puzzle

normalni neuromuskularni stav

Hodnoceni

dité do 3 let: minim. 5 bodu, z toho 4 z hlavnich kritérii
dité nad 3 roky: minim. 8 bodd, z toho 5 bodU z hlavnich kritéri
(upraveno dle Pediatrics, Vol. 91, 398-402, 1993)

Tabulka 3. Hranice — 2 SDS porodni délky a porodni hmotnosti ve vztahu ke gestacnimu véku

Gestacni vék (tydna) Chlapci
42,5 <29309, <48,9cm
41,5 <2890¢, <48,3cm
40,5 <2800g, <47,8cm
39,5 <2650¢9, <47,1cm
38,5 <24709g, <46,4cm
375 <22709, <45,6cm
36,5 <20509, <45,0cm
35,5 <1840, <44,1cm
34,5 <16309, <43,2cm
33,5 <14309, <42,2cm
32,5 <1240g, <41,2cm
31,5 <1070g, <40,1cm
30,5 <9009, <39,0cm
29,5 <7509, <37,8cm
Hranice - 2,5 SDS télesné vysky ve stfednim détském véku
Vék Chlapci
3 roky <87cm
5 let <99cm
7 let <111cm
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Divky
<2820g, <47,9cm
<2800¢, <47,7cm
<27209, <47,2cm
<2580¢, <46,5cm
<24009, <45,7cm
<22009, <45,2cm
<1990¢, <44,5cm
<1790g, <43,6cm
<1600g, <42,8cm
<1410g, <41,8cm
<1240¢, <40,7cm
<1070g, <39,5¢cm
<900g, <38,2cm
<7409, <36,6cm

Divky
<86cm
<98cm
<110cm

Turneriv syndrom

Incidence Turnerova syndromu (TS) je asi
1:2500, je to nejCastéjSi chromozomalni aberace.
Roéné se narodi v CR asi 25 dévéat s uvedenou
diagndzou.

Casna diagnostika umoziuje zahgjeni 1écby
ristovym hormonem uz pfi prvnich zndmkéch néstu-
pu rlistového selhani mezi 3.-6. rokem Zivota a tim
i minimalizuje ztratu na dospélé vysce.

Ne vSechna dévéata s TS maji typicky feno-
typ — pterygia colli, nizkd vlasova hranice, Stitovity
hrudnik, cubiti valgi ¢i zkrdceni IV. metakarpu, a
proto unikaji pozornosti. Jednim z &asnych pfizna-
kd v prvnich mésicich Zivota jsou lymfedémy rukou
a nohou, které jsou také indikaci k provedeni gene-
tického vySetfeni. Dév¢ata s TE mohou trpét na ¢as-
té zanéty stfedniho ucha, mit vrozenou vyvojovou
vadu uropoetického systému nebo srdecni vadu jako
jediny pfiznak onemocnéni (tabulka 1). Vék zahajeni
légby u dévéat v Ceské republice s TS je 8-9 let,
coZ je ve vSeobecnosti povazovano za pozdni stav,
stejné jako diagnéza postavena na nalezu opozdéné
puberty po 13. roce Zivota.

Casna diagnéza umozfiuje zachyt i jinych vro-
zenych vyvojovych vad parenchymatéznich orga-
nl, autoimunitnich onemocnéni (celiakie, tyreodi-
tida), prevenci obezity, adekvatni indukci puberty
a tim pfipravu na zajisténi reprodukénich funkci
mladé Zeny.

Ruastové selhani p¥i chronické
ledvinné insuficienci (CRI)

Zachyceni ristového selhani na podkladé CRI
je po 3. roce Zivota jiz mélo pravdépodobné a indi-
kace k 1é¢bé je v rukou o3etfujiciho nefrologa a en-
dokrinologa.

Prader Willi syndrom (PWS)

Incidence této vrozené chromozomalni vady je
1:10000. Typické jsou pfiznaky spojené se Spatnym
sénim, obtiznym krmenim a prospivanim v 1. roce
Zivota s naslednym prudkym véhovym pfirGstkem
nejCastéji mezi 1.-2. rokem Zzivota a v predskolnim
véku. DalSim typickym pfiznakem je centralni hypo-
tonicky syndrom, ktery je taktéz indikaci k provedeni
genetického vysetfeni.

V pozdéjSim véku se k uvedenym pfidava lehka
mentalni retardace, maly vzrlst a hypogonadizmus.
Kombinace obezity a malého vzristu pod 50. per-
centilem byva obyCejné projevem patologického sta-
vu (tabulka 2). Casné zahajeni 1é¢by zlepsuje nejen
rist postizeného ditéte, ale pfedevsim spolu s dietni-
mi opatfenimi zlepSuje nutriéni stav ditéte.

Rustova porucha je pfitomna jiz v pfedskolnim
véku, kdy by méla byt i stanovena diagndza a zahé-
jena terapie RH.
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Rastové selhdani navazujici na intrauterinni
rastovou retardaci (IUGR/SGA)

3-10% déti narozenych v diisledku intrauterinni riistové retardace (IUGR)
— déti malych na svij gestaéni vék (SGA) — nedostihne béhem prvnich let Zivo-
ta své vrstevniky a z{istava vyskou mensi nez 3. percentil i v dospélosti. Cést
téchto déti ma snizenou tvorbu ristového hormonu, jiné snizenou tvorbu IGF1
nebo rezistenci k nim. V utlém véku maji déti problémy s nechutenstvim, maji
nedostatecny kaloricky pfijem. S neprospivanim je spojena redukce svalové
hmoty, ktera mlze vést k opozdéni motorického vyvoje (poruchy pohybové
koordinace) a event. i k mimé vyvojové retardaci. V pfedskolnim véku jsou
u fady déti projevy psychosocidlni nezralosti, také jejich télesnd vykonnost
ve srovnani s vrstevniky je nizi. Intelekt byva norméalni, ve Skolnim véku do-
minuji spiSe poruchy spojené s hyperprotektivni péci, ktera spolu se socialni
nezralosti vede k izolaci od skupiny vrstevnikd. Puberta nastupuje asi o 1 rok
dfive, jeji pribéh je kratsi a pubertaini vySvih mensi. Metabolické zmény -
sklon k diabetu, hyperinzulinémii a obezité se objevuje v obdobi dospivani
a dospélosti. U téchto déti asné zahajeni 1éCby ristovym hormonem (po 4.
roce zivota) vede k Upravé ristového selhani a ke zlepSeni dospélé vysky.
V rukou praktického |ékare je stanoveni diagndzy SGA, sledovani ristu v prv-
nich 2 letech Zivota, a pokud nedojde k Upravé rlstového deficitu, odeslani
ke specialistovi. Pfedevsim u této skupiny je dlleZity i postoj détského Iékare
k Ié¢bé ristovym hormonem, protoZe rodice maji tendenci oéekavat, Ze dité
to ,dozene”, navrhovanou lé¢bu RH dlouho odmitaji, a tak zhorsuii jeji oéeka-
vané vysledky (tabulka 3).

Zavér
Zachyt rlistové poruchy ditéte je plné v rukou praktického détského 1é-
kare. Ten provedenim spravného méfeni a jeho vyhodnocenim mlze ziskat
informace vedouci k diagndze rlstového selhani. V jednotlivych diagnostic-
kych skupinéch pfinasi Casné diagnéza s sebou i UspéSnou lé¢bu a prevenci
rozvoje dalSich postizeni.
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