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Niski wzrost: pojedyncza definicja, ale ocena populacyjna

Potowa populacji ma z definicji rozmiary ponizej $redniej, 25% ponizej 25. centyla w odniesieniu do
krzywej dla wzrostu i 3% ponizej trzeciego centyla. 25 centyl lub - 2 odchylenia standardowego (SD) dla
wysoko$ci jest powszechnie akceptowana definicja niskiego wzrostu. Widoczne sg duze réznice w
wysokosci ludnosci na catym $wiecie, co sprawia, ze wybodr krzywych referencyjnych jest istotny (zobacz
odpowiedni rozdziaf). Tempo wzrastania zmniejsza si¢ od urodzenia. Warto$¢ ta wynosi zwykle 25cm/rok
podczas pierwszego roku zycia, a nastepnie Srednio 10 cm/rok od 1 do 4 lat. Wzrost, ktory dalej zwalnia,
jest liniowy pomiedzy 6 a 11 rokiem zycia i wynosi okoto 5 cm rocznie z niewielkg r6éznica miedzy
chlopcami i dziewczgtami. Tempo wzrastania podczas okresu dojrzewania zwigksza si¢ od 8 do 10 cm
rocznie u dziewczat. Pdzniejszy okres dojrzewania u chtopcow (zwykle od 1 roku do 2 lat) wydtuza okres
wzrastania przed pokwitaniem. Wieksza amplituda u chtopcéw (3-5 cm wiecej niz wzrost zenski) powoduje
wzrost $redniej réznicy migdzy piciami o 12,5 cm. Ostateczny wzrost jest osiggany pod koniec okresu
dojrzewania, gdy zarastaja chrzastki wzrostowy w konczynach dolnych. Wiek rozpoczgcia dojrzewania jest
kluczowym wyznacznikiem wzrostu ostatecznego. Stopiefn dojrzewania i wiek wystepowania musza by¢
brane pod uwage, aby przeanalizowaé¢ podang wysoko$¢ i oszacowaé wzrost docelowy. Dojrzewanie
rozwija si¢ czesto wczesniej u dziewczat z nadwaga a poézniej u chtopcoéw niz u szczuplych rowiesnikow.
Wazrost docelowy (TH) mozna z grubsza oszacowa¢ na podstawie wzrostu rodzicow pod warunkiem, ze
nie réznig si¢ one o wiecej niz 20 cm (patrz tabela .

Tabela 1: Szacowanie wzrostu docelowego dziecka (TH, w cm):

TH dla dziewczat: (wzrost ojca + wzrost matki - 13)/2
TH dla chlopcéw: (wzrost matki + wzrost ojca + 13)/2

Niski wzrost §wiadczy o ograniczeniu wzrostu kosci. Przyczyn tego moze by¢ wiele: niedobor hormonow,
niedobory zywieniowe, nieprawidtowa reakcja ko$ci na czynniki wzrostu i leki. Wplyw indywidualnego
tla genetycznego polega na tym, ze istnieje wyjatkowa przyczyna lub niewielki czynnik przyczyniajac si¢
do niskiego wzrostu. Zwiazek migdzy otyloscig a niskim wzrostem jest paradoksem, ktory pokazuje, ze
spozycie energii nie jest jedynym niezbednym czynnikiem przyczyniajacym si¢ do odpowiedniego wzrostu.
W tym rozdziale zbadamy z klinicznego punktu widzenia przyczyny, ktéore moga laczy¢ nadmierne
spozycie energii i magazynowanie ttuszczu z niskim wzrostem.

Regulacja wzrostu: Hormony i interakcje zywieniowe

Wzrost zalezy od kilku hormonéw i stopnia odzywienia. Hormon wzrostu (GH) jest uwalniany przez
przedni plat przysadki w dyskretnych impulsach, ktére zwigkszaja si¢ w dziecinstwie do okresu
dojrzewania, pod kontrola podwzgoérzowego hormonu uwalniajagcego hormon wzrostu (GHRH),
oreksygenicznego hormonu uwalnianego przez zotadek (ghreliny) i insulinowego czynnika wzrostu 1
(IGF1). Dziatania GH i1 IGF1 sa wszechobecne. IGF1 wywiera silny negatywny wptyw na wydzielanie
GHRH. GH moze dziala¢ bezpos$rednio lub wymagac posrednictwa IGF1. Osiemdziesiat procent IGF1 jest
syntetyzowane w watrobie i zwigzane gltownie z bialkiem wigzacym IGF 3 (IGFBP3) i nietrwala
podjednostka kwasowrazliwg (ALS), ktére razem zwigkszaja jej stabilno$¢ i okres pottrwania. GH ma
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niewielkie bezposrednie dziatanie na ko$ci w przeciwienstwie do tego, co powoduje w mi¢$niach. Krazenie
IGF1 i lokalnie wydzielanego IGF1 przez dziatania endokrynne i para rynn¢ umozliwiaja dtugi wzrost
kosci. Dziatanie IGF1 na proliferacj¢ komorek odbywa si¢ za posrednictwem sygnatu kaskady transdukcji
po zwiazaniu si¢ GH i IGF z receptorami powierzchni komoérki. Hormony tarczycy, parathormon (PTH)
odgrywaja réwniez kluczowa role w procesie wzrostu i dojrzewania kosci. W konsekwencji niski wzrost
moze ujawnic¢ kilka defektow genetycznych.

GH nie tylko wplywa na wzrost liniowy. Stymuluje lipolize¢ i zapobiega lipogenezie i razem z IGF1
odgrywa kluczowa rolg w proliferacji, rdznicowaniu i starzeniu si¢ preadipocytow. Receptor insulinowy na
btonach komorki moze wiazaé IGF, ale z duzo mniejszym powinowactwem niz z insuling. Hormony
tarczycy maja wiele funkcji, w tym stymulacj¢ termogenezy, a tym samym wplywaja na wzrost
zapotrzebowania na energi¢ oraz stymulowanie wzrostu u dzieci.

GH i otylo§¢

U zdrowych os6b dorostych istnieje silna odwrotna zalezno$¢ pomigdzy ilosciag wydzielanego GH, trzewna
tkanka tluszczowg i ilo$cig ektopowego odkladania si¢ thuszczu, szczegdlnie w watrobie i mig$niach. U
0s0b otytych zaréwno spontaniczne jak i stymulowane wydzielinie GH jest uposledzone. Masa
wydzielanego GH na impuls jest zmniejszona, ale czgstotliwos¢ impulséw nie ulega zmianie. Utrata masy
ciata przywraca reaktywno$¢ GH. Dane dotyczace dzieci i mtodziez sa skape. Otyle nastolatki maja
zblizone stezenie IGF1 w surowicy na czczo i nizsze warto$ci wyj§ciowe, szczyt i obszar pod krzywa GH
(wyrazona w Log) niz ich szczuplejsi rowiesnicy ?_Stezenie IGF1, biatka wigzacego IGF 3 (IGFBP-3) byto
podobne w grupie 0s6b szczuptych w okresie przedpokwitanionym i oséb otylych, podczas gdy IGFBP-1
byt nizszy u dzieci otytych °. Sama insulina ma wiasciwosci stymulacji wzrostu. W konsekwencji dzieci
otyle maja tendencj¢ do wykazywania szybszego tempa wzrastania niz szczupli rowiesnicy do konca okresu
dojrzewania. Brak przejSciowego wzrostu szybkosci wzrastania, niski wzrost w polaczeniu z nadwagg lub
otyloscia i zmniejszona szybko$¢ wzrastania powinny przycigga¢ uwage, poniewaz moze to odzwierciedla¢
niedob6ér hormondéw lub nieprawidlowa reakcje na czynniki wzrostu. Dodatkowy, ale przejsciowy skok
wzrostu zwigzany z otytoscia rozpoczyna si¢ wraz z wystapieniem okresu pokwitania i zatrzymuje si¢ pod
jego koniec, gdy zarastaja nasady kostne.
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Rycina 1: Wzrost tempa wzrastania podczas rozwoju otylosci u dziewczynki.
Zwro¢ uwage na spadek szybkosci wzrostu wraz z dojrzewaniem pomimo rosngcej otytosci

Courbes de poids et taille selon 'age - Filles de 0 218 ans'
(e cl - éfe) e 270511693

Age: 150- Puids = 119.1 kp-Talle = 1585 cn- INC=4741

Taillle

Aoz (annees)

Niski wzrost zwigzany z otyto$cig powinien prowadzi¢ do podejrzen o wczesnie pojawiajacy si¢ blad
zywieniowy hamujacy prawidtowy wzrost, zaburzenia endokrynologiczne lub chorobe genetyczng
wptywajaca na kaskade hormonalng stymulujaca wzrost lub wydtuzong reakcje kosci.

Pézne konsekwencje wczesnego niedozywienia

Wydzielanie GH i IGF pozostaje pod kontrolg stopnia odzywienia. Niedozywienie w okresie ptodowym i
w ciggu pierwszych 2 lat zycia jest gtéwna determinanta zar6wno zahamowania wzrostu liniowego, jak i
pozniejszej otytosci i zwiazanych z nig powiklah. W grupie urugwajskich dzieci ponizej 5 lat ryzyko
nadwagi bylo 3 razy wigksze (OR: 2,4, 95% CI 1,6-3,5) u kartowatych noworodkéw, natomiast niskorostos¢
matek ponizej 1,5 m zwickszato ryzyko niskiej masy urodzeniowej, ale nie otytosci *. Cigza w okresie
dojrzewania, ktéra spowalnia i hamuje wzrost dziewczynki, zwigksza ryzyko slabego wyniku
okotoporodowego i jego pozniejszych konsekwencji . Badanie przeprowadzone w pieciu grupach
urodzeniowych w Ameryce Potludniowej, Filipinach i Poludniowej Afryce wykazato, ze wyzsza masa
urodzeniowa jest zwigzana z indeksem masy ciata (BMI) u dorostego wigkszym niz 25 kg / m* (OR 1,28,
95% CI 1,21-1,35) i zmniejszonym prawdopodobienstwem niskiego wzrostu dorostego (OR 0,49, 95% CI
0,44-0,54). Szybszy wzrost liniowy zwigksza prawdopodobienstwo wystapienia nadwagi w dziecinstwie
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(wiek 2 lata OR 1,24, 95% CI 1,17-1,31, wiek przedszkolny/wczesnoszkolny OB 1,12, 95% CI 1,06-1,18)
6

Niski wzrost, otylo$¢ i choroby przewodu pokarmowego

Otylo$¢ zwigzana z niskim wzrostem pokazuje, ze wymagania energetyczne sa wigcej niz pokryte. Nie
wyklucza to choréb przewodu pokarmowego zwigzanych ze ztym wchlanianiem makrosktadnikow, takich
jak celiakia. W niedawnym przegladzie opisano kilka przypadkoéw otylo$ci w momencie rozpoznania
celiakii. Zmniejszone tempo wzrostu, pomimo nadwagi lub otylo$ci, moze nadal by¢ czg$cia tego
niezbadanego do konca problemu. Najczesciej na te diagnoze naprowadzaty wystepujace nawracajace bole
brzucha i rodzinne przypadki celiakii. Nadwaga i otyto§¢ moga si¢ pogorszy¢, gdy tempo wzrostu zwigksza
si¢ u niektérych dzieci i mtodziezy po wprowadzeniu diety bezglutenowej . U niektorych dzieci i u
nastolatkéw nadwaga i otylo$¢ sa obecne w chwili rozpoznania chordb zapalnych jelit. Zmniejszone tempo
wzrostu i zaburzony wzrost koncowy sa kolejna konsekwencja tych choréb. Wedtug naszej wiedzy, ich
kombinacja nie zostala jeszcze zgloszona ®.

Pochodzenie hormonalne otylosci
Niedoczynno$¢ tarczycy

Historyczne formy niedoczynno$ci tarczycy powodowaly karlowato$¢ z cigzkim uposledzeniem
umystowym, hipotonig i zwigckszong akumulacjg tluszczu. Ogodlnoswiatowe kampanie suplementacji
jodowej pod patronatem Swiatowej Organizacji Zdrowia i badania przesiewowe u noworodkéw w kierunku
wrodzonej niedoczynnosci tarczycy w wielu krajach spowodowaty niemal catkowite zniknigcie tej glownej
postaci choroby. Wczesna suplementacja hormonalna powoduje w wigkszos$ci przypadkéow prawidlowy
wzorzec wzrostu. U starszych dzieci, zwlaszcza gdy wykracza si¢ poza diagnoze wieku 5 lat, wzrost i
nadmierny przyrost masy ciala naleza do najczgstszych nastgpstw niedoboru hormondéw tarczycy w
zwigzku z uposledzeniem umystowym °. Najczestsza przyczyna niedoczynnosci tarczycy u starszych dzieci
1 mtodziezy to limfocytowe zapalenie tarczycy Hashimoto, ktére zazwyczaj taczy si¢ z wolem, znacznie
zwigkszonym wydzielaniem TSH, niski poziomem fT4 i catkowitego T4 oraz obecnoscig przeciwciat
przeciwko tyreoperoksydazie (TPO) i przeciw tyreoglobulinie (TG).

Nastolatkowie z ciezka otyto$cia maja nieznacznie podwyzszone stezenie fT3, ktére nie powinno by¢
btednie interpretowane jako niedoczynno$¢ tarczycy, ale wynikajace ze zwigkszonej szybkosci
transformacji fT4 do T3 (zobacz odpowiedni rozdzial). Mozna réwniez zaobserwowaé tagodny wzrost
TSH, jednak otytos$ci nie mozna przypisa¢ tym umiarkowanym zaburzeniom, ktére zwykle ustepuja po
redukcji masy ciala i nie wymagaja hormonalnego leczenia .

Niedobér hormonu wzrostu

GH odgrywa kluczowg rol¢ we wzroscie i metabolizmie tkanki tluszczowej. Niedobory hormonu wzrostu
powoduja zatem zmniejszone tempo wzrostu, za to zwigzane sa z nadmiarem tkanki ttuszczowej, od
tagodnej nadwagi do otytosci.Niedobor GH i IGF obejmuje szeroki zakres diagnostyki, poniewaz kazdy
etap kaskady od syntezy hormonoéw i IGF do dziatania w komadrkach docelowych moze by¢ zaangazowany
"' Opisano w tym zakresie wiele zespotow od ciezkiej kartowatoséci do niskiego wzrostu. Wigkszos¢ z nich
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nie ma w ich klasycznej formie nadwagi lub otylosci. Jednak coraz czestsze wystgpowanie nadwagi i
otyloéci moze zmieni¢ obraz kliniczny. Brak wystarczajacej ilosci GH powoduje charakterystyczny wyglad
z otyloscia brzuszna, twarza o wygladzie cherubina i hipoplazja szczgki. Przed osiagnieciem wieku 2 lat
wzrost jest bardziej zalezny od IGF, takze niedobdr GH ma zazwyczaj niewielki wpltyw na wysokosci.

U dzieci w wieku od 6 do 11 lat, w czasie, gdy wzrost jest liniowy, niedobor GH powinien by¢
podejrzewany, gdy stezenie IGF1 w surowicy wynosi <100 ng / ml u dziecka w wieku od 6 do 11 lat: cigzki
niedob6r GH jest wtedy, gdy stezenie IGF1 w surowicy jest nizsze niz 30 ng / ml, znaczny miedzy 30 a 50
ng / ml, do potwierdzenia migdzy 50 a 100 ng / ml. Inne powigzane niedobory hormonalne podwzgoérza lub
przysadki musza zostaé wykryte.

W okresie dojrzewania, wystepujace opdznienie u dziewczynek (brak rozwoju piersi w wieku 12 lat, ciagte
dojrzewanie w wolnym tempie, brak miesiaczki w wieku 14,5 roku), wymaga podejrzenia o bardziej
ztozone zaburzenia podwzgorzowej osi przysadki. U chlopcow nadwaga czgsto wiaze si¢ z opoéznieniem
poczatkdw dojrzewania. Jednak u obu plci nalezy wykona¢ rezonans magnetyczny, aby wykluczy¢ guz linii
srodkowej mozgu, gltéwnie czaszkogardlaka. Inne odkrycia obejmuja nieprawidlowa lub ektopowsa
przysadke lub powigkszenie szypuly przysadki, odkrycia wymagajace starannego badania
przeprowadzonego przez doéwiadczone zespoly '*'°. Fenotypy kliniczne zglaszane w odniesieniu do
nieprawidtowych GHR, STATSS5b, IGF1, IGF-ALS i IGFI-R rzadko obejmuja otylo$¢. Precyzyjna
diagnoza i1 postgpowanie z takimi pacjentami polegaja na prostej wspoOlpracy miedzy zespolami
specjalistow w dziedzinie endokrynologii pediatrycznej i genetyki '"'*.

Rzekoma niedoczynnos$é przytarczyc

Rzekoma niedoczynnos$¢ przytarczyc (PHP) i dziedziczna osteodystrofia Albrighta (AHO) sa rzadkimi,
niejednorodnymi, pokrewnymi dziedzicznymi zaburzeniami ze skladowa genetyczng. Ich
rozpowszechnienie szacuje si¢ na 0,8 / 100 000. Defekty genetyczne prowadza do opornosci narzadow na
parathormon (PTH). Receptor PTH jest sprzgezony ze stymulujacym biatkiem G (Gs), tym samym
aktywujac tworzenie cAMP. To odkrycie pozwolilo na cz¢§ciowe wyja$nienie rozréznienia miedzy réznymi
podtypami zaburzenia i powigzaniem z innymi defektami hormonalnymi o tym samym Gs (TSH, GH).
Jednak u okoto 20 do 30% pacjentéw nieobecna jest mutacja GNAS, genu odpowiedzialnego za chorobe.
Epigenetyczne defekty i weczedniej niezidentyfikowane dezaktywujace mutacje genu zostaty rozpoznane.
Typowy fenotyp obejmuje otyto$¢, krotka krepa budowe, okragla twarz, krotki gruby kark, krétkie kosci
$rodrecza (szczegolnie czwarta i pigta). IQ zmniejsza si¢ w 50-70% przypadkoéw. Zaawansowanie wieku
kostnego kontrastuje z opdznieniem stwierdzonym w niedoborze GH. Zwapnienia w tkankach
podskérnych, nerkach i moézgu sa powszechne. Cechy biologiczne obejmuja wysoki poziom PTH, niski
poziom wapnia oraz hiperfosfatemi¢. Podawanie kalcytriolu i wapnia wymaga starannego prowadzenia. U
pacjentow z PHP typ Ia, gdzie mutacje sg dziedziczone od matki, wystepuje opornos$¢ na wiele hormonéw,
w tym PTH, TSH, FSH, LH i GHRH, ktore muszg by¢ regularnie oceniane i monitorowane. Dalsze badania
obejmujg takze monitorowanie masy ciata "°.

Zespol Cushinga lub zaburzenie metaboliczne wywolane otylo$cia?

Zespo6t Cushinga jest rzadka chorobg o czestosci okoto 5 dzieci na milion rocznie. Najczestsza przyczyng
endogennego zespotu Cushinga u dzieci jest nadprodukcja kortykotropiny (ACTH) w przysadce, zwana
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chorobg Cushinga. Choroba Cushinga, ktéra stanowi okolo 75% wszystkich przypadkéw zespotdéw
Cushinga u dzieci w wieku powyzej 7 lat wynika gléwnie z obecnosci mikrogruczolaka przysadki
mozgowej. U mtodszych dzieci, za dominujaca czg$¢ zespoldw Cushinga odpowiadajg nadnercza
(gruczolak, rak i obustronne mikro lub makroguzkowy rozrost). Najczesciej prezentowanym objawem jest
postepujacy przyrost masy ciata bez wzrostu wysoko$ci. Inne objawy obejmuja zaokraglenie twarzy,
nadci$nienie, hirsutyzm, op6znienie okresu dojrzewania lub brak miesigczki. Charakterystyczne objawy
skérne obejmuja czerwonosine rozstepy. Diagnoza jest trudna i polega na potwierdzeniu hiperkortyzolemii
i lokalizacji oraz charakteryzacji za pomoca obrazowania, w tym badan cewnikowania przez wysoko
wyspecjalizowane zespoty '.

Zespot Cushinga nalezy odrézni¢ od zwigkszonej odpowiedzi kortyzolu w otytosci prostej. Gdy poziomy
kortyzolu w osoczu wydaja si¢ prawidtowe, otyto$¢ brzuszna wigze sie ze zwickszonym wydalaniem z
moczem i zwigkszonym wskaznikiem produkcji kortyzolu. U os6b dorostych, lokalny poziom konwersji
kortyzonu do kortyzolu katalizowany przez dehydrogenaze 11B-hydroksylowa typu 1 (11 B-HSD1), ktora
ulega ekspresji w wielu tkankach i dziatanie 11B-HSD2 w tkance tluszczowej, wydaje si¢ glownie
wyjasnia¢ t¢ obserwacje. Poziomy kortyzolu wracaja do normy wraz z redukcja masy ciala (zobacz
odpowiedni rozdziaf)" .

Dysplazja szkieletowa

Wigkszo$¢ z 400 chorob dotyczacych szkieletu wymienionych w nozologii tych chordb ma w swoim
obrazie niski wzrost. Jednak lagodne formy sa rzadko diagnozowane, podczas gdy w niektorych
przypadkach leczenie rekombinowanym ludzkim GH (thGH) moze zwigkszy¢ ostateczng wysokos¢.
Zwiazek z otyloScig nie jest jeszcze, zgodnie z nasza wiedza, poddany przegladowi a czesto$¢
wystepowania zwiazku z nadwaga lub otytoscia nie jest znana. Lagodne formy nie sa rzadkie w jednostkach
otylosci. Rozpoznanie nalezy podejrzewaé podczas badania przedmiotowego, gdy wystepuje nadwaga
niezwigzana ze zwigkszonym tempem wzrostu u osoby z niskim wzrostem lub nizszym centylem wzrostu
niz przewidywany z wysoko$ci rodzicow. Na uwage zastuguje rowniez niski wzrost rodzicow. Nalezy
wykluczy¢ inne niedobory hormonalne lub niski wzrost spowodowany sposobem zywienia.

tagodne nieprawidtowo$ci szkieletowe sa czgsto wykrywane podczas badania przedmiotowego:
deformacja przedramienia Madelunga, dysproporcja konczyn (krotkie odcinki proksymalne) prowadza do
podejrzenia dyschondreosteozy Leriego i Weilla wynikajacej z heterozygotycznej wady SHOX (gen
niskiego wzrostu zawierajacy HomeobOX) znajdujacy si¢ w regionie pseudoautosomalnym chromosomu
X 1Y, ktory jest zidentyfikowane u 58 do 100% pacjentéw. Biatko SHOX jest wyrazane w ptytkach
wzrostowych. Haploinsufikacja genu SHOX zwigksza szybko$¢ roznicowania chondrocytow i stad
szybkos¢ fuzji ptytek wzrostowych. Dziewczgta z zespotem Turnera maja deformacje dyschondreostezy.

Badanie rodzicow powinno odnotowac¢ ich wilasny wzrost i wykry¢ nieprawidlowosci, ktore staja sie
bardziej widoczne pod koniec dziecinstwa i w okresie dojrzewania. Zdjecia rentgenowskie przedramion i
nadgarstkow powinny by¢ wykonywane u rodzicow i dzieci. Typowym obrazem jest ugigcie i skrocenie
kosci promieniowej, uwypuklenie glowy kosci tokciowej oraz doniowe i tokciowe odchylenie, prowadzace
do piramidalnej konfiguracji kos$ci nadgarstka. Niektorzy pacjenci korzystaja z leczenia hrGH. Podkresla
to, ze pacjenci z niskim wzrostem z lub bez otylo$ci wymagaja odpowiednich badan i leczenia przez
referencyjne o$rodki endokrynologii dzieciecej '*.
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Niektore rzadkie zespoly
Zesp6l Pradera Willego

Zespot Pradera Willego (PWS) jest rzadkim, ale cigzkim stanem, ktérym nalezy natychmiast podejrzewac,
gdy wystepuje duzego stopnia hipotonia u noworodka z wyraznymi trudno$ciami podczas karmienia w
pierwszych miesigcach Zzycia, krotki dlonie i stopy oraz inne nieprawidlowos$ci morfologiczne i
behawioralne (tabela 2). Diagnoza kliniczna powinno by¢ potwierdzone badaniami genetycznymi, ktore u
65 do 75% oso6b wykrywaja utrate alleli ojcowskich w regionie 15q11.2-13. Inne mechanizmy obejmuja
matczyna disomi¢ chromosomu 15 w 20 do 30% przypadkéw i mutacje centrum imprintingu
odojcowskiego regionu chromosomu 15 u 1-3% pacjentoéw. Badanie metylacji DNA zdiagnozuje 99% PWS
bez rozrdznienia migdzy klasami molekularnymi, ktére musza by¢ dalej badane. Niedobor GH wraz z
genitaliahipogenitalizm jest cecha PWS. Hipogonadyzm przejawiajacy si¢ u obu ptci powoduje niepetne i
op6znione dojrzewanie. Czy niedobor GH powinien by¢ leczony w tym wyjatkowy przypadku jest
przedmiotem dyskusji pomimo niedawnego zatwierdzenia przez FDA i EMA. Opieka i wsparcie
rodzicielskie oraz doradztwo poprawity wyniki u wielu pacjentow, ktorzy moga uniknaé otytosci .

Tabela 2: Zespo6l Pradera Willego (na podstawie )

Diagnoza kliniczna wymaga 5 punktow (co najmniej 4 gtownych) ponizej 3 roku zycia; 8 punktow (co
najmniej 5 glownych) w wieku 3 lat i starszych.

Zespo6l Pradera Willego
Czesto$¢ wystepowania: 1/10 000 -1/30 000
Kryteria diagnostyczne

Kryteria glowne (1 punkt kazdy) Kryteria mniejsze (1/2 punktu kazdy)
Noworodkowa/niemowleca hipotonia i staby Zmniejszenie ruchéw plodu i mata aktywnos¢
odruch ssania niemowlat

Problemy z karmieniem i brak rozwoju jako Typowe problemy behawioralne

niemowleta

Przyrost masy ciala w wieku 1-6 lat; otylo§¢; Bezdech senny

hiperfagia

Charakterystyczne dysmorficzne rysy twarzy Niski wzrost w rodzinie do 15 roku zycia
Matle narzady plciowe; opdéZnienie dojrzewania | Hipopigmentacja w rodzinie
i
niewydolnos$¢
Mata dlonie i stopy w stosunku do wzrostu
Waskie dlonie, prosta krawedz tokciowa
Esotropia, krotkowzrocznos¢
Gesta, lepka $lina
Defekty artykulacji mowy
Zbieranie skory
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.....

dojrzewania piciowego, niski wzrost i zwigzana z nim nadwaga lub otyto$¢.

Lekarze powinni uwaznie monitorowaé wzrost dzieci z nadwaga i otytoscia, tak jak to robia przypadku
szczuptych rowiesnikow i mie¢ swiadomo$¢ roznic, ktére nalezy zaobserwowac.

Zespol Bardeta-Biedla

Zespot Bardleta Biedla (BBS) jest zaburzeniem genetycznym, w ktérym funkcje rzgsek w komorkach
zostaja zaburzone. Sze$¢ gldéwnych cech jest cechg charakterystyczng zaburzenia: otyto$¢, zwyrodnienie
siatkdwki, hipogonadyzm, polidaktylia, dysfunkcja nerek i uposledzenie umyslowe. Moga wystepowaé
niewielkie cechy: zaburzenia neurologiczne, nieprawidlowos$ci czaszkowo-twarzowe, nieprawidtowosci
sercowo-naczyniowe, dysfunkcja watroby, anosmi, zaburzenie funkcji termosensorycznych i choroba
Hirschsprunga. Jego rozpowszechnienie waha si¢ od 1/160 000 w Europie Pdinocnej do 13 500 w
Kuwejcie. Zidentyfikowano czternascie réznych genow. W okoto 20% przypadkow wada genetyczna jest
wciaz nieznana. Odkrycie pokrywajacych si¢ genow z kilkoma innymi chorobami rzgsek pogtebia
zrozumienie tej grupy patologii i otytosci: biatka BBS wydaja si¢ odgrywac kluczowa role w metabolizmie
energetycznym, magazynowaniu thuszczu i regulacji apetytu »’.

Otylo$¢ i niski wzrost moga by¢ czescia dobrze scharakteryzowanych zespotdw, takich jak zespoty Turnera
u dziewczat, zespoty famliwego chromosomu X. Otylo$¢ jest rowniez czesta cechg kilku innych choréb z
niepelnosprawnos$cia intelektualng, ktorych przyczyna jest czgsto nieznana. Kilka stron internetowych
opisujacych rzadkie choroby sg pomocne w identyfikacji zespotdéw otytosci.

Idiopatyczny niski wzrost

Idiopatyczny niski wzrost oznacza, ze zadna przyczyna nie jest jeszcze udokumentowana (nie to, ze
przyczyna nie istnieje) w rodzinach, w ktérych dziecko zwykle ma przynajmniej jednego niskiego rodzica.
W niedawno opublikowanych pracach opisano tagodna dyzostoze Leri Weilla, niezdiagnozowana
nieprawidtowa ekspresje genetyczna osi GH. Poniewaz wykazano, ze podawanie rhGR poprawia
ostateczng wysoko$¢ u niektorych (ale nie wszystkich) pacjentéw, przeswietlenia nadgarstkow powinny
by¢ czesciej wykonywane, poniewaz dostarczajg informacji na temat wieku kostnego i morfologii kosci.
Pediatrzy zajmujacy si¢ otylosciag nie powinni wahac si¢ przed skorzystaniem z referencyjnych oddziatow
endokrynologii pediatrycznej w celu zapewnienia odpowiedniej diagnostyki i leczenia *'.

Niski wzrost lub brak zwigkszonego tempa wzrastania zwiazanego z otyto$ciag powinny zwroci¢ uwage
pediatréw i prowadzi¢ do doktadnego, uwaznego badania fizykalnego, a nastgpnie do wybranych badan w
specjalistycznych jednostkach endokrynologii dziecigce;.
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