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STRUMENTI PER LA VALUTAZIONE
DELLA CRESCITA !

< PARAMETRI AUXOLOGICI
% PERCENTILI

& STATURA PARENTALE

% VELOCITA DI CRESCITA
% SVILUPPO PUBERALE

% MATURAZIONE OSSEA

PARAMETRI AUXOLOGICI

&

STATURA

PESO (Rapporto P/A)
CIRCONFERENZA CRANICA

+ SPAN (APERTURA DELLE BRACCIA)
ALTEZZA SEDUTA

ALTEZZA SEDUTA/ALTEZZA

L

.
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o
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Principali’ Cause di Bassa Stafura

Varianti nermali

CONDIZIONI + Bassa statura familiare
NON + Ritardo costituzionale di crescita e sviluppo
| PATOLOGICHE |+ Ferme miste

+ Bassa statura Idiopatica
+ S6A
Patologie endocrine

CONDIZIOMI |- Deficit di 6H

PATOLOGICHE |+ Ipotireidismo

« Ipercortisclismo
+ Pseudoipopareatireidismo
* Rachitismo

Patologie non endocrine

«Displasie scheletriche e sindromi genetiche
*Malassorbimenti intestinali

*Malattie genetiche

-Malattie croniche

*Deprivazione affeftiva

Appraccio al Bambino con Bassa Statura

STORIA CLINICA

+ Peso e lunghezza alla nascita, modalita di
parto

Anamnesi personale (malattie, farmaci)
Ricostruzione della curva di crescita
Ricerca problemi psico-affettivi

Altezza dei genitori, tempi di maturazione
(menarca materno), familiarita per patologie

Approccio al Bambino con Bassa Statura

ESAME CLINICO

* Misurazione accurata della statura

- Valutazione rapporto peso/altezza
Valutazione della velocita di crescita
Valutazione dello sviluppo puberale
Valutaziorie dei segmenti corporei
Ricerca di dismorfismi

- Ricerca di problemi di organo o apparato

Ingquadramento del Bambino con Bassa Statura e
Aspetto Normale

VELOCITA' di

CRESCITA

4 4
M} Bassa statura  Sindrome

familiare genetica
E

o
WLSNEEEIT Y Ritardo costituzionale Malattia
di crescita sistemica
-
Ritardata

Rapporto P/A
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RAPPORTO PESO/ALTEZZA

Magrezza

Peso normale/obesita

2

]

"PROBABILT CAUSE NON

PROBABILI CAUSE _ ENDOCRINE
[ENDOCRINE Malattie S.N.C.
Deficit di GH Malattie metaboliche
Ipopituitarismo M. gastrointestinali
Ipotiroidismo Malattie epatiche

(.
6 anni
Bassa statura
= Nata a 39 w, Kg 2.900
* H madre em 156, men. 12a
= H padre em 167
= BG 15516 cm
Esame clinico:
= Hem 101 (+57)
= Pkg 16 (25°)

Pseudoipoparatiroidismo Cardiopatie « P/H 50°
Rucjerismp Blelnopatia * Genitali prepuberi
Sindrome di Cushing Pneumopatie \ /J

La storia auxologica:

EC 4a
Hem 90, P kg 14

EC 5a
H cm 95, P kg 15
v.crescita + 5 em/anno

EC 6a
Hem 101, P kg 16
v.crescita + 6 cm/anno

.
6 anni

\  Etd ossea: 5ae 9/1y

RIFLESSIONI

QO Ipotesi diagnostiche

O ZIndagini

Q Programma

Bassa statura familiare

Aspetto armonico

o o

g 85 B B

Obiettivita nella norma

Familiarita per bassa statura
Altezza adeguata al target genetico
Velocita di erescita normale

Eta ossea = eta cronologica

/ Marianna \\
6 anni e 6/12
Bassa statura

= Nata a 39 w, Kg 3.000

= Nessun problema di rilievo
= BG 15826 cm
= Cugina celiaca

Esame clinico:
= Hem 105 (<5°)
= Pkg 15.000 (<5°)

Yo /|
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/ Marianna \ RIFLESSIONI
6 anni e 6/12 R s = - -

Bassa statura
* Nata a 39 w, Kg 3.000
= Nessun problema di rilievo

= BG 15826 cm
= Cugina celiaca

O Ipotesi diagnostiche

O Indagini
Esame clinico:

= Hecm 105 (<5°)

= Pkg15.000 (<5°)

Eta 0ssea 4 2/12.5 ann (4.5)
\\ anni _/ |

O Programma

Marianna
| 6 anni e 6/12 | /

L /6 anni

INDAGINT DT LABORATORIO Bassa statura =

* Nata a 38 w, Kg 2.700

= Emocromo,VES, indici di funzionalita d'organo, = H madre ¢cm 163, men. 11a :

indici nutrizionali, immunoglobuline: nella norma * H padre cm 176

* BG 16316 cm =

=Profilo tiroideo: nella norma el :

Esame clinico: :

s I6F-I: normale = Hem 101 (<5°) -

= Screening celiachia: anticorpi anti- . ::/:9 ;:. (28%) N
transglutaninasi 11

\ * Genitali prepuberi ==

T\ i RIFLESSIONI
6 anni e _

La storia auxologica:

b k| O Ipotesi diagnostiche
EC 4a paw gﬁ-’- ! P 9
Hem 93, P kg 14 s ,3/,{;
EC 5a tH

O Indagini

3

Hem 97, P kg 15
v.crescita + 4 cm/anno

[

EC 6a
Hem 101, P kg 16
v.crescita + 4 cm/anno

kEh‘: ossea: 5 ae 9/12}

O Programma

R IIE I T TN




Maria
6 anni

= I6F-I: normale

= Cariotipo 45X/46XX

= Screening celiachia: negativo

= Profilo tiroideo: nella norma

- INDAGINI DI LABORATORIO

= Emocromo, VES,indici di funzionalita d'organo,
indici nutrizionali, immunoglobuline: nella norma

< 1: 2000 nate vive

“* Cariotipo 45, X,

4 Bassa statura (95-100%)
£ Disgenesia gonadica (80-90%)
4 Ancmalie cutanee (60-80%)
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Sindrome di Turner

Mosaicisma: 45,X/46XX, 45,X/4T, XXX, X/XY,
Anomalie strutturali: i(Xq), r(X), del(X)

Lolaids Lig 2

i S
nevi itici, , ung

& Anomalie somatiche (60-70%)

& Anomalie viscerali (50-60%)

Iper

basse impiante orecchie, palato ogivale,
pterygium colli, gomito valgo, torace a corazza

cuore, grossi vasi, rene e vie urinarie

Bassa statura

= Nato a 39 w, Kg 3.000

= H madre cm 158,
menarca 12 anni

= H padre cm 167

s B6 169%6 cm

* Hem 104 (<3ct)

« P kg 17.200 (3-10 ct)
= P/H 50° ct

» Peluria pubica PH 1

= Testicoli 2 ml

/ Alberto: 1\
6 anni e 6/12

: Pene cm 5.0 / .

" Alberfo

6 anni e 6/12

La storia auxologica:

A 5 anni
Hem 99.5 - P kg 16

A 6 anni

Hem 1025 - P kg 17
Etd ossea 4 anni
v.crescita 3cm/anno

Ab6ab/12
Hem 104 - P kg 17.2
\tcr-esci'ra 1.5cm/6bmesi

( Alberto ;
6 anni e 6/12 N eS

La storia auxologica:

A 5 anni
Hcm 99.5 - P kg 16

A 6 anni

Hcm 102.5 - P kg 17
Etd ossea 4 anni
v.crescita 3cm/anno

A6ab/12 :
Hem 104- Pkgt7.2 ||

WERGHT VELOTIRY

.f L. S LT

j

v.crescita 1.5em/ 6rn:z? '

e RIFLESSIONI

O Ipotesi diagnostiche

O Indagini

Q Programma
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Quando sospettare un deficit di GH
5 . . VES, PCR, Emocromo Anemia, infezioni, m.infiammatorie
The evaluation for GHD in a short child, where Creatininenis, cletrolit Bliosdial esall
short stafure is defined as a height more than 2 Ca, P, ALP Disordini calcio/fosforo
sd below the population mean, should not be Sideremia, ferritina,albumina  Malassorbimento
kg | . EAB, es. urine (0-2 anni) Acidesi renale tubulare
initiated until other causes of growth failure, TGasi (TgA totall) Celiachia
such as hypothyroidism, chronic systemic disease, TSH, FT4 Ipotiroidismo
Turner syndrome, or skeletal disorder, have been ol Deficss e
‘ y Calprotectina fecale MICI

considered and approprln'rely excluded. Test del sudore Fibrosi cistica

Conaiasis Bt Riswaroh Soilaty; TORRIN 2000 Cariotipo (nelle femmine) S. Turner

Alberto .
B RIFLESSTONT
INDAGINI DI LABORATORIO O Ipotesi diagnostiche

s Efn?cmma,VEs,lr!d|cl di funzl?nalitﬁ d'organo, O Indagini
indici nutrizionali, immunoglobuline: nella norma
= Screening celiachia: negativo

Q Programma
= Profilo tiroideo: nella norma

« I6F-I: 70 ng/ml (vn 255+130 ng/ml)

DIAGNOSI DEFICIT DI GH Clinical Hystory
El idi 5
The diagnosis of GH deficiency (EHD) in ém‘em i
childhood is a multistep process involving: > In epoca neonatale:
ipoglicemia
- Clinical hystory ittero prolungato
micropene
- Clinical examination with detailed auxology traumi da parto
- Biochemical testing > in_etd successive:
. Dibiiteny iksstn irradiazione cranica
¥ TN traumi cerebrali o infezioni del SNC
- Genetics anomalie della linea mediana
Alatzoglos KS, Webb EA, Le Tissier P & Dattani MT. Endocrine Review 2014 familiarita per GHD o MPHD
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Clinical Examination

Neonato:
* ittero protratto

* micropene

Eta successive:

= bassa statura armonica

= aspetto infantile

= fronte ampia e bombata

= facies a bambola

* naso a sella

= yoce acuta

= capellli sottili e sparsi

= ritardo dentizione

= aumento del grasso sottocutaneo

AUXOLOGY

> Grave bassa statura, definita come altezza <-3
DS dalla media

> Altezza <-1.5 DS rispetto all'altezza parentale
> Altezza <-2 DS e velocita di crescita <-1 DS

dalla media per 1 anno, o una riduzione di 0.5 DS
in altezza in 1 anno (dopo i 2 anni di eta)

» In assenza di bassa statura, una velocita di
crescita <-2 DS per 1 anno o <-1.5 DS per 2 anni

6EH research Society, JCEAM 2000

Biochemical Testing

Stimelo bose Picco GH (min)  Effeffi
collaterali
ITT 0.05-0.1U/kg e.v. belo 30-60  ipeglicemia severa
Clonidina 0.15 mg/m?os 60 ipotensione
Arginina (ev)  05g/kg e.v. in 30 min 30-60  vomito, nausea,
(max 30g) ipoglicemia
Glucagone 0.03 mg/kg (mox Img)i.m. 120-180 ipoglicemia
GHRH (ev) Tor 2 mcg 15-30 flushing
L-Dopa (os) 128 mg «15 kg 30-120 nauseg, vomite,
250mg 15-35 kg cefalea
500 mg »35 kg

Richmond EJ & Rogel AD, Pitultary 2008

Problemi relativi ai test di stimolo

* Non fisiologici

+ Cut off arbitrario

Variabilitd della risposta in relazione al tipo
di dosaggio del 6H  (Elisa,RIA IRMA, IFA, .)

* Scarsa riproducibilita
+ Variabilita della risposta legata a etd e peso

- Variabilita della risposta legata alla puberta
(steroidi sessuali)

Secrezione delle 12 ore notturne va effettuata in caso di sospette
disfunzione neurosecretoria (normale secrezione di GH con bassa IGF-1).
Poco frequente (in caso di irradiazione cranica)

Dosaggio dell’ IGF-1 i

+ Riflette la secrezione di GH

LR
=Y

- Stabile nel corso della giornata i I

* Maggiore riproducibilita )
é-

+ Valori normali rendono i
improbabile la diagnosi di GHD -, '

+ Variabilitd dei risultati in base -
ad etd sesso,stadio puberale, ™ e
stato nutrizionale, malattie croniche” * *

DIAGNOST DI DEFICIT DI GH

GH <8 ng/ml in
risposta a 2 test
di stimolo
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030014 GRATSETEIA UITICIALE DELLA JSrL 3 A TIALINGA Serw govaraie n 454
NOTA 33
Etd avoiutiva
bassa stalura da deficit ¢l GH definito dal seguent clinizs gici o di

. Parametr] clinico — suxologiei;
ajslatura 308
oppute
bj statura 52 DS @ velocita di erescita’anno <-1,0 DS per ota @ te330 vaiutata b dlstanza di glmeno
§ mesi o una riduzione detla statura ¢l 0.5 DS/anne nal bamtini di 6ta suparicre a dus anni,

oppure

&) Statura inforiore 2 -1.5 DS rispetto al targat genatico ¢ velociia o creschia/anno s-2 D5 0 = 1.3
DS dopo 2 annl consaculivi.

&) valocita di crosctaianna €2 DS o <-1.5 US dopo 2 anni conseculvi. anche in gssenza di bassa
statura @ dopo aver escluso aitre formie Morbose come causa del deficit & crescita: nei prml 2 onal
o vita, sara fare i alia prog cela velacia di crescila (lo
[etieratura non fornisca & riguardo cati definitivi in tarmini di DS

oppure
\ TR T € W Il 2 Wvelis neune:

) p If g
associate a

il. Barametr dl Iaboratorio:

2} risposta dl GH <& pg/L a due test farmacsicgicl esegulti in giomi different
b) risposta di GH <20 pg'L nel caso il tes! implogate sia GHRH + arginina

Francesca
12 ahni 10/12
Bassa statura
» Nato a 39 w, Kg 3.100
» H madre em 152
menarcal2a - 4
= H padre ¢m 168 (
= B6 166.5%6 cm

= Hcm 136 (<3ct)

= P kg 42.8 (50-75 ct)
= P/H »95° ct

= Peluria pubica PH 1

= Testicoli 2 ml

\-\Pe.ne cm 6.0 /

HLGHTANEGHT

Francesco \
12 anni 10/12

La storia guxologica: 'I

EC 10a 10/12 " £l
cm 128.2, kg 33.7 :

EC 11a 10/12
cm 132.6, kg 37.6
v.crescita +4.4 cm/anno

EC 12a 10/12 o
Hem 137.5
v.crescita +3.4 cm/anno

\ET& ossea: 11 anni /

| RIFLESSIONI

O Ipotesi diagnostiche
0 Indagini

Q Programma

Francesco
12 anni 10/12

INDAGINI DI LABORATORIO

= Emocromo, VES, indici di funzionalita d'organo,
indici nutrizionali, immunoglobuline: nella norma

= Screening celiachia: negativo
= Profilo tircideo: nella norma

= IGF-I: 180 ng/ml (vn 255+130 ng/ml)

| Ritardo Costituzionale di Crescita e Puberta
* Bassa statura armonica

= Ritardo puberale

= Anamesi familiare positiva per ritardo puberale

« Etd ossea ritardata (~2anni),pari all'etd staturale

= Velocitd di crescita in genere normale

* Assenza di patologie sistemiche, endocrine,
genetiche , ecc.

= Inizie della pubertda al raggiungimento dell’etd ossea
puberogena e successivamente normale progressione

= Prognosi benigna

+ Variante normale del “tempo” di crescita e pubertd
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T Giulia 5 anni e 4/12:

tlicmsleb g - =iy Giunge alla nostra osservazione per:

o TELARCA PREMATURO

o A < Anamnesi familiare:

Menarca materno 12 anni.Tempi di sviluppo
.o del padre nella norma.

i ; *» Anamnesi personale:

Nulla da segnalare fino alla comparsa di
turgore mammario bilaterale da circa 3-4
settimane.

PUBERTA'

TR
- Etd cronologica: 5 a. 4/12 & . . .
. s 1=l & Hj Periodo dello sviluppo caratterizzato
- Peso: 26 Kg (>97°¢ct) T g
. Altezza: 119 em (397°¢t) VP dalla comparsa e dalla normale
: Y f 5 » " )
“P/A 95°ct f:'_‘#,ﬁ’ Wimr progressione dei caratteri sessuali
-TG: 163 + 6 em (10-75%t) | .'_",-f’ 7 F secondari, relativi al sesso genetico,
-E.O: bottoncine mammario (82) [~ - [ che conduce alla formazione di un
a sin., B1 a dx (adipomastia) [l ' individuo adulte capace di riprodursi

Phi,ascelle -/-

PUBERTA

ADRENARCA

Processo maturativo dei surreni, in genere inizia tra

. " 6-8 anni, caratterizzato dall'aumento degli steroidi
Caratterizzata da: se‘?suali a valori superiori a quelli pr-epubei-lg in maschi
e femmine

- Deidroepiandrosterone (DHEA & DHEA-S)
* Androstenedione

9 10 11 1g

etd (anni)
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CAMBIAMENTI ORMONALI CAMBIAMENTLI CLINICI

GONADARCA Totulalm

Processo associato all'aumento della ampiezza e :

della frequenza dei pulse ipotalamici di GnRH Ipofisi

Gonadotropin Releasing Hormone (GnRH) W 11 ~.
Ovaio Surrene Testicoli

IEJ,W | e J:::
L e | |

LFemmine—J I— Maschi _l........‘.....,.....i

PRIMI SEGNI DI PUBERTA' )‘ * h
' o\ i Pre-pubere
R— TR ]
Comparsa del bottone mammario (Telarca) oot ,
. 5 k %\ §hm Aumento mammella+papilla
: . “  con contorni “"non” separati
NEL MASCHIO: | ; )\ _
Ingrandimento del volume testicolare (>4 ml) ) k i Areola e papilla diventano
con aumento di pigmentazione e rugosita dello : : ol
scroto B i } e iR =
¥ ﬁ, LL é" £% Protrusione del solo
AT i | |/ capezzolo

Sviluppo Peluria Pubica Sviluppo dei genitali nel maschio

Pochi Ji, lunghi lisci e chiari alla
I base d¢| pene o delle grandi labbra

Aumento dimensioni scrofo e testicoli,
iniziale pigmentazione scroto

. PR | Peli pi scuri e arricciati
Aumento pene, specie in lunghezza
k ) ) Aumento testicoli + scroto
—o Peli di- aspetto ‘“adulte" ma
distribyiti ancora su una superficie

Aumento testicoli, pene scrofo

meno pmpia rispetto ai soggetti
adulti

Peli adllti per qualitd e quantita

g' E Genitali di forma e dimensioni adulte
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Comparsa ed evoluzione dei segni puberali
nella femmina

cm/anno

Picco \re{ocﬂé ™
T o] 6T
e
Menarca 5 } 12.7

44

Peluria pubica 3 -
2 <

|
Mammella 1 I

Comparsa ed evoluzione dei segni puberali nel
maschio

cm/enno

i)

Picco velocitd &
di crescita

Peluria pubica

Genitali

LT

Vol testicoli >4 mi1 |

™1

9 10 11 12 13 14 15 16 17 18

PATOLOGIE DELLA PUBERTA’

PUBERTA' PRECOCE

Nella femmina
sBottone mammario prima degli 8 anni/menarca prima
dei 9 anni

Nel maschio
=|ngrandimento testicoli prima dei 9 anni.

PUBERTA' RITARDATA

Nella femmina
=No bottone mammario a 13 anni/menarca a 15 anni

Nel maschio

=No ingrandimento testicoli a 14 anni

Classificazione della Puberta Precoce

~ Puberta precoce centrale (PPC)

prematura attivazione dell'asse ipotalamo-ipofisi-
gonndi (&nRH-dipendente

.Inctdenzn- 1:5000-1:10000 . q

F/M: 4:1-2011 | / g-
-

» a f’ 4
MMMM 4&‘_
(6nRH-indipendente)

| s | |
L“\"\ﬁ@:ﬂ

Arresto o alterata progressione dello sviluppo puberale o
mancato completamento entro § anni dai primi segni puberali
— |

Classificazione della Puberta Precoce

» Puberta precoce centrale (PPC)

prematura attivazione dell'asse ipotalamo-ipofisi-
gonadl (GnRH d:pendenfu

| Incidenza: 1:5000-1: 10000
|F1M 4:1- 201

eudo a oce
(6nRH-indipendente)

iacongenitadel surrens

o) Tulnore ‘surrenalici steroido!
5 enti
2\ ‘Somministrozione esegena di orman
suali

Classificazione della Puberta Precoce

» Puberta precoce centrale (PPC)

prematura attivazione dell'asse ipotalamo-ipofisi-
gonadi (6nRH-dipendente

Incidenza: 1:5000-1:10000

/M an-200 |

» Pseudopubertd precoce
(6nRH-indipendente)

Femminilizzante

* Telarca prematuro (2)
* Meriarca prematura isolato

~ Varianti della pubertd

Forme parziali o incomplete RUAEELS
- Pubarca prematuro

10
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Idiopatica: 90% F e 30-50% M

CAUSE DI PUBERTA PRECOCE CENTRALE

| LESTONI SNC CONGENITE
*Amartoma Lpotalamico
!'Cisti Aracneidea | germinema, pinealoma,
| *Idrocefale | croniofaringioma, ecc
sNF1 *Trauma Cranico
*Scerosi Tuberosa sInfezioni Perinatali

[acqursiTe ' ;
| *Tumeori :glioma,astrocitoma,

Mechanisms of action of the genetic factors invelved in the control
of puberty onset

[T éwwin
L e, ™
L o mE ek womg
s TR
Urkmoannroren @“_‘_
1 ,ul

*Displasia Setto-ottica | *Asfissia
=Malformazicne Chiari II R — —
| *Mielomeningocele AE.'I'RO'
*Disregolatori endocrini Pubertal development and reguiation|
*Adozioni internazionali o Puta Abrrw, Ursialt alg e
Laran Dalern bt and GGk,
Latronico of o, Lancet Diabetes Endocnnal 2016 L -
N Emgl § Mo ]OOR NN 2R4G.TT,
{ jl| S APPROCCIO DIAGNOSTICO
Mrecocks Puberty
* L — ESAME CLINICO:
T — " Forrn of Precacmu Pulrrty e G - Valutazione auxclogica
Crdanca Pragrenas Central Petociou Puberiy Hangragriaas Precooin Fubely + Definizione delle SVI'U‘FP{! PLbGI"ﬂlE
St

-

Sanchiohadd sddait b ght npirviral Wik o gt fight range
Utirins devabopment
Pediad LA 00N Wean Wttenine ko ~£5d o ek + 1 e, e
iapred iy, prabisvatris Sahnrmeng (mreks
e latn ha)
Hornane bvels

Tutradssd Usn by emean s sble wctiadod beved mith scbrane. | bl noll et bl o0 o e 103 T

U+ prad aher Gudivd e thee sk
o Cnib A digimesd

rpers bt e geber ol firpe

ANAMMEST:

- Menarca materno, Eta di sviluppe del padre, Bersaglio familiare

- Epoca di comparsa dei primi segni puberali

+ Velocita di progressione

* Velocita di crescita

- Presenza di altri segni di pubertd (acne, pelle grassa, sudoraziene
acre, erezioni, eiaculazioni notturne nel maschi e leucorrea e
mestruazioni nelle femmine)

APPROCCIO DIAGNOSTICO

INDASINI:
* RX polsc e mano sin. per etd ossea

= Ecografia pelvica
dimensioni di utero e ovaie ed esclusione di masse ovariche

» Ecografia testicolare
dimensioni testicoli (orchidometro) ed esclusione di masse testicolari

APPROCCIO DIAGNOSTICO

INDAGIMI:
* RX polso e mano sin, per eta ossea

* Ecografia pelvica
dimensioni di utero ¢ ovaie ed esclusione di masse ovariche

* Ecografin testicolare
dimensioni testicoli (erchidemetro) ed esclusione di masse testicolari

= Test di stimolazione con EnRH
Piceo di LH superiore a 5 U/L
Picco di LH»picce FSH

* Testosterone/Estradiolo, 17-OHP, Androstenedione, DHEA-S,
FT4-TSH

= Dosaggie markers tumorali:
HC6, nl-fetoproteina (tumare testicolare)
CEA, CA-125, CA-19.9 (tumeri ovarici)

11
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- Etd cronologica: 5 a. 4/12 Y ‘{
+Peso: 26 Kg (»95°ct) 5 ¢
- Altezza: 119 cm (>95°ct) p A diite
-PIA 95%ct 7

-T6: 163 + 6 em (10-75°ct) 7
-E.O: bottoncino mammario (82) | ¢ =

\
P A, W

a sin., Bl a dx (adipomastia)

Phl,ascelle -/-

QUALI INDAGINI?

= Rx polso e mano sin per eta ossea

= Eco pelvi con dimensioni di utero e ovaie

- Eta cronologica: 5 a. 4/12
* Peso: 26 Kg (>95°ct)

+ Altezza: 119 cm (>95°¢t) =T
P/A 95°ct

+TG: 163 + 6 cm (10-75%¢t)

+ E.O: bottoncino mammario (B2)

it oy

a sin., B1 a dx (adipomastia) ' - P
Ph1 ascelle -/- :

DIAGNOSI DIFFERENZIALE

TELARCA PREMATURO
ISOLATO

PUBERTA' PRECOCE

= Velocita di crescita nl

+Etd ossea: 7 anni (EC 5 a 4/12)

+Eco pelvi: DL utero 28 mm

- Altezza superiore al TG

. ttone mammario se
Bottone mammario senza (sovrappeso?)

altri segni di puberta
+ Eta ossea avanzata
(sovrappeso?)

Utero prepubere all'eco
pelvi

RELAZIONE TRA BMI E COMPARSA DEL B2

N1 a0 w0 an 1074 1122 650/ 310

feyealdn Teg it Byl Weyesths

Age group

La media del BMI z score & significativamente maggicre nelle bambine
con iniziale sviluppe puberale (Tanner 2) rispetto a quelle prepuberi
(Tanner 1).

Keplowitz P, Pediotrics 2001

COSA FACCIAMO?
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Sparisce per un po’ e torna a controllo dopo
poco pit di 1 anno

+EC: 6 anni e 7/12
+ Peso: 30,700 Kg (»95°ct)
+ Altezza: 128,7 cm (»95%t)

+ V€ 2,7 cm in 4 mesi pari a

8.1 em/anno (>95°¢ct)

- Eta ossea: 9 anni

- Eco pelvi: DL utero 38.9 mm
+E.Q: B2 bilaterale, P1-2,

[rre. G

COME PROCEDERE ?

LHRH test:

Vi
TO | T10 | T20 /T30 \T60 | T90| T120
FSH (muU/ml) 0.8 | 10| 50 [100 |80 [68] 42
LH (mU/ml) (1o [15] 60 \t20f100[81] 3.3
Estradiol.(pa/ml) 20 INOA 40

ascelle +/+

PUBERTA' PRECOCE VERA DA ATTIVAZIONE
DELL'ASSE IPOTALAMO-IPOFISARIO

Terapia della Puberta Precoce Centrale

CRITERI PER IL TRATTAMENTO CON
GNRHa

Name Avallable doses* Dosing route
Triptarelin | <20kg: 1.87mg Subcutanaous
) 20-30kg: 2.50mg miection = 4 =
>30kg: 3.75m, 1. Pubertd precoce ad esordio < 6 anni
P Lhi = . s
2D ¥ jecton Discutibile la terapia tra 7 e 8 anni
Leuprorelink~ <20kg: 1.87mg Subcutaneous
acelato 20-30kg: 2.50mg injection | ; 3 a
>30Kg: 3.75mg Intramuscular 2, Compromissione dell'altezza finale (PAH <T& o <3°ct)
7.5 injeetion 5 , G
lf‘g’;"ﬁm 3monthly e Rapida progressione del quadro clinico
22.50mg 3-menthly
30.0mg 3-maonthly
Gosareln |36 St chtnadS 3. Sviluppo puberale non accettato dalla paziente
d0:8 g paniy implant Turbe comportamentali, immaturita, difficolta di
Buserelin B6.3mg 2-monthly Subcutaneous . . .
5.45me 3monthly implant relazione con i compagni
Histrelin 50 mg yaarly Subcutangous
implant

ALTRE INDAGINI ?

In caso di Puberta Precoce Centrale:
RMN encefalo per escludere cause neurogene
(amartoma ipotalamico, glioma ottico,

astrocitoma, pinealoma, ...)

UALBERTO

= EC14a6/12 |
« Hcm 150 (<3° ct) '
= P kg 50 (25-50° ct)
= Peluria pubica PH1
= Testicoli 2ml

= Pene cm 6.0

13
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ALBERTO

EC 14a 6/12 ]

I =
F H madre cm 155, menarca 14 anni
H padre cm 168, bersaglio genetico
| 16846 cm
Sorella affetta da ipotiroidismo
congenito, Cugina affetta da celiachia

Anamnesi personale:
Nato a termine, parto spontaneo, Kg
3,250, Mulla di significativo nella storia

clinica

Pene cm 6.0

Nella femmina

dei 9 anni
Nel maschio

Nella femmina

Nel maschio

PATOLOGIE DELLA PUBERTA’

=Bottone mammario prima degli 8 anni/menarca prima

sIngrandimento testicoli prima dei 9 anni
PUBERTA’ RITARDATA

«No bottone mammario a 13 annil/menarca a 15 anni

=No ingrandimento testicoli a 14 anni

Arresto o alterata progressione dello sviluppo puberale o
mancato completamento entro 5 anni dai primi segni puberali

IPOTESI DIAGNOSTICHE

% Ipogonadismo ipogonadotropo

% Ipogonadismo ipergonadotropo

4 Ritardo costituzionale di crescita e
puberta

# Celiachia

% Ipotiroidismo acquisito :

GCAUSE PERMANENTI DI RITARDO PUBERALE

|

IPOGONADISMO IPOGONADOTROPO
Congenito/ldiopatico

Ipogonadismo con anofipoosmia (SK) o normoosmico

setto-ottica,olof falia)

Anomalie del SNC (disg

Sindromi (Prader-Willi, Laurence-Moon-Bied|, CHARGE, ...)

Secondario a infezioni, neoplasie, irradiazione, traumi...

|IPOGONADISMO IPERGONADOTROPO
ndrome di Turner/Klinefelter

|

Disgenesia gonadica pura/ Anorchia congenita

Deficit di sintesi di testosteronelinsensibilita periterica

Sindrome dell’ovaio resistente

Insufficienza ovarica autoimmune

Secondario a infezioni, neoplasie, traumi, irradiazione...

CAUSE TRANSITORIE DI RITARDO PUBERALE
’Ritardo costituzionale di crescita e puberta

SECONDARIE

IPOGONADISMO IPOGONADOTROPO FUNZIONALE
Malattie sistemiche FC,MICI, Celiachia, ARG,IRC,
croniche Cardiopatie,Ins.epatica cronica,
anemia/emoglobinopatie

DM, Ipotiroidismo, IperPRL,

Endocrinopatie
Deficit di GH, Ipercortisolismo

scompensate

Malnutrizione

Esercizio fisico intensivo

Stress emotivo

MASCHI

CAUSE DI RITARDO PUBERALE

B CDGP
FHH

© Hypo H
Hyper H

FEMMINE

Sedimeyer el al, J Ciin Endocrinal Motab 2002
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ANAMNES

< Familiarita per ritardo puberale (menarca madrefsorelle; puberta
nel padre/fratelli)

+ Valutazione della curva di crescita e target genetico
< Presenza di malattie croniche concomitanti
+Stile di vita (esercizio fisico, stato nutrizionale, stress psicologico]

ESAME CLINICO

“Parametri auxologici

“+Proporzioni corporee

“+Presenza di dismorfismi

“+Valutazione puberale

#+Criptorchidismo, micropene, ginecomastia
“+Segni clinici di malattie endocrine/sistemiche
“+Olfatto

29/10/2019
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