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Magasnovés

197

- Cé| magassdq:

50

Apa + Anya - 6,5cm
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Testmagassdg: a kornak és nemnek megfeleléen 97 percentil felett

Testmagassdg: a sziiléi prediktiv testmagassdg felett két percentilis csatornd

Novekedési iitem: egy év alatt két percentilis csatornat I€p dat

Eletkornak és nemnek megfelel testm

Testmagassdg sziil6i predikti

élatkor (év)

Novekedési {

2 3 4 5 [ 7 8 9 1w " 12 13 14 15 16 17 18

A testmagassdg referencia-percentilisei
2-18 éves korig (lednyok)

: etnikai eredet (megfeleld tdbldazat, percentilis gorbe haszndlata)
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Magasnovés kivizsgdldsdnak algoritmusa

Normadlis kiilsé megjelenés

rdnytalan
testalkat
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Ardnyos/Proporciondlt testalkatd magasnovéssel jaro szindromak

Szindroma Prenatalis
talnovekedés

Sotos Igen Macrocephalia, kiemelkedé homlgkss 1716 L vagasu szemek,
| enyhe hipertelorizmu

Weaver Igen Macrocephalia, széles ilel ertelorizmus, hypotonia, laza
Y, bor, kiemelked@eszélé

i/agile X Nem 1 ssfikeskenyia , exibilis ujjak, hypotonia és

oglossia, rovid és széles kezek és labak

okkel, ujsziilottkori hypoglym

Simpson-Golabi- \ Igen

Behmel
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Ardnytalan/diszproporciondlt testalkatd magasnovéssel jaréd szindréomdk

Szindroma Prenatalis
tulnovekedés

Marfan Nem Laza iziiletek, hosszu végtagok keskeny kez jjak. Sziv- és szemészeti

_Homocisztinaria Nem hromboemboliara.

Klinefelter Nem

Beckwith-Wiedemann Igen

/
Triple X

Proteus

1girl in 1,000 has
syndrome.
Normal in appearance

Lower than average
language skills, poor
memory for recent
events
Development of external
sex organ normal
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Dolichocephaly and

malar hypoplasia
Arachnodactyly / A
LTS
et, hogy Marfan
¥ dja van?

Arm Span/Height Re elbow

Ratio: 1.08 xte

(Normal: <1.05)
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Marfan-szindroma

In the absence of family history:

1) Ao (Z 22) AND EL=MFS

3) A0 (Z 22) ANGBYst (>7 pts)=MFS
4) known Ao=MFS

§2) A0 (Z 22) AND FBN1=MFS
Csontok, iziiletek, izmok: E
- magas, vékony alkat, hosszd labak, karok és ujjak (arachnodactylia)
- scoliosis (gerincferdiilés)
- kidllé vagy bemélyedd szegycsont
- hajlékony iziiletek, lddtalp
- izmok fejletlensége fdleg a végtagokon
- laza cutis

R above 20 years old, >3 below 20 years) + FH of MFS=MFS

diameter at the sinuses of Valsalva above indicated Z-score or aortic root

PECtion; EL = ectopia lentis; ELS = ectopia lentis syndrome; FBN1 = fibrillin-1 mutation,
H = family history; MASS = mitral valve prolapse, borderline (Z <2) aortic root dilatation,

striae, skeletal findings phenotype; MFS = Marfan syndrome; MVPS = mitral valve prolapse
syndrome; Syst = systemic score; Z = Z-score. Source: Loeys et al., 2010." Reproduced with
permission from BMJ Publishing Group © 2010.

Reviziondlt Ghent Kritériumok

Mas szervek:
- stridk (bércsikok)
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Klinefelter-szindroma

Karyotipus: 47 XXY leggyakoribb
Prevalencia: 1:800

Oroklédés: sporadi

alkatdak, szélesebb csipd

Gynecomastia
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Magasnovés kivizsgdldsdnak algoritmusa

TM > 97 pc vagy TM sziiléi prediktiv csatorna felett 2 pc csatorndval vagy Novekedési seb c csatorna

gjelenés

N

Ardnytalan
testalkat

Normadlis kiilsé megjelenés

|
Pubertds
Korai Késoi
|

- Pubertas praecox
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Magasnovés kivizsgdldsdnak algoritmusa

¢ csatorna

TM > 97 pc vagy TM sziil6i prediktiv csatorna felett 2 pc csatorndval vagy Névekedési seb

gjelenés

Normadlis kiilsé megjelenés
|
Pubertds

Ardnytalan
testalkat

/ /7

Korai Késoi

| (

- Pubertas praecox - Hypogonadizmus

Normadlis

Néovekedési hormon - E
tdltermelés Konstitiuciona

2 i magasnovés
- Obezitds

- Q10X

=~ Konstiticiondli
magasnovés
- Obezitds

(

Gyermekgydgyaszati Klinika Dr. Bertalan Rita Agnes Ph.D.

EGYETEM 1769




Magasnovés lehetséges terdpidi

Specifikus oki terdpia

Névekedési hormon tiltermelés Predi

Obezitds

Hyperthyreosis

I
Korai pubertds gen

ukdldsa Epiphysis fugdk zdrdsa

nemi hormon ferdpia - Ldényok csontkor:
12,5 év alatt

éves kortdl

éves kortol - Fidk csontkor:
14 év alatt
gyedi mérlegelés és egyéni dozirozds
sziikséges

SEMMELWEIS
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Esetbemutatas

Sziiletési suly 3500 gr (+ 0.8 SDS) 6
hossz 55 cm (+ 2.3 SDS) Q

yorsuldsdt

Sziil6k egy éves kora 6ta észlel

ik a ma assdg@
cm aSDS

rinoldgiai konzilium magasnovés miatt

Apa: 200 cm +32 S
Anya: 156 cm -19

Prediktiv magassdgigl 7
r
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160

Fizikdlis vizsgdlat 45 évesen

152

148

144 Tm: 129.2 cm (+ 5.3 SDS)
i:':z Ts: 21 kg (+ 1.5 SD)

b
w
N

Testmagassa
RN
4 [o%]

Ulémagassdg: 69 cm (+ 4.1 SDS)

Marfanoid habitus

120

116 e
,// il
112 S e
// /’ /_'/’
108 e
///,// s i -
104 -7 o
/)__,_--" /-"/-/ .—"/'- —
100 { _— e
2 i j/f'///f
96 S
__’/-"/ — —— __ﬂ/
> - —
92 » e
- -///
88 +—

84

gmm HR: 82/min

Panasz: Lumbaltdjéki fdjdalom

== Testmagassag = P97
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Vizsgadlati eredmények

Csontkor = Eletkor

Hasi UH: normdlis viszonyok
Szemészet: normdlis viszonyok
Kardiolégai: normdlis viszonyok
Homocisztindria: negativ

Kariotipus: 46 XX

ODM: kornak me

e

EMMELWEIS
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LH: 0.1
tradiol
G Te§Zfosteron: < 0.69 nmol/| (1.4)

IGF1: 90,4 ng/ml

OGTT: GH szupr
FSH: 9.4 (0.4-3.0)
(0.1-0.5)

pmol/I (<« 80)

/

GnRH test: LH/FSH <0.1 (<1.0)
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B évesen

Kulcsszavak:

Tall stature
Long hallux
Children

J’. -~
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u |

Gain of point mutation of NPR-B gene : Miura 2015, Hannema 2013
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TISSUE PROTEOLYTIC MATURE
EXPRESSION PROCESSING PROTEIN
ANP
Atria 2 124
Ventricles
Kidney pro-ANP 3
Corin
BNP
Ventricles 127 103
Atria
pro-BNP S
?
CNP
Bone ! ’
Brain |24 74 105 126
b 3 {
Heart proCNP T T
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NPPC és NPR-B

Ligand
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Ligand
Binding
Domain

Membrane

Kinase
Homology
Domain

Dimerizatio
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Guanylyl
Cyclase
Domain
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MAPK pathway

Cell Membrane FGFR3
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l Nucleu?
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Chondrocyte
proliferation and
differentiation

—

o m

Synthesis of
cartilage matrix

Sanger szekvendlds NPR-B gén:negativ

Sanger szekvendlas CNP gén: negativ
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Tovabbi irodalom kutatds: erre a fenotipusra

Balancad chromosmal translocation including of CNP gene: Bocciardi 2006, Mo ), Ko 2015
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Fluorescence in situ hybridzation Comperative Genome Hybridization
(FISH) (CGH

234.1mMb 233.0Mb

b

" PROZTSE05EEE TL2PESETRL S0 palasl0D

Duplication: 100 150 kE . : arr[GRCh37] 2q37.1 (232291474_232805925)x3
distal NPPC gene and proXiffia! part of DIS3L2 gene duplication of 514Kb from the 2q37.1 cytoband
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O évesen

Szdmos ortopédiai miitét
Egyediil mar nem

Tolékoc

kénysze

Referencia 4

== Testmagassdg === P97 === P90 === P75 == P50
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Magasnovés lehetséges terdpidi

Specifikus oki terdpia

Névekedési hormon tiltermelés
Obezitds
Hyperthyreosis

Korai pubertds

Ko et al.
Induction of puberty:
Between 8 and 13.5 years g

Menarche at 11 years
Final height: 182.2 cm
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sziikséges

Igen

Epiphysis fugdk zdrdsa

éves kortdl
éves kortdl

gyedi mérlegelés és egyéni dozirozds

- Ldényok csontkor:
12,5 év alatt

- Fidk csontkor:
14 év alatt
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13/10/2025
Pubertas indukcio Prof Dunkel konzultdcié alapjdn

Pl
1. Blood fest:
Thromboembolic panel Oestroge rate 029 m r the 1. week
Blood lipids - _ncr m, until 8 mg/day
Liver and renal function ti e bone age reaches the 15 years

LH, FSH, E2, Inhibin B, AMH
Progesteron starts when the Oestrogen dose reaches 8 mg
- progesterone dose is 2x5mg/day for one week/4weeks

2. BP, HR measure
SEMMELWEIS Gyermekgyogyaszati Klinika Dr. Bertalan Rita Agnes Ph.D.

Before

Follow up

- Physical examination ever

- Blood test forli

- Bone age every
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Fusic earl' ‘ate Fusion completes first in the
in the distal phalanges, followed by
the proximal phalanges, and

(;-\ /’ lastly in the middle phalanges

Epiphyseal
fusion is
complete in all
proximal
phalanges and
the lines of
fusion are nearly
obliterated
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Koszoném a figyelmet
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