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CASE PRESENTATION



CASE PRESENTATION

oש  .

o ברקע הריון תאומים לאחרIVF

oהריון:IUGR 

oלידה :CS 35בשבוע           ,
SGAגרם 1530משקל לידה 

(גרם2800משקל התאום )

oינקות :FTT                              ,
,      קשיי האכלה משמעותיים

עליה איטית במשקל ובאורך

o ללא אירועים חשודים
להיפוגליקמיה



CASE PRESENTATION

:בגיל שנה

FTTקיצוני:

o 4-אורךSDS

o 7-משקלSDS

o 1.4-היקף ראשSDS

FRONTAL BOSSING: דיסמורפיזם

אסימטריה בין גפיים  : המיהיפרטרופיה
תחתונות

קלינודקטיליה

זכריתגניטליה, צ"דואשכים טמירים 



CASE PRESENTATION

RUSSEL SILVER 
SYNDROME

אבחנה קלינית וגנטית

Harold Chen, Russel Silver syndrome. 2016



NETCHINE-HARBISON 
CRITERIA
≥4/6  – clinical diagnosis
3/6  → molecular testing



Defects in methylation in chromosome 11p15.5 
(30-50%)
H19- IGF2- CDKN1C genes
↑IGF1

UPD 7 mat (~10%)
Overexpression of maternal growth limiting genes
cognitive delay
Isodisomy can lead to recessive conditions such as CF

Monogenic causes (rare)- AD
Paternal defects in CDKN1C, IGF2
HMGA2/PLAG1 defects, not imprinted

GENETIC CAUSES



CASE PRESENTATION

RUSSEL SILVER 
SYNDROME

אבחנה קלינית וגנטית

11P15.5 ABNORMAL 
METHYLATION

Harold Chen, Russel Silver syndrome. 2016



:שנים3בגיל 

oי דיאטנית"ליווי ע, קשיים באכילה  ,
פדיאשורתוספת 

o 3-גובה SDS

o 6-משקל SDS

o תקין                    :גלוקגוןתבחין
ל"מ/ג"נGH19.6שיא 

o רמתIGF1בתחום הנורמה



:שנים5בגיל 

o 2.8-גובה SDS

o 5.5-משקלSDS

o  התחלת טיפול בהורמון גדילה בהתוויה
SGA WITHOUT CATCH UP



:שנים5בגיל 

o 2.8-גובה SDS

o 5.5-משקלSDS

o  התחלת טיפול בהורמון גדילה בהתוויה
SGA WITHOUT CATCH UP

oשיפור בקצב הגדילה



:שנים7בגיל 

SDS 2.1-גובה 

SDS 5-משקל 

oמלווה על ידי דיאטנית

oפער יציב בין  -מעקב אורטופדי
הותאמו נעליים, הרגליים



?מה קרה, בקר טוב



,בקר טוב

התעורר בבקר עם עיניים ושפתיים  . ש

?פניסטילאפשר לתת לו , נפוחות

?זה בעייתי ביחד עם ההורמון גדילה

?יש הפרשה מהעיניים? זה מגרד

,  תסתכלי בגב תחתון

תלחצי עם האצבע ותראי אם נוצר שקע

,לא מגרד ואין הפרשה

, יש שקע

???מה עושים

תיגשו לקופת חולים תבקשי לבדוק לו  

שיסתכלו אם יש חלבון, שתן בסטיק



,  חלבון גבוה בשתן

תפנו למיון, צריך יעוץ נפרולוג

?להמשיך טיפול בהורמון גדילה

?זה קשור לטיפול

,נפסיק טיפול בהורמון גדילה

,לא מכירה קשר אבל אברר

תעדכנו אותי



THE GLOMERULAR EFFECTS OF EXCESS GH AND IGF1

Haffner D, et al. Renal effects of growth hormone in health and in kidney disease. Pediatr 
Nephrol. 2021

GH and IGF-1 receptors (GHR/IGF-1R) 
are widely expressed in the 
glomerular and tubular cells

GH excess can directly induce 
glomerulosclerosis and           
podocyte injury



THE GLOMERULAR EFFECTS OF EXCESS GH AND IGF1

Haffner D, et al. Renal effects of growth hormone in health and in kidney disease. Pediatr 
Nephrol. 2021

Podocyte injury: hypertrophy, 
apoptosis, dedifferentiation and 
cross-linking of the basement 
membrane
↓
increased permeability to albumin 
↓
proteinuria 



NEPHROTIC SYNDROME

oהפסקת הטיפול בהורמון גדילה

oיום/ג"מ40פרדניזון: התחלת טיפול

oבעת פרוטאינוריההתחדשות : מהלך
ניסיון הפחתת מינון והפסקה של  

פרדניזון

Physiologic cortisol secretion 6-8 mg/m²/dy divided to 2-3 
doses

Stress dose of hydrocortisone 50 mg/m²/dy divided to 4 doses

40 mg prednisone = 160 mg hydrocortisone 

Mikle AW et al. Am J of Med 1977



FREQUENT RELAPSING 
NEPHROTIC SYNDROME

o STEROID SPARING: CELLCEPT

Physiologic cortisol secretion 6-8 mg/m²/dy divided to 2-3 
doses

Stress dose of hydrocortisone 50 mg/m²/dy divided to 4 doses

40 mg prednisone = 160 mg hydrocortisone 

Mikle AW et al. Am J of Med 1977



SIDE EFFECTS OF STEROIDAL THERAPY

o Stunted growth

o Weight gain

o Elevated blood pressure

o Hyperglycemia

o Behavioral changes



IATROGENIC CUSHING ’S 
SYNDROME

Decani S, et al. J Dermatolog Treat. 2014

• Skin manifestations: acne, 
hirsutism, striae, bruises

• Body composition deterioration:
• Bone mass loss
• Muscle mass loss
• Ectopic fat deposition: MASLD

Adrenal insufficiency



:במינון גבוהסטירואידליתחת טיפול 

עצירת גדילה לגובה

מגמת עליה במשקל



height BMI



height BMI



:  שנים11בגיל , כיום

ממושכתברמיסיה

CELLCEPT-שנה לאחר הפסקת הטיפול ב

SDS 2.5-גובה 

SDS 4-משקל 

(  TV 3CC)טרום התבגרותי : בבדיקה

אדנרכהיש סימני 

גיל עצמות תואם גיל כרונולוגי



TIME LINE

5 years- GH initiation

7 years- Nephrotic Syn 
presentation

o Recurrent relapses

9 years- Steroid sparing 
therapy

10 years- 
remission

11 years- ?



DILEMAS

o SAFETY OF GH THERAPY

o LONG-TERM RENAL 
OUTCOME

o METABOLIC IMPLICATIONS

o BONE HEALTH

o ADULT HEIGHT



THANK YOU

AVIVITB@TLVMC.GOV.IL
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