Handlaggning av barn med kongenital hypotyreos
eller misstankt kongenital hypotyreos

| den neonatala screeningen analyseras TSH och enbart férhojda nivaer upptacks. Saledes
identifieras patienter med primar kongenital hypotyreos (KH) daremot inte patienter med
hypofysar och hypotalamisk KH. Riktlinjer for handlaggningen av screeningupptackta
patienter med KH har utfardats av European Society of Paediatric Endocrinology (1) och
American Thyroid Association (2). Jamfort med tidigare rekommendationer har tyroxindosen
for den inledande behandlingen hojts och vidare bor behandlingen starta sa tidigt som
moijligt och definitivt inom 14 dagar.

Behandling:

Hos fullgdngna barn inleds behandlingen med L-tyroxin 0,05 mg dagligen (10-
15ug/kg/dygn).Hos underburna barn justeras dosen beroende pa kroppsvikt. Terapi skall
startas sa tidigt som maijligt. Dosen justeras efter 14 dagars behandling och doseringen
individualiseras beroende pa klinisk bild och hormonnivaer. Malsattningen &r att normalisera
TSH och fritt T:4 inom 4 veckor. TSH bér da ligga under 8mU/L foretradesvis inom
referensomradet for aldern. Fritt T:4 och total S-T4 bor ligga vid 6vre gransen av
referensomradet de forsta levnadsaren. Dosen 6kas vid tecken till stegring av TSH, varden
dver 4 mU/L. Dosen bér sankas vid fritt T:4 6éver 30 mol/L och total T:4 dver 250 nmol/L.
Under de forsta aren styr man sin terapi fr a via TSH eftersom total T:4 och fritt T:4 influeras
av tablettintag — provtagning bor ske tidigast 12 timmar efter foregaende tablettintag. De
forsta aren accepteras S-TSH-varden under nedre gréansen av referensomradet om fritt T:4
ligger inom referensomradet. Vasentligt ar att forutom serumhormoner ocksa kontrollera
patientens allméntillstdnd, utveckling och tillvixt. Overdoseringssymptom &r oftast
frekventa, |6sa avforingar, oro, takycardi

Referensomraden (ref. 3 - 7)

T4 nmol/L FT4 pmol/L TSH mU/L

12 - 20 fosterveckor 5-50 0-50 1-8

21 - 30 fosterveckor 35-100 5-12 1,9-8,8
31 - 40 fosterveckor 70-180 12-22 3-12
1- 4 dagar 142 - 277 28 - 68 1-39
1- 4 veckor 106 - 221 12-30 1,7-9,1
1-12 manader 76 -210 10-23 0,8-8,2
1-5ar 94 -193 10-27 0,7-5,7
6-10ar 82-171 13-27 0,7-5,7
11-153ar 71-151 10-26 0,7-5,7
16-20ar 54 -152 10- 26 0,7-5,7
vuxen 55-161 12-32 0,4-4,2




Uppfdljning:

Klinisk kontroll samt fritt S-T4, S-TSH vid dag 14, 1 manads alder, 2 manads alder, darefter
var 3:e manad till 2 ars alder och sedan var 6:e manad. Skelettalder vid debut och darefter
vartannat ar. Ultraljudsundersdkning av tyreoidea kan goras redan i neonatalperioden med
fragestallningen atyreos. Scintigrafi kan goras efter 2 ars alder forst efter minst 2 veckor utan
tyroxinbehandling. Psykologtestning (Griffith fore skolaldern och WISC i skolaldern.)
rekommenderas vartannat ar.

Seponera vid 2 ars alder i 4 veckor for att dels kontrollera om barnets egen tyreoidea
funktion har normaliserats t.e.x. genom att TSH receptorblockerande antikroppar forsvunnit
dels ge mojlighet for scintigrafi.
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