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Innledning

Vér forstdelse av tilstanden medfedt hypothy-
reose har gkt betydelig det siste tidrene. Det er
vist at tidlig start av "hgydose” behandling
med thyroxin, s vel som tette kontroller isaer
de farste levedr er viktig for barnets videre
psykomotoriske utvikling. Gruppen av barn
med moderat til alvorlig grad av medfedt
hypothyreose vekker imidlertid fortsatt bekym-
ring. Flere av disse barna ser ut til & utvikle
psykomotoriske avvik til tross tidlig behand-
ling og optimal oppfelging. Et arbeide er nd i
gang i Norge for & belyse slike problemer blant
barn med avorlig medfadt hypotyreose.

| 1997 ble det i Pediatrisk Endokrinologi
publisert et forslag til norske retningslinjer for
utredning og behandling av barn med pavist
forhgyet TSH ved nyfadtscreeningen (1). | ret-
ningslinjene ble det lagt vekt pa viktigheten av
tidlig diagnose og behandling, adekvat substi-
tugonsdose og systematisk etiologisk utred-
ning av ale barn med kongenitt hypothyreose.
Hasten 1999 kom det reviderte retningslinjer
for neonatale screeningsprogrammer for kon-
genitt hypothyreose fra en arbeidsgruppe ned-
satt av The European Society for Paediatric
Endocrinology (ESPE) (2). | det fglgende gis
det noen supplerende opplysninger om nyfedt-
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screeningen i Norge, samtidig som knyttes det
kommentarer til hvordan de nye europeiske ret-
ningslinjene samsvarer med vare norske anbe-
falinger.

Screeningprogram

Forutsetningen for en tilfredsstillende handte-
ring av nyfadte med medfadt hypothyreose er
rett prevetakingstidpunkt, fullverdige blodpre-
ver, rask og presis analyse ved screeninglabo-
ratoriet, rask resultatformidling til ansvarlige
barneleger med ansvar for de bergrte fadeste-
dene, etablering av riktig diagnose og start av
tidlig behandling. Prgvetakingen, som i Norge
gjeresi lopet av det fjerde degn, er et kompro-
miss som muliggjer screening av nyfadte for to
tilstander, phenylketonuri og medfadt hypothy-
reose med bare en preove. Fgdeavdelingene ma
sikre seg at de til enhver tid har systemer som
sikrer at ale nyfadte inneliggende og hjem-
sendte blir screenet.

Nyfadtscreeningen legger i disse dager om
provetakingsrutiner fraserumprover til filterpa-
pirprever, og ale landets regionsykehus skal
ha metoden innarbeidet ved arsskiftet
2000/2001. Det vil bli etablert samarbeid om
kvalitetskontroll med flere europeiske scree-
ninglaboratorier som allerede driver med filter-
papirscreening.

Nyfedtscreeningen har fatt konsegon til &
innhente og oppbevare demografiske data,
béde fra barn og fra mor. Dette vil gi nye
muligheter til & sikre et tilfredsstillende analy-
seresultat, forbedre mulighetene for rask resul-
tatformidling og gi oversikt over hvor mange
og hvem av de nyfadte som faktisk blir scree-



net. Barnelegenes tilbakemelding om kontroll,
utredningsresultat og behandlingsprofil er en
viktig del av kvalitetssikringen.

Bekreftelse av diagnosen

De nye reviderte retningdinjer fra ESPE er i
trad med forslaget til norske retningslinjer for
utredning og behandling som ble publisert av
Jergen Knudtzon og medarbeidere i Pediatrisk
Endokrinologi i 1997 (1,2). Det er fortsatt like
aktuelt a ta bade F-T4, TSH, thyroglobulin,
thyroideaantistoffer (anti-TPO, anti-TG og
TSH-reseptorantistoffer) si fort screeningre-
sultatet foreligger. A méle TT4 er nd mindre
brukt og méa da kombineres med en vurdering
av TBG niva.

Det viktig & huske pa at premature fadt far
32. gestasionsuke er spesielt utsatt for & utvikle
forbigende hypothyreose (2). Man davil finne
en lav TSH i tillegg til lav FT4 i de farste
leveuker, hvoretter TSH kan gke. Man bar der-
for alltid kontrollere TSH og FT4 i denne grup-
pe pa det tidspunkt barna passerer 32. gesta-
sjonsuke. Det ma ogsa huskes pa at om barnet i
neonatalperioden har fatt behandling med
dopamin vil TSH-sekresonen kunne under-
trykkes. Dette betyr at premature eller avorlig
syke fullbarne som har fétt dik behandling bar
fa kontrollert sin TSH og FT4, for eksempel 7
0g 14 dager etter fadsel (2).

| de europeiske retningslinjene anbefales det
abruke s vel scintigrafi som ultralydundersg-
kelse av halsen som ledd i den etiologiske
utredning, da disse vil supplere hverandre (2).
Dette er i trdd med vére anbefainger (1). For
eksempel vil scintigrafi vaare best til & pévise
tungerotsektopier, mens ultralyd kan skille
mellom agenesi og jodopptaksdefekt dersom
det ikke fremkommer opptak pa scintigrafien.
Erfaringer har vist at det krever rutine & gjare
en god ultralydundersgkelse av glandula thyre-
oidea, og vi viser i den forbindelse til en nylig
publisert oversikt over metoden (3). Scintigra-
fien kan gjeres de fem farste behandlingsdager.
For &féen vurdering av hvor alvorlig hypothy-
reose er, har flere brukt & gjere en vurdering av
benkjernemodningen i venstre hand. A & et
godt resultat de farste leveméneder er proble-
matisk, og mange har derfor ikke gjort under-
sokelsen. Denne undersgkelsen var heller ikke
med i forslaget til norske retningslinjer fra

1997 (1). | de europeiske retningslinjene anbe-
fales & gjare denne tidlige og farste benkjerne-
vurdering pa basis av et rantgenbilde at knagr
(2), og at da bildet vurderesi henhold til Séné-
cals metode, en metode som ogsd har veat i
bruk her i landet (4). Man benytter seg daav en
"kne epifyse score”, hvor diametrene av den
distale femural- og den proksimale tibialepify-
sei et kne males. Score O : Ingen epifyser fin-
nes; score 1: Epifysetilstede, men diameter <3
mm; og score 2: Hvis epifysediameteren er mer
enn 3 mm. Scoren for de to epifyser legges
sammen, og den kan siledes variere fra 0 til 4.
Barn med avorlig hypothyreose vil oftere ha
en samlet score fra0-1 enn friske (4).

Etablering av behandling

De reviderte europeiske retningslinjer bekrefter
man var holdning, nemlig at enhver form for
etiologisk utredning ikke ma forsinke ngdven-
dig behandling (1,2). Iss i de avorlige tilfel-
lene ber behandlingen startes innen 24 timer
etter at melding om sannsynlig medfadt hypot-
hyreose er kommet til avdelingen. Har man
ikke fétt resultateter av egne hormonanalyser
pa dette tidspunkt, ber behandlingen startes
uansett i vanlig dosering. Behandlingen kan
heller senere seponeres hvis resultatet viser
norma funkgon. Om etiologisk utredning er
tilfredsstillende utfert i nyfedtperioden, ber
den utsettes til etter at barnet har fylt tre &, da
behandling trygt kan avbrytes i noen uker uten
at dette skader barnet (1,2). En behandlingsfri
periode pa dette tidspunkt dpner ogsd mulighe-
ten for A teste barnets egenproduksjon av thy-
roksin (2).

Det er av stor betydning at barn med alvorlig
medfadt hypotyreose (TSH>50 mU/I, FT4<5
pmol/l, TT4<25 nmol/l, manglende kjertel, lav
epifyse score og positive kliniske funn) starter
substitugonsbehandling far det er gétt 2 uker
frafadselen. Tilstrekkelig stor dose er ngdven-
dig, dvs. 10-15 pg/kg/dgn (1,2). Nar man star-
ter med en sa hgy dose anbefales det at man
ber kontrollere nivéet av TSH og FT4 hver uke
eller hver 14.dag inntil TSH og FT4 er norma-
lisert (2). Dette er noe hyppigere enn det som
har vaat vanlig her til lands (1). Retningdlin-
jene anbefaler som vi at man tilstreber FT4
niva pa >20 pmol/l i lgpet av 14 behandlings-
dager og TSH under 10 mU/l i |gpet av farste
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maned (1,2). Mdlet er et TSH-niva pa 0,5-2
mU/l, da TSH-nivéer over 10 mU/l i ferste
levedr kan gi barnet nevrologiske sekvele (2).

Oppfalging

De europeiske retningslinjene for oppfelging
ndr det gjelder biokjemiske parametere og
vekst er helt i trdd med de norske (1,2). | Norge
er det imidlertid ingen tradigjon for systematisk
psykologisk oppfelging av barn med avorlig
medfadt hypothyreose (1). Vi bgr innfgre en

dlik rutinemessig vurdering flere ganger fer
barnet nér skolealder, og det foregar for tiden
et arbeide som prover & kartlegge disse barns
problemer og vil kunne gi oss nyttig hjelp i til-
retteleggelsen av en sk oppfalging.

Forekomsten av nedsatt harsel er omtrent ti
ganger hgyere blant barn med medfadt hypot-
hyreose enn blant friske. Det anbefales derfor i
de reviderte europeiske retningslinjene at disse
barns hersel kontrolleresi lgpet av de ferste to
levemaneder, for & gi barnet de beste mulighe-
ter for en normal sprakutvikling (2).
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