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Kongenital hypotyreos — atgarder vid
larm fran PKU-lab samt

foraldrainformation

Forandringar sedan féregaende version
Ersatter tidigare rutin 2023-07-05, version 7.0.

Syfte
Instruktion om primart omhandertagande pa jourtid samt bilaga
”Foraldrainformation”.

Utforande
Bakgrund

PKU-lab pa Karolinska telefonlarmar oss i Géteborg 3-5 ganger/ar om
barn som fallit ut i TSH-screeningen. Eftersom tidigt insatt behandling
ger béattre prognos skall jourldkare och avdelningsldkare handldgga detta
om barnendokrinolog inte dr tillganglig.

Atgard

Kontakta familjen — men kontrollera forst om barnet redan &r inlagt pa
sjukhuset. Om telefonnummer till familjen inte finns pa PKU-remiss, hor
med aktuell BB-avdelning eller sk pa mammans personnummer i
ELVIS.

Informera om att det finns misstanke om skéldkortelhormonbrist.
Hormonet &r viktigt for kroppens alla funktioner och for hjarnans
utveckling, speciellt under nyfoddhetsperioden nar allt sker sa snabbt.

VASTRA

GOTALANDSREGIONEN
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Dérfor ar det viktigt att redan samma dag kunna bekréfta diagnosen om
det rapporterade TSH-vardet ar éver 70 mU/L. For lagre varden kan man
vénta till nasta dag, men inte langre.

Undersokning

Skriv in barnet pa Medicinavdelning barn — under jourtid.

Anamnes: Viktutveckling och matningsslé? Tyst och stillsam? Kall?

Status: langd, vikt, huvudomfang, temp. Finns ikterus? Lagtonus? Lag
hjartfrekvens? Lever- eller mjaltforstoring? Stor tunga? Stor fontanell
(bakre)? Struma?

Lab-prover: venprov tas akut innan behandling insatts. Det &r mycket
viktigt att detta blir korrekt utfort med tillrackliga blodméngder.
Provsvaren avgor langtidshandlaggning och syn pa prognos. Insatt
behandling paverkar svaren — sa felaktigt prov kan inte bara tas om.

Det &r viktigt med prov till tva laboratorier.

1. C-lab Sahlgrenska, minst 1.5 ml blod for analys av TSH, fritt-T4
och T4. Om icterisk tas dven blod for Hb och Bilirubin
konj/okonj.

2. PKU lab, pa sedvanliga PKU-remissen, dar minst tva av
filtrerpapperscirklarna fylls med venblod.

Behandling

Efter provtagning ges direkt pa avdelningen 1 st Levaxintablett 4 50 g
till barn dver 3 kg. Detta motsvarar 10-15 pg/kg/dag.

Barn under 3 kg far % tablett (det finns tabletter pa 25 g men de ar
svara att dela). Tabletterna krossas mellan 2 skedar och I6ses med
brostmjolk eller vatten.

Om TSH-beskedet fran PKU-lab &r under 70 mU/L kan man avvakta
behandling tills svar kommit fran vart laboratorium.

Den hér angivna Levaxindosen ar hogre an i FASS men ar vald for att fa
en snabb normalisering av tyroxinstatus och darigenom TSH enligt
internationellt konsensus. Dosen reduceras ofta efter tva veckor.

Rubrik: Kongenital hypotyreos - atgarder vid larm fran PKU-lab samt foréldrainf...

Dokument-ID: SU9774-1570060579-524

Version: 8.0



OBS! Utskriven version kan vara ogiltig. Verifiera innehallet.

Om barnet ater bra ar sjukhusvard bara aktuellt for ljusbehandling av
hyperbilirubinemi.

Uppfoljning

Ge foréldrarna den skriftliga information om kongenital hypotyreos som
finns har som bilaga.

For att sakerstalla kontakt med barnendokrinolog kan patienten vara pa
permission men fortsatt inskriven pa avdelning tills denna kontakt
etablerats. Ring barnendokrinansvarig paféljande vardag tel. 343 8239
eller barnendokrinmottagning.

Neonatalavdelning

En del barn ar inlagda pa Neonatalavdelning nar PKU-lab larmar vid 8
till 10 dygns alder. De har ofta redan fatt sin diagnos pga uttalade
symtom pa hypotyreos eller i samband med syndrom- diagnostik, som
Trisomi 21. Dessa barn far ibland forsta veckan en individualiserad
Levaxindos i samrad med barnendokrinologer.

Medvetet avsteg fran rutinen dokumenteras i Melior om rutinen ar
kopplad till patient. Ovriga orsaker till avsteg fran rutinen rapporteras i
MedControlPRO.

Arbetsgrupp
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Drottning Silvias barnsjukhus, Omrade 1/SU
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Bilaga

Kongenital hypotyreos — en forsta foraldrainformation

Kongenital hypotyreos betyder medfodd brist pa skéldkortelhormonet
thyroxin. Thyroxin behévs for att kroppen skall vdxa och mogna och
hjarnan och nervsystemet utvecklas normalt.

Fore fodelsen ger moderns thyroxin ett tillskott till barnets behov.

Efter fodelsen gor brist pa eget thyroxin att barnet snabbt far en
forsamrad utveckling. Detta gar dock att ratta till och kompensera om
man tidigt ger barnet det thyroxin som saknas. Det kan man enkelt gora
med tabletter 1 gang per dag hela livet.

PKU-provet, som tas pa alla nyfodda nar de ar 48 timmar gamla, hjalper
oss att hitta de barn som har brist pa thyroxin. Nar provet ar onormalt far
vi pa Drottning Silvias barnsjukhus ett telefonlarm fran laboratoriet i
Stockholm och da tar vi kontakt med Er foréldrar.

Det &r sa viktigt att snabbt undersoka barnet och ta nya prover, att det
ofta gors samma dag som larmet kommer. Undersokningen brukar ske pa
en barnmedicinsk avdelning. Ofta ger man ocksa den forsta dosen
thyroxin samma dag i form av en tablett Levaxin.

Barnen ar ofta helt normala vid undersdkningen eftersom thyroxinbristen
inte hunnit fa synliga effekter sd har nara fodelsen. Det ar vanligt att de
har sdnkt kroppstemperatur, dr ”snélla”, somniga och ointresserade av
mat. En del ar fortfarande gula for att en nyfoddhetsgulsot inte gatt
tillbaka pa vanligt vis. Nagra barn har en svullnad (struma) pa halsens
framsida. Hos dem ar skoldkorteln forstorad. Vanligare ar att
skoldkorteln &r for liten eller saknas.

Kan PKU-provet visa fel? Det ar mycket ovanligt, men prover tas om pa
barnsjukhuset for att man skall vara helt saker.

Det ar viktigt att papeka att kongenital hypotyreos inte beror pa att
modern gjort nagot fel under graviditeten. Man skall inte kanna skuld.
Det &r mindre vanligt att kongenital hypotyreos &r nedarvd.

Behandlingen &r enkel, man ger tabletter 1 gang per dag och har
lakarkontakt 4-5 ganger per ar de forsta 2-3 aren och darefter glesare.
Prover tas nagot oftare.

Behandlingen ger inga biverkningar nar dosen dar ratt anpassad — man
ersatter ju bara det thyroxin som kroppen saknar.
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Utan behandling stannar barnens utveckling. Med tidigt insatt behandling
ar prognosen god och de allra flesta klarar sig lika bra i skolan och i livet
som andra barn.

Ni far ytterligare information vid besok pa den barnendokrinologiska
mottagningen. Om Ni inte blivit kontaktade inom 5 dagar, ring
Kontaktpunkten pa telefon 031-343 63 00, och sag att ni vill bli
uppringda av barnendokrinmottagningen.

Sektionen for endokrinologi
Drottning Silvias barnsjukhus

416 85 Goteborg
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