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Vad ar
medfédd hypotyreos?

Den hér broschyren bar vi gjort for Er
som bar fatt ett barn ddr man kan misstinka
medfodd hypotyreos.

Det dr mdnga fragor som dyker upp.
Hdr forsoker vi ge svar
pd de allva vanligaste fragorna
som fordldrar brukar stélla.



Vad dr medfédd (kongenital) hypotyreos?
Hypotyreos ir en sjukdom som orsakas av brist
pa skoldkortelhormon. Hormonbristen beror pa
att barnet helt saknar eller har ofullstindigt ut-
vecklad skoldkortel. Ordet kongenital betyder att
tillstdndet 4r medfott.

Vad har barnet for besvir?

Minga barn med medfédd hypotyreos ir som
andra barn under nyféddhetsperioden. Ibland ir
barnen lugnare, de kanske sover mer och kan vara
forstoppade. Det dr ocksa vanligt att barnen har

en forlingd nyfoddhetsgulsot.

Hur behandlas barnet?

Behandlingen 4r enkel med tabletter som ges varje
dag. Medicinen ir identisk med kroppens eget
hormon.

Hur gar det for barn med medfodd
hypotyreos?

Med tidig diagnos och med tidigt insatt och nog-
grann medicinsk behandling dr framtiden mycket
ljus. Barnen utvecklas och vixer normalt.



Varfor testar man alla nyfédda for
medfodd hypotyreos?

Det dr svart att se pd det nyfodda barnet att det
har medfodd hypotyreos. Forr kunde det droja
flera manader innan man upptickte sjukdomen.
Barnet vixte daligt och fick forsenad utveckling.
Numera uppticker man sjukdomen med hjilp av
ett enkelt blodprov, som kallas PKU-provet. Man
kan d4 starta behandlingen tidigt och ddrmed for-
hindra framtida problem.

Vad dr PKU-provet?

P4 alla nyfodda barn i
Sverige tas vid 3 - 5 da-
gars alder ett blodprov
som kallas PKU-pro-

vet. Provet skickas till
w i K arolinska Universitets-
_ sjukhuset 1 Huddinge.

- Flera olika medfodda
sjukdomar, bland annat en sjukdom som heter
PKU, kan sparas med hjilp av provet. Medfodd
hypotyreos dr dock den vanligaste sjukdomen som
undersoks med PKU-provet .



Varfor ar PKU-provet sa viktigt?

For medfodd hypotyreos giller, som for alla sjuk-
domar som ingar i PKU-undersokningen, att det ir
viktigt att sjukdomen uppticks tidigt sd att barnet
far race behandling. Behandlingen paborjas direkt
nir analyssvaret kommit, d vs inom 2 veckor efter
forlossningen.

Kan man vara sdker pa att provet dr
riktigt?

Det forsta provet mdiste kompletteras med fler
prover innan diagnosen ir siker.

Kan man inte vianta och se hur barnet mar
innan man tar nya prover?

Om barnet inte fir ritt behandling vixer det
diligt och wutvecklas simre 4n andra barn.
Barnet riskerar att fi bestdende skador om vi dro-
jer med behandlingen.

Hur ger man nyfédda barn tabletter?

Tabletten krossas enklast genom att ligga den
mellan tvd skedblad och trycka till. Da fir man
utan spill ett pulver i den undre skeden. Detta



kan blandas ut med lite brostmjolk eller moders-
mjolksersittning och ges till barnet med skeden.

Smakar medicinen illa och hur linge ska
behandlingen paga?

Medicinen smakar inte illa. Behandlingen dr som
regel livsling.

Har medicinen nagra biverkningar?

Om dosen av medicin blir for hog kan det
fraimst hos storre barn ge besvir 1 form av hjirt-
klappning, diarré och somnstérningar. Genom
att mita hormon- och medicinnivderna i blo-
det regelbundet, kan vi anpassa doseringen
efter varje barns behov. Dosen brukar behova dnd-
ras nir barnet vixer.

Vid vilken tid pa dagen ska man ge
medicinen?

Det spelar egentligen ingen roll. Det 4r dock viktigt
att skapa bra rutiner kring medicineringen. For de
flesta passar det bist att ge den pa morgonen. Det
ar bra att kopa en dosett pd apoteket si att man
inte glommer bort att ta medicinen. Medicinen
bor férvaras morkt och svalt.



Ska man ge medicinen samma morgon
som man tar nya prover?

Barnet ska inte ha tagit dagens medicin fore prov-
tagningen. Nir sjukskoterskan face sitt blodprov
ger man barnet dagens medicindos.

Hur vet man att barnet far ratt dos
medicin?

Med hjilp av ett enkelt
blodprov kan vi se att niva-
erna av skoldkortelhormon
ir ritt i blodet. De meto-
der man idag anvinder ir

mycket tillforlitliga.

Hur ofta ska man ga till doktorn?

I borjan maste barnet kontrolleras ofta. Under for-
sta dret, nir barnet vixer fort, kan det vara lagom
med kontroller varannan eller var tredje manad.
Efter ett ars alder ricker det att ta blodprov varje
halvar.



Kan mitt barn bli forsidkrat hos
forsakringsbolagen?

Medfodd hypotyreos ska inte vara ndgot hin-
der for forsikring. Forsikringsbolaget brukar
begira journalkopior nir fordldrarna limnat sitt

skriftliga godkdnnande.

Hur vanligt ar det med medfodd
hypotyreos?

I Sverige fods ungefir 30 barn om aret med denna
sjukdom.

Vad ar skoldkorteln?

Skoldkorteln sitter framtill pd halsen
nedanfor struphuvudet. Skoldkor-
teln producerar hormonet tyroxin
som styr cellernas dmnesomsittning e
i kroppen. Skoldkortelns aktivitet
styrs 1 sin tur av hypofysen (hjirn-
bihanget) via ett annat hormon, TSH

(thyreoideastimulerande hormon). ‘//

Skoldkortel
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Vad gor skoldkortelhormonet i kroppen?
Skoldkortelns hormon péaverkar kroppens alla
celler och idr bl a viktigt for att barnets hjirna ska
utvecklas och for att barnet ska vixa normalt. Man
behover skoldkortelhormon under hela livet.

Varfor har mitt barn fatt medfodd
hypotyreos?
I de flesta fall vet man inte varfor ett barn fods med

medfodd hypotyreos.

Ar sjukdomen arftlig? Kan barnet sjilv bli
fordlder?

Det finns familjer med irftlig form av medfodd
hypotyreos. De flesta patienter dr dock ensamma 1
familjen om sin sjukdom. Det 4r inget hinder for

barn med medfédd hypotyreos att sjilv bli for-
ilder.

Vad hiander hiarnast?

Proverna som togs idag far vi svar pd om nagra
dagar. Man kan da med storre sikerhet siga om
barnet har medfodd hypotyreos. Ni fir en tid for
dterbesok och di bestims fortsatt behandling.



Hur far forildrar stod och vart vinder
man sig?

Barn med medfodd hypotyreos gar hos barnlikare
med erfarenhet av skoldkortelsjukdom. Vind Dig
1 forsta hand till Din likare om Du har ytterligare
fragor.

Bilder p4 PKU-prov kommer frin
informationsavdelningen Sahlgrenska Universitetssjukhuset.
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