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Medfodt lavt stoffskifte

Studien understatter nyere retningslinjer som anbefaler et hoyere
behandlingsniva. Det er nadvendig med aktiv medisinsk oppfolging.
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forsvarte 18.februar 2005 sin avhandling A neuropsychological study of young adults with
congenital hypothyroidism - the significance of thyroxine treatment for dr.philos-graden ved
Universitetet i Oslo.

Nér stoffskiftet er for lavt fra fedselen, skyldes det for liten eller ingen produksjon av
hormonet tyroksin i skjoldbruskkjertelen. Tyroksin er ngdvendig for normal vekst og
utvikling hos barn. Tidligere ble denne sykdommen ikke oppdaget og behandlet far
symptomene hadde utviklet seg, og da var redusert vekst, motoriske vansker og nedsatt
intelligens vanlige kjennetegn.

Etter at Norge i 1979 innfarte screening av alle nyfgdte ved blodprgve, blir disse barna
nda diagnostisert og behandlet raskt etter fadsel. Screening av nyfgdte har vist seg a veere
en stor suksess. Barna har betydelig bedre funksjon, men et mindre antall har fortsatt
en del vansker. Dette har man trodd skyldtes alvorlighet av tilstand ved fgdsel, men
tyroksinbehandlingen har i mindre grad veert undersgkt som mulig forklaringsfaktor.

Hensikten med studien var todelt:

1. Hvordan er nevropsykologisk funksjon hos unge voksne med medfadt for lavt
stoffskifte sammenlignet med en sgskenkontrollgruppe?

2. Hva betyr alvorlighet av tilstand ved fgdsel og tyroksinbehandlingen i tidlige
barneadr for nevropsykologisk funksjon i ung voksen alder?



Vi undersgkte de tre fgrste arskull i Norge som fikk tidlig behandling for sin tilstand, og
deres sgsken, med et bredt utvalg nevropsykologiske tester, noen spgrreskjemaer og en
blodprave.

I forhold til sgsken fungerte pasientgruppen noe svakere pa de fleste benyttede mal, og
feerre hadde fullfgrt videregdende skole. Alvorlighet av tilstand ved fgdsel var viktig for
a forstd motorisk svikt i ung voksen alder. For spraklig intelligens og andre
skolerelaterte mal fant vi bedre funksjon hos dem som hadde hatt et hgyt niva av
tyroksinbehandling i tidlige barnedr. Dette er et viktig funn som understgtter
anbefalinger om et hgyere behandlingsniva nedfelt i senere ars retningslinjer.
Blodprgven tatt i ung voksen alder viste at mange var underbehandlet. Sannsynligvis
var den medisinske oppfalgingen for lite aktiv og de unges forstaelse og ansvarlighet
mangelfull.
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