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» CH(T) = congenitale hypothyreoidie
« schildklier produceert geen of onvoldoende T4
» niet direct levensbedreigend, maar...

» T4 (T3) nodig voor alle organen, met name groei

en ontwikkeling, vooral van de hersenen

« vertraging in behandeling = inleveren 1Q punten
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CH(T) = congenitale hypothyreoidie

primair
* passagére
* permanent

primair
* niet of ectopisch aangelegd
* organificatie defect

primair kenmerken
*hoog TSH
*laag T4
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CH(T)

Secundair of tertiair
hypofyse of hypothalamus
ook andere assen kunnen aangedaan zijn

kenmerken:
* laag T4
in verhouding laag TSH

*
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SCREENING OP
CONGENITALE HYPOTHYREOIDIE
IN EEN ZUIDHOLLANDSE PROEFREGIO

eindverslag

1 mei 1978 — 31 december1980
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Start van het programma per 01-01-1981

Screening op basis van T4, met TSH bij 20% van de laagste (dag)uitslagen

o

CHT laboratoria:
Zwolle

- Amsterdam
Bilthoven
Rotterdam

- Vught
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o AP.H. Schellekens, Th.d.A. van Groenestein
van de afdeling Endocrinologie
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Gasthuls

Het gouden konijn; antiserum 298A

> 1.000.000 baby’s mee gescreend

in de RIA's van Rotterdam en Amsterdam.
In gebruik tot 2000.
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Periode 1981-1995

Per 1-1-1993 overgang van
HE/pons, naar mE/L.

1 pE/pons = 250 mE/L.

Verwijzingscriteria

directe
verwijzing
} tweede hielprik
}
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Nadeel van screening op T4

vals positieven
prematuren, ziekte, TBG deficiéntie

kansen op het missen van milde of
“gecompenseerde” CHT

Voordeel van screenen op T4
hoge sensitiviteit

primaire CHT wordt gevonden
maar ook secundair en tertiair
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Periode 1981-1995

Verwijzingscriteria

T4 <-3.0 SD

directe
verwijzing

of tweede hielprik

Getoorteaar T4 -1.6 SD tot -2.9 SD

<-0.8 SD & TSH > 50 mE/I

T4 <-0.8 SD & TSH 25-49 mE/I

ge ‘dubieuze” 5o fagen bij de screening op CH noar geboortejoor T4>-0.8 SD

o

T4>-15&TSH < 24mE/L
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prematurenregel TJ\:D-:mpfrr De waarde van de bepaling van thyroxine-
PG 95.062 bindend globuline bij de screening op
congenitale hypothyreoidie

TR "TNO Prevente en Gezondheid
Divisie Collectieve Preventie
; 80 auters
(M EEEEEEEENNRENS PH. Verkerk'

1.G. Locber’
2 T. Vulsma'
Cetoorteaa JIM. de Vijlder'
“Aksinstituut voor Volksgezond
ge ‘dubleure’ sc) f bij de screening op CH noar geboortejoor heid en Milieuhygiéne, Bithoven  awum

December 1995
*Academisch Medisch Centrum,
Amsterdam
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Deze lijn kan beschreven worden als:

T4 (in SD) = -5.1 + re. x TBG (in nmoll). Om een indruk te krijgen van de grootte van de
“optimale’ rc. is van elk van de patignten met CTDS de rc. berekend waarbij ze opgespoord
zouden worden. De re. kan berekend worden door bij het T4 (in SD) 5.1 op te tellen en dit te

delen door het TBG (om een hanteerbaar getal te krijgen wordt TBG witgedrukt in umoldl in plaats
van in amolfl): re. = (T4 + 50VTBG. In vervolg zal deze ratio aangeduid worden met "TATBG-
ratio” (eenheid: SDV10® moll"). Volgens tabel | zouden alle CTDS-patiénten, geboren in 1993,
worden opgespoord indien kinderen met cen "TATBG-ratio’ van 9,0 en kleiner als “afwijkend”

zouden worden beschouwd (zie tabel 1 en lijn IV in figuur 1)
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Verwijzings criteria

T4 <-3.0 SD
<-0.8 SD & TSH > 50 mU/I

T4 <-0.8 SD & TSH 20-49 mU/l
of

T4 -1.6 SD tot -2.9 SD & T4/TBG ratio { (< 8.5)

T4>-15&TSH<19
of
T4 -2.9 SD tot -1.6 SD & T4/TBG ratio N (= 8.6)

recte
verwij

tweede hielprik

Geen actie
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TBG regel

Gevoorieaar

ge ‘dubieuze” 5o bij de screening op CH noar geboortejoor
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de factoren in de
congenitale hypathyreoidie
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5 e

Verwachte winst per 1-1-1955 Lo.v. voeger: 3,1 dag
(simulatie 2)

Dus werden de PKU laboratoria opgeheven en werden het
5 screeningslaboratoria; Vught was inmiddels Tilburg geworden
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één lab

hielprik

108 8 8 8 M 0 R M R W 4% MW M W0 0163 03 04 08 08 O7 OB O 3

A. Rijpstra et al; TNO/CH 2015

bij start PKU in 1974: 7-14 dgn
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Tabel 4 1o Interpretatie bij eersfe hielprik van de CH-uitslag (geen prematuren )
wanaf 1-7-2012

TIIMIMTBGM THTBG-atic TSH (mEN bloed)
| {80/ jamol | bloed)*
atwikend uibiews negabet
=22 (8 vm21) =7
&n TBG > 40 nmol biced]  afwikend afwifend atwikend
F atighend dubieus dubisus
regatief (3.0 < T4 < -1.6 én TATEG-atlo » 17} afwikend cubleus negatie!

of (T4 < -3.0 &n TBG = 40 nmel1) af (T4 > 1.6}

Tabel 4.1d; Interpretatie bij tweede helprik van de CH-uitslag (peen prematuren))
vanaf 1-7-2012

|74 (D) on T8 on T4 TBG-rti0 TSH (mEl bloed)
| (80 jamal | Bload)**
atwijhend dubleus negatel
=2 aym21) =7
afwijkend (T4 <-3.0) ategkend atwpkend atwijkend
dublous <30 < T4 < -1.6 dn TATEG-ratic < 17)  atwijkend afwikand* afwijkand®
negatied (-3.0 < T4 <-1.6 én TATEGrabo > 17)  afwifkend atwikond* Pegatiel

| of (T4 = -3.0 én TBG = 40 nemod) of (T4 > -1.6}
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Het stroomdiagram geefi in het kort het beloop van de sereening op CH in 2006 weer

178 - E&IcCH
[ 1@ hialprik
afaifkend )
184 568
1e he::nl< 477 w7 1BCH
(1 hielprik (2e hielprik
185320 ‘duibdleus’) ‘dudleus!
levend. “atwijoend’)
gebarenen
T
riet gescreand

* Waarvan 609 overieden voor de screenngsieeftid

LWBA middag 14-12-2016, EE B

Congenitale Hypothyreoidie 1981-2016

35,0%
30,0%

25,0%

20,0%

15,0%

10,0% || ‘
0.0% IIIIIIIIlIII

o
2

2

2013 ——
2014 ——
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Wat heeft het in de afgelopen jaren nog meer opgebracht
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THOMAS VULEMA

ETIOLOGY AND
PATHOGENESIS
OF CONGENITAL
HYPOTHYROIDISM

EVALUATION AND EXAMINATION n R
OF PATIENTS ETECTED BY - I
NEONATAL SCREENING IN THE NETHERLANDS —a-
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Schildklierfunctie bij prematuur geboren
Neonaten: TSH, TG, T4, T3 en rT3

1985
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Wat doet schildklierhormoonsuppletie op
ontwikkelingsneurologische uitkomst
THYROXINE SUPPLEMENTATION Klinische uitkomst
IN VERY PRETERM INFANTS Plasmaspiegels van T4, FT4, T3, rT3, TSH en TBG
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Congenital Hypothyrojdism
Neonatal T4 Screenin

Progress in Diegnostics and T Jodium in urine

TIOD
Genetica TIOD en centraal, case reports

2000

Bert Bakker
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2006
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cengenirethypothyreikisnunl
25 jaar CH screening Nederland
Door TBG, incidentie 1 op 1.800
Maternale Graves oorzaak CH
T4 versus TSH bij behandeling
Effectevaluatie screening CH

2006
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Neonatal screening
for hypothyroidism
of central origin
Early detection and
follow-up of

h
d

Het nut van het detecteren van CHC,
rol TBG bepaling bij de screening

Ypotha amic-pituitary

sorders
2008
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Jan de Vijlder

Pim Schopman

Laboratorium pioniers CH screening
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