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Angeborene Hyperthyreose

DEFINITION UND BASISINFORMATION

Seltene Erkrankung, vorwiegend bei miutterlicher Immun-Hyperthyreose (Morbus
Basedow) durch transplazentaren Ubertritt schilddriisenstimulierender Antikorper.
Familidres oder sporadisches Vorkommen bei konstitutiv aktivierenden Mutationen
im TSH-Rezeptorgen.

LEITSYMPTOME
Struma, evtl. Exophthalmus, Tachykardie, Unruhe, Hyperexzitabilitdt, Neigung zu

Durchfallen, Erbrechen, Exsikkose, Temperaturerhéhung, mangelnde
Gewichtszunahme, Kraniosynostose
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DIAGNOSTIK

Zielsetzung

Sicherung der Diagnose Hyperthyreose und Klarung der Atiologie.

V.a. Hyperthyreose

l— Serum TSH, TT4 / fT4 und TT3 l

’ TSH normal, T4 normal ‘ TSH supprimiert TSH normal / erhoht
l T4 und / oder T3 erhdht T4 und T3 erhoht
Keine weiteren Antikérper
I Tl Bestimmung T3-Rezeptor-Resistenz
‘ l | Erhohte Bindungskapazitat
TRAK negativ_ ‘_I'PO/ TR,_A_K Antikt‘)rper TBG Messung
Tg AK positiv positiv negativ T3R-Sequenzierung
Hyperthyreose bei M. Basedow Aktivierende TSHR-Mutation
Hashimoto-Thyreoiditis Neugeboren: transient DD: Autonomes Adenom (selten!)
Sonographie Sonographie
l l * homogen Knoten
Thyreostatische Behandlung l l
mit
Carbimazol/Methimazol (cave nicht PTU) TSHR- Szintigraphie
Dauer je nach Diagnose! Sequenzierung ggf Operation

ggf symptomatische Behandlung mit beta-Blockern

Abbildung 1

Gebrauchliche Verfahren

« Schilddrisensonographie

- Bestimmung des Knochenalters

+ Rontgenaufnahme des Schadels zur Beurteilung der Verknocherung der
Schadelnahte

+ EKG, Echokardiographie

« TSH, T4 (fT4), T3, (fT3)

« TSH-Rezeptor Antikdrper, TPO-Antikorper, molekulargenetische
Untersuchung des TSH-Rezeptorgens.
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Bewertung

Siehe Abbildung 1.

Ausschlussdiagnostik

Basales TSH.

Nachweisdiagnostik

TSH, T4 (fT4), T3 (fT3), TSH-Rezeptor-AK, TPO-AK
Mutationsanalyse TSH-Rezeptorgen.

Entbehrliche Diagnostik

TRH-Test, Szintigraphie.

Durchfiihrung der Diagnostik

Padiatrischer Endokrinologe in Zusammenarbeit mit Neonatologen zunachst unter
stationdren Bedingungen.

THERAPIE

Medikamentdse Therapie

« Thyreostatika, Jodid, Propanolol - bei autoimmuner Hyperthyreose
- Thyreoidektomie bei nichtautoimmuner Hyperthyreose haufig nétig.

Chirurgische Therapie

Bei Nachweis einer konstitutiv aktivierenden Rezeptormutation Thyreoidektomie.

REHABILITATION

Entwicklungs-Nachkontrolle der Patienten.
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Die "Leitlinien" der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften
sind systematisch entwickelte Hilfen fir Arzte zur Entscheidungsfindung in
spezifischen Situationen. Sie beruhen auf aktuellen wissenschaftlichen
Erkenntnissen und in der Praxis bewéahrten Verfahren und sorgen fur mehr
Sicherheit in der Medizin, sollen aber auch 6konomische Aspekte
berticksichtigen. Die "Leitlinien" sind fiir Arzte rechtlich nicht bindend und
haben daher weder haftungsbegriindende noch haftungsbefreiende Wirkung.

Die AWMF erfasst und publiziert die Leitlinien der Fachgesellschaften mit
groRtmoglicher Sorgfalt - dennoch kann die AWMF fiir die Richtigkeit des
Inhalts keine Verantwortung ibernehmen. Insbesondere fur
Dosierungsangaben sind stets die Angaben der Hersteller zu beachten!

© Deutsche Gesellschatft fiir Kinderheilkunde und Jugendmedizin; Deutsche Gesellschaft fir
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