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Ziel der vorliegenden Arbeit war es, die Effizienz des hessischen Neugeborenenscreenings auf
das Krankheitshild der congenitalen Hypothyreose zu evaluieren und durch direkten Kontakt
mit den betroffenen Patienten, ihren Eltern und den behandelinden Arzten représentative
Aussagen u.a zu Erfassungsgrad, Inzidenz, Atiologie, Behandlungsbeginn und
Substitutionsdosierung sowie zur korperlichen und geistigen Entwicklung zu erhaten. Es
konnte gezeigt werden, das innerhalb des gewahlten Untersuchungszeitraumes von 1988 bis
1992 insgesamt 298.175 Neugeborene aus Hessen untersucht wurden, was einer
Erfassungsquote von 99,1% aler in Hessen geborenen Kinder entsprach. Hierbei wurde
insgesamt bei 150 Neugeborenen laborérztlich eine congenitale Hypothyreose diagnostiziert,
von denen wiederum 90 eine permanente und 39 eine transente Form dieser
Schilddrisenfehlfunktion entwickelten; bei 14% der Betroffenen war eine nachtrégliche
Zuordnung nicht mehr maoglich. Somit wurde in Hessen im Vergleich zu anderen
Bundedéndern eine sehr hohe Inzidenzrate von 1:1988 fur die congenitale Hypothyreose
nachgewiesen. Die Inzidenz der permanenten Form betrug 1:3313, die der transienten 1:7646.
Unter den 90 Kindern mit permanenter congenitaler Hypothyreose befanden sich 52 Mé&dchen
und 38 Jungen, was einem geschlechtsspezifischen Inzidenzquotienten von 1:2678 bzw. 1:4181
entsprach. Dabel war auffallend, dass der Antell auslandischer Kinder mit congenitaler
Hypothyreose gegeniiber dem entsprechenden deutschen Bevolkerungsanteil Gberproportional
hoch war.

Im Rahmen der &iologischen Zuordnung bei Kindern mit permanenter connataler
Hypothyreose wurde in 40% aller Félle eine Athyreose, in 24% eine Hypoplasie, in 8% eine
Dyshormonogenese und in 5% eine Ektopie des Schilddriisengewebes diagnostiziert. Bei 23%
der Betroffenen konnte eine Ursache nicht ermittelt werden, well die hierfir erforderlichen
Schritte, wie z.B. Sonographie, Schilddrusenszintigraphie mit 1311,
Thyreoglobulinbestimmung oder TRH-Test vollig unterblieben sind.

Die Hormonsubstitution wurde bei 89,9% des Kollektives innerhab der ersten 3
Lebenswochen eingeleitet und nur bei 2 Kindern erfolgte diese in der 6. bzw. 8. Woche. In der
Regel wurde die Substitutionstherapie mit 25ug Thyroxin pro Tag begonnen, alerdings auch in
Einzelfdlen mit einer beachtlichen Variationsbreite von 12,5 bis 125 pg/d.

Bel der Beurteilung der korperlichen Entwicklung bei Kindern mit congenitaler Hypothyreose
wurde bel den Angaben zu Korpergrofie und Koérpergewicht keine signifikanten Unterschiede



zu den Durchschnittswerten der Normalbevolkerung sichtbar. Demgegeniber wiesen die
Betroffenen bei der Bewertung der motorischen Eigenschaften — trotz rechtzeitiger und
ausreichender Hormonsubstitution — nur bei 69% ene normae, be 4% ene
Uberdurchschnittliche und bel 27% eine unterdurchschnittliche Entwicklung auf, wobel keine
gravierenden Unterschiede zwischen permanenter und transienter Verlaufsform konstatiert
wurden.

Die geistige Entwicklung der hypothyreoten Kinder wurde in der vorliegenden Arbeit aufgrund
von Angaben von Lehrern, Eltern und behandeinden Arzten beurteilt, wobei die
Schulleistungen insbesondere im Hinblick auf das Lernverhalten, die Sprachentwicklung und
die Konzentrationsfahigkeit der Schiler im Vordergrund standen. Allgemein wurde festgestellt,
dass sich zwar die Mehrheit der Kinder mit congenitaler Hypothyreose geistig normal
entwickelten, andererseits aber eine geringgradige Tendenz zu geistiger Retardierung
unverkennbar war.

Abschlief3end wird in der vorliegenden Arbeit auf Defizite insbesondere bei der fachérztlichen
Betreuung der im Neugeborenenscreening auffélligen Kinder hingewiesen und Vorschlage zu
einer wirksameren Prévention von Sekundéarschaden unterbreitet.



