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Mest aktuelle temaer

e Stoffskiftesykdommer

* Hypothyreose
* Medfedt
* |kke medfpdt

* Hyperthyreose
* Pubertet

e Steroid

skjoldbruskkjertelen
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Hypothyreose N

 Medfgdt hypothyreose
e Screening av nyfgdte siden 1979 (PKU i 1978)

 Maler TSH i filterkort

* Avslgrer derfor ikke primaer sekundaer (manglende
/lav TSH produksjon i hypofysen) eller tertizer
hypothyreose (manglende/lav TRH fra —
Hypothalamus)
* Telefonisk varsling for tidlig start av
substitusjonsbehandling

* @vrig utredning
* (Evt) ultralyd supplement til scintigrafi S
* Scintigrafi for pavisning av evt kjertelvev nsport N\
« Oftest i tungebasis _ .» S
+ Gjpres innen 5 dggns alder Tt et e et b e s g e

* Benkjerneundersgkelse er godt grunnlag for a

vurdere hvor alvorlig tilstanden/mangelen er
Tidsskriftet Dnlf



Medfgdt hypothyreose

* Har mor stoffskiftesykdom?

* Gruppene:
* Dysorganogenese 80-85%
* Thyreoidea ektopi (50-55%)
* Thyreoide hypoplasi og agenesi (30-35%)
* Dyshormonogenese 15-20%
* Arvelige defekter i reseptor og enzym/transportsystemer
* Endemisk jodmangel

* TSH verdien gir indikasjon pa om det er sannsynlig eller mulig
medfgdt hypothyreose avhengig av TSH niva.



Symptomer og tegn ved medfpdt
hypothyreose

* Prolongert ikterus * Perifer cyanose

* Ernzerignsvansker  Stor bakre fontanelle
* Muskulaer hypotoni * Pdemer

* Navlebrokk * Brekninger

e Tort har * Hypotemi

* Forsinket benkjerneutvikling * Hest skrik

e Postmaturitet * Makroglossi

* Utspilt abdomen * Letargi

e Uttrykkslgst ansikt



Forbigaende hypertyroropinemi

* Forbigaende hypothyreose: * Hvem far en slik tilstand?
* Forbigaende lav fritt T4 * Premature barn
* Forhgyet TSH * Alvorlig syke barn
* Forbigdende hypertyrotropinemi * Barn< 2 levedggn
e Normal fritt T4 * Barn av mor med jodmangel
+ Forhgyet TSH * Tilfgrt jod fgr eller etter fedsel

e TRAS overfgrt fra mor

* Mor behandlet for hyperthyreose
under graviditet.



Videre

* Sikker hypothyreose * Behandling:
* Levaxin substitusjon  Levaxin 10-15 mikrogram/kg

* Fv>2500g 50 mikrogram/dag
* Tablett som Igses i vann

* Folge verdier

 Alltid mest opptatt av TSH mer
enn fT4. * Fplges vekslende tett

e Behandlingsmal TSH 0,5-2,0
* Fplges til de er 18 ar




Hypothyreose som utvikler seg senere |
varndommen

* Primaer hypothyreose e Sekundaer hypothyreose:
* Kronsik autoimmun tyroiditt * TSH mangel

* Bakteriell subakutt tyroiditt e Tertiser hypothyreose
* Viral subakutt tyroiditt (De  TRH mangel

Quervain sykdom)
* |atrogene:
* Medikamenter |
* Stralebehandling o\l /
* Kirurgi M
* Jodmangel E )
* Infiltrative sykdommer(lymfom, [C
histocytose)

--------------
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Altsa ikke helt likt som for voksne
Husk tilvekst og innlzaeringsvanskene
Sjeldent fgr 5 ars alder

Flere jenter enn gutter

Kan opptre familizert

Symptomer og tegn

Struma?

* Med - Hashimoto

* Stgrre barn og unge

* Lymfocytteer infiltrasjon, thyreoideacelle hyperplasi
* Uten- atrofisk

* Ganske tidlig, atrofi og fibrose

Vekstretardasjon

Forsinket benkejrneutvikling
Letargi/treghet
Innlaeringsvansker
Obstipasjon

Lavt stoffskifte - hypotyreose

Néar
skjoldkjertelen
produserer

for lite
stoffskiftehormon

Frisk

Hypotermi @ . O

Torr, kald, myxgdematgs og blek hud W g T i ot
Tort livigst har e . .
Ove rve kt k::’::"w Terrdod Heshet Xeldeintolerante

Bradycardi Fra NHI



Diagnose og behandling for kronisk tyreoiditt

* Diagnostikk
e Anti TPO eller anti Tg antistoffer

* Hpye titer av TSH reseptor
antistoffer

* Evt struma

e Hypothyreose
» «viktigere med hgy TSH enn lav fT4»

| ktr opptatt av TSH,
Compliance,
psykomotorisk utvikling

* Behandling:

Omtrent 3-4 mikrogram/kg/dag
fra 2 ars alder

Merk: hvis alvorlig sykdom
redusert startdose.

Styres etter TSH som er nesten
uavhengig av tidspunkt levaxin tas

Behandlingsmal:
 TSH 0,5-4 (?)
* Etter pubertet som for voksne

Livslang behandling
Ktr 3-6 uker etter doseendring



Anti TPO

 Altsa ikke meningsfullt a
kontrollere anti TPO i de fleste
tilfellene

TPO-antistoff — ingen grunn til stadig a kontrollere verdiene

TPO (tyrecperoksidase) er den viktigste mikrosomale antigene komponenten i
skjoldbruskkjertelen. Ved auteimmune sykdommer i skjoldbruskkjertelen, sarlig ved
autoimmun hypotyrense (Hashimotos tyreoiditt) stiger konsentrasjonen av TPO-antistoff
som er det viktigste autoantistoffet ved autoimmun tyreoditt. Analysen er god bade
diagnostisk og prognostisk, og en stor andel av pasienter med hoy konsentrasjon av
TPO-antistoff vil utvikle tyreoideafunksjonsforstyrrelser pa sikt, dersom de ikke allerede
har det, Det er imidlertid ikke vist noen nytte av oppfelging av TPO-antistoff
verdier under behandling. Det er derfor ingen grunn til stadig & kontrollere TPO-
antistoff verdiene hos en slik pasient. Lett okte verdier som ikke passer sammen
med klinikken, kan normalisere seg og derfor kan det vaere meningsfullt a kontrollere
lett pkie TPO-antistoffverdier (f.eks. verdier = 70 kIU/L malt med Hormonlaboratoriets
metode).

Det er stor variasjon i referansegrensene og verdiene pa TPO-antistoff malingene ved
ulike laboratorier | Norge. Det er viklig 4 vaere oppmerksom pa dette ved vurdering av
provesvar. Dersom det er sterk mistanke om autoimmun hypotyreose og TRO-antistoff
er negativ, kan man male Anti-Tg i tillegg, som gir tilsvarende informasjon som TRO-
antistoff.

Kliniske eksemplar
[Analyse (referanseomrade) | Pasient 1 Pasient 2 _ Pasient 3
| TSH (0,44 - 3,1 mIU/L) 53H 14 H =0,01L
FT4 (B,5-16,5 pmoliL} 9.3 7.2L 26 H
TPO-antistoff (< 35 kIU/L} 186 H =1300H 654 H
| TRAS (< 1,8 IULL) Ikke malt Ikke malt | 58H
Vurdering:

Pasient 1: Latent hypotyreose. Forhayet TPO-antistoff konse ntrasjon. Det gir mistanke
om autoimmun betennelse i tyrecidea og er forbundet med ekt risiko for
tyrecideasykdom.

Pasient 2: Hypotyreose. Forhayet TPO-antistoff konsentrasjon. Det gir mistanke om
autoimmun betannelse i tyrecidea.

Pasient 3: Hypertyreose. Forhoyet TRAS-konsentrasjon. Det tyder pa autaimmun
hypertyreose (Graves sykdom). TPO-antistoff er her positiv fordi pasienten har en
autoimmun betennelse i tyreoidea og gir ingen tilleggsinformasjon — unedvendig a male
ved hyperlyreose,

Fra nyhetsbrev fra
Hormonlaboratoriet OuS ( Aker)




Hypothyreose og andre tilstander

* En del av screeningen for barn/ungdom med:
* Diabetes mellitus type 1

e Syndromer:
* Down syndrom
e Turner syndrom
e Klinefelter syndrom

* Kan opptre sammen med andre autoimmune sykdommer som:
Reumatoid artritt

Addisons sykdom

ITP

Glomerulonefritt

Coliaki

* Diverse sjeldne genetiske tilstander



Hyperthyreose

Medfpdt hyperthyreose

* Sveert sjeldent

Hvis Pévist TRAS hos mor i 2. eller 3. trimester eller der mor
har eller har hatt hypertyreose og ukjent TRAS-status:

TRAS tas fra navlestrengsblod eller sa snart som praktisk
mulig etter fadsel.
» |kke TRAS og lav sannsynlighet for medfgdt hyperthyreose
Oppfalging hos asymptomatiske TRAS-positive:

FT4 og TSH og ny klinisk undersgkelse pa dag 3-5 og pa
dag 10-14.

Klinisk undersgkelse ved 4 uker og 2—3 mnd., blodpraver
bare pa indikasjon.

Ved pavist hypertyreose:

Supplerende undersgkesler:
+ Rtg thorax,
* UL tyreoidea
 Rtg caput

* Rtg caput minimum en gang i lgpet av kontrollperioden pga @kt
risiko for kraniosynostose.

Nevrokognitiv utvikling kan pavirkes, seerlig risiko for
utviklingshemming etter fgtal hypertyreose.

Hoyt stoffskifte - hypertyreose

Nar
skjoldkjertelen
produserer
for mye
hormon

Mulige effekter av hpyt stoffskifte:
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Behandling
« Karbimazol 0.2-0.5 mg/kg/d fordelt pa 2 doser
* Obs leverenzymer, cytopeni, utslett.
« Evt propanolol 2 mg/kg/dag fordelt pa 2 doser
+ Obs hypotensjon, bradykardi, hypoglykemi.

Hemodynamisk ustabilt barn, vurder
« Jod draper: 8 mg (en drape) 2-3x/d (ikke registrert)
 Prednisolon 2 mg/kg/d fordelt pa 1-2 doser
Malsetning:
« fT4 <20, god vektoppgang og fraveer av irritabilitet

Amming anbefales

Oppfalging i spesialisthelsetjenesten bla ukentlig vekt,
hodeomkrets, blodpragver

Tretthet, slapphet,  Menstuasjons-

skjor hud Intoleranse



Hyperthyreose etter nyfgdtperioden

Blodpraver
*  TSH, fritt-T,, fritt-T,, TRAS.
 leukocytter med differensialtelling, trombocytter,
 leverpraver, kreatinin.

Lav TSH og forhayet fritt-T,/fritt-T; gir diagnosen hypertyreose.

Sykdomsgruppene:
* Positiv TRAS bekrefter Graves sykdom,,
. Det er ikke ngdvendig metd ytterligere diagnostikk. Leukocytter med differensialtelling, ALAT og gamma-GT bgr alltid

S

males far behandlingsstart.
» Positiv anti-TPO med negativ TRAS, taler for hypertyreose som ledd i en autoimmun tyreoiditt.
«  Slik hypertyreose er ofte forbigdende, og vil ofte kunne ga over i en hypotyreose i lgpet av noen uker eller maneder.

Ved diffust struma, moderat hypertyreose og negativ TRAS kan analysen gjentas etter noen uker.

« Dersom TRAS fortsatt ikke pavises gjares ultralyd med doppler som ferste valg der det er tilgjengelig
(alternativt scintigrafi) og annen tilleggsutredning med tanke pa arsak.

Ved mistanke om noduleert toksisk struma utfgres tyreoideascintigrafi.
Ved mistanke om tyroksin overdosering kan man méle tyreoglobulin, som da er sveert lav.
Enkelte laboratorier maler TSI (tyroidea stimulerende immungloguliner) i steden for TRAS (b&de stimulerende og blokkerened antistoff)

Sikre funn i blodpraver som ved Graves
*  lkke behov for scint
*  Ultralyd mindre aktuelt hos barn/unge enn voksne

Flere jenter enn gutter og oftere ungdom enn barn

Medikamentell behandling

Neo Mercazole 0,25-0,5 mg/kg/d fordelt pa 2-3 doser per dag

.

Titrerende behandling med mal om euthyreot

Blokkerende behandlig

Ved de hissigste

Vil medfgre behov for substitusjon med levaxin i
tillegg

Varighet i 18-24 maneder

30-50% far ikke tilbakefall.

Fa alvorlige bivirkninger

Stgttebehandling med betablokker for eksempel propranolol de fgrste

ukene

Ikke medikamentell behandling

Radiojod behandling

Kirurgi

Total
Partiell

Obs for utvokste ungdommer

Nar en ikke far kontroll
Ma blokkere kjertel fgr kirurgi
*  For eksempel med Lugols draper

Obs risiko for hypoparathyreoidisme



Vekst

* 0-18 mnd

* 18 mnd- pubertet
* Pubertet

* Voksen

e Aldring




INEEITIRE o
0-18 maneder ==

e For friske barn i denne alderen Hodeomkrets

er det vekst avhengig av
stoffskifte og ernsering samt
fotale veksttaktorer

e Barnet bruker tid pa a finne
sin «vekstkanal» etter fgdsel

* De fleste stabiliserer seg i
en kanal en gang til 18 -24
maneders alder

e Barn med asiatisk

| stor grad avhengig av foreldrenes
hodestgrrelse

St@rste omkrets/alder

Lengde

- Ganske stor variasjon i malet
avhengig av hvordan en maler

- Alltid liggende mal
- Isse-sete for barn med

etnisitet er 200-400 E hofteleddsdysplasi
lettere enn europeiske
ved fgdsel selv om alle er * Vekt

fedt i Norge

* Raskeste veksthastigheten i
livet, men stadig avtagende

- Flater etter hvert ut med gkende
motorisk aktivitet



Vekstkurven 1-5 ar

Her begynner arvens betydning
og bli veldig tydelig
Vekstmgnstre folger slekter

Midtforeldrehgyde = MFH:

Gutter: (hgyde far+ mor+13)/2 i cm
Jenter: (hgyde far + mor—13)/2 i cm
Presisjonsniva pa +/-10 cm

Brukes for a angi barnets
forventningspersentil

MFH tilsvarer det genetiske potensialets
50 persentil

Bra endringer er mer obs
Proporsjonalitet
Normalitetstegn
Er viktig @ vurdere seerlig
hodeomkrets og lengde

Avflatende tilvekst er «alltid» mer
bekymringsfullt enn gkende
tilvekst

Veksthormoner betyr mye fra 3
ars alder
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* Liggende til 2 ars alde T Barndomsveksten
e Staende fra 2 ars alder * Fra 18-maneder til pubertet
) Derf?" avflating da o * Denne vekstfasen kan pavirkes
. OPptll et par cm torskjell | Ien%de av sykdom som begrenser
pa liggende og staende ved 2 ars veksten
alder o
* Coliaki
* Hypothyreose
* Nyresvikt
* Veksthormonmange
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Vekstretardasjon/Kortvoksthet

e Kortvokshet
* Defineres som hgyde < 2,5 persentil/alder
* De fleste av disse barna er friske og trenger ikke utredning

* Ma alltid vurderes opp mot sitt genetiske potensiale
* Vi kan ikke behandle noen hgyere enn sitt genetiske potensiale medisinsk

* Husk a vurdere etnisitet

* Vekstretardasjon betyr tilveksthastighet lavere enn 25 persentilen

* Fallende tilveksthastighet til under 25 persentilen bgr vanligvis henvises for
vurdering

 Tilvekstpersentil er ikke lik de vanlige persentilene men tilveksten per ar cm/ar og ikke
hgyde/ar

* Krysning av 2-3 persentiler de fgrste par levear er vanlig/normalt



o =@
Arsaker
Ty I ‘ =
* Normal variasjon i

e Familieer kortvoksthet
* Normal tilvekst
» Skjelettalder svarer til kronologisk alder

 Barn med konstitusjonelt forsinket vekst og
pubertet har typisk familiehistorie pa det samme

* Dette er vanligst hos gutter

* Endokrinologiske arsaker:

e Veksthormonmangel
* Medfgdt/ervervet
* Fullstendig/delvis/isolert eller som del av flere

hypofyseutfall
* Veksthormonresistens ( nedsatt produksjon av IGF-1
= eller resistens mot IGF-1)
=3 \) * Hypothyreose
=5 e * @kt glukokortikoider
- f * Hypogonadisme

(N A k * Forsinket eller manglende pubertet evt stopp i

s & pubertetsutvikling
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e Syndromer bla:
* Turner
e Aarskog
e Williams
* Noonan
* Prader-Willi
» XY/X0 gonadedysgenesi
* Down syndrom

» Skjelettdysplasier bla
e Leri-Weill dyskondroostose
* Hypokodroplasi
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Noonan syndrom

Williams syndrom Soto syndrom
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jonter

Arsaker forts

e Kroniske sykdommer bla
* Mage/tarmsykdommer

| i

* |IBD, Cgliaki
* Nyresykdommer/svikt
* Hjertesykdommer
* Lungesykdommer for eksempel CF

 Andre forhold:

* SGA = small for gestational age
fodselsvekt/lengde < 2,5 persentil og
som ikke viser innhentingstilvekst

* Underernzering
e Psykososial deprivasjon




Jtredning og behandling av
cortvoksthet/vekstretardasjon

Anamnese * Genetisk kortvoksthet
* Familie historie hgyde og vekstmgnster * Generelt ingen behandling
« MFH * «Normal grenser»
* Neonatale forhold e Gutter hgyde over 160-163 cm
e Hypoglykemi, SGA, mikropenis, ikterus * Jenter hgyde over 150-153 cm

*  Gastrointestinale sykdommer

. psykososiale forhold * Konstitusjonelt forsinket vekst og pubertet

* |kke veksthormonbehandling

Klinisk vurdering: * Evt pubertetsinduksjon
* Eksakte mal liggende/staende

* Pubertetsstadium
* Proporsjoner

* Dysmorfe trekk

* Nevrologisk undersgkelse * Syndromer og skjelettdysplasier:

* Enkelte er veksthormonbehandling indisert ved andre ikke

* Endokrinologiske arsaker

* Kausal behandling
* Hypothyreose, veksthormonmangel osv

Diverse blodprgver
 Bla endokrinologisk men ikke veksthormonstimulasjonstest om e Kroniske sykdommer:

det ikke er helt ngdvendig/kan unngas + Optimalisere behandling av grunnsykdom enkelte far

Radiologiske metoder veksthormonbehandling

¢ Rtg skjelettalder * SGA barn uten innhentingstilvekst til 3-4 ars alder vurderes
* Evt MR binyrer/hypofyse veksthormonbehandling

* Evt rtg totalskjelett



Hodeomkrets

Hodets st@rste omkrets

Best om samme maler hver
gang
Obs fasong

* Symmetri

e Favorittside?

* Spesielt stor gkning rundt 6
maneders alder er normalt

* Har da ofte ogsa
prominerende panne

Sjeldent at stort hode som
eneste tegn betyr sykdom

Fontanellene lukker seg til
12-18 maneders alder men
her er det stor variasjon

* Lite hode:
 Familisert?

 Anamnese der en kan forvente
forsinket utvikling sekveler i
CNS hypoksi mm

* For tidli§ sammenvoksing av
suturer

 Hodefasong — ikke favorittside
problematikk

* Symptomer

e Stort hode:
e Familieert?

* Normale varianter med gkende
hodeomkrets for eksempel fra
omlag 6 maneders alder med
stor panne

* Hydrocephalus utvikling
* Symptomer !




Stor hgyde

* Definisjon er hgyde over 97,5
persentil/alder

e Utredning er aktuelt hos

Gutter som har blitt 182 cm uten a
ha fatt pubertetstegn

Jenter som har blitt 172 cm uten a
ha fatt menstruasjon

Oftest litt tidligere

* Normal hgyde:

Jenter inntil 185 cm
Gutter inntil 205-210 cm??

Det skal stadig mer til for at en
vurderer noen som for hgye sa
lenge de er friske

« Arsaker:
* Vanligvis genetisk storvoksthet
* Gigantisme — veksthormonproduserende adenom
* Syndromer som ogsa har andre trekk
* Marfan syndrom
e 47XYY, 48 XYYY
* Kleinfelter syndrom
* Sotos syndrom
*  Weaver syndrom

e Utredning:
* Mal foreldrehgyde og sp@r om pubertetstidspunkter
* Bestem pubertetsutvikling
* Vurder skjelettalder

* Evt blodprgver med IGF-1 og kromosomer/annen
genetikk

* Anti-trombin 3 males hos jenter

» Stoppe hgydetilveksten?
* Nesten aldri aktuelt
* Mange gnsker seg det uten at de far det:
* Foreldre som gnsker det mest

* Induksjon av tidligere pubertet

Teff behandling med ukentlige testosteron injeksjoner for
gutter

Ikke sa tgff behandling for jentene;
*  Men gkt risiko for ufrivillig barnlgshet
* Kvalme uvelhet og vektgkning
@kt risiko for enkelte maligne sykdommer

jonter
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Pubertet

Karakteristika

* Sluttfasen av veksten med
vekstspurt og lukning av vekstsoner

i lange rgrknokler

* Endokrinologiske forandringer som

leder fram til typiske ytre
kjipnnskarakteristika

* Indre og ytre sekundzere
kipnnskarakteristika

* Psykologiske endringer

Pubertetsalder:

e Pu bertetsstagt defineres ut fra
forste tegn pa pubertet

* Jenter:
e 8% -13 ar
e Oftest 2 ar fra pubertetsstart til
menarche = fgrste menstruasjon

. Io\lormal menarche tid er derfor 10 72-15
ar

* |kke sikker dokumentasjon pa at denne
alderen er senket

* utter:
e 10-13-14 ar
e Start ved 4 ml testikkelvolum



Pubertetsstadier

* Faser som inndeles etter ytre tegn

* Puberteten styres av hypothalamus

* GnRH(LHRH) stimulerer frekvensstyrt
hypofysen til gkt produksjon av FSH
og LH som igjen pavirker gonadene

* QOvariene som stimuleres til produksjon
av gstrogener

* Testiklene som stimuleres til produksjon
av testosteron

 Jenter er ogsa avhengig av
androgener fra binyrene

» Seerlig for vekst og beharing
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Pubertetsveksten

* Pubertetskomponenten:

* Jenter 20-25 cm og oftest 6-10 cm av dette
innenfor det fgrste aret etter menarche

* Gutter 25-30cm
* Begge deler fra P2/B2

* Tidlig pubertet kan gi lavere slutthgyde
enn det en kunne forvente genetisk

* Sen pubertet kan evt gi hgyere
slutthgyde, i det minste far en med seg
all barndomsveksten og derav utnyttet
hele sitt genetiske vekstpotensialet

Height (cm)

Cw™m
180

(1+42+3)

ATTAINED SUPINE
LENGTH/HEIGHT
80YS

(1-2)
COMBINED -~

rGR'O'*’TH

1| f7 7T inFancy (1)
_~"CHILDHOOD (2)

1 3.5 7 9 11 9 % W
AGE IN YEARS
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Veksthastighetskurver fra vekststudien Bergen
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| Norge har gjennomsnitt
hgyden for voksne gkt med
drgyt 8 cm for menn og drgyt 6
cm for kvinner de siste 100 ar.

Hgyde pa
norske menn

Saken oppsummert:

- For farste gang er norske menn over 181 cm pa strempelesten,

viser tall fra Forsvarets sesjoner de siste 50 arene.

- For femti ar siden malte menn i underkant av 179 cm. Ved

artusenskiftet hadde de krepet tett pa 180 cm.

- Dagens unge er rundt 10 centimeter heyere enn sine

oldeforeldre. Siheyeervi
- Bedre mat og levevilkar, samt gener, er hovedarsakene til
heydeakningen.

- Norge er ikke lenger pa topp-10-lista over land med de hayeste
19-aringene.

- Det er usikkert om veksten vil fortsette, eller om den vil flate ut.

Oppsummeringen er laget av en Kl-tjeneste fra OpenAi. Innhaldet er
kvalitetssikret av NRKSs journalister far publisering.
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for eksempel cirka én centimeter heyere pa morgenen enn om
kvelden. Kanskje er det en tendens til a runde opp, sier Meyer.
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Utredning

e Vekstkurve
* Hpydetilvekst

* Inkludert beregnet veksthastighet

* Rtg skjelettalder
* Tanner-stadier
* Blodprgver med:

* FSH, LH, gstradiol og testosteron, DHEAS,
androstendion, 17-OH-progesteron, 11-
deoxykortisol og 17- OH-pregnenolon

e Ultralyd av indre genitalia for jenter
* Testikkelvolum hos gutter, orchidometer

* Evt LHRH test

* MR Caput/hypofyse

* For de under 7 ar, evt for de 7-8 ar

* MR Binyrer

Fra Pediatrisk endokrinologi

| Pubertas precox |

Positiv

Negativ

Sentral pubertas precox (SPP)

Perifer pubertas precox (SPP)

Uten CNS-patologi:
- idiopatisk
- tidlig CNS-modning
(adoptivjenter eller enkelte syndromer)
- sekundzr SPP pd grunnlag av PPP eller
adrenogenitale syndromer

Med CNS-patologi:
hypothalamushamartom, tumores,
hydrocephalus, septooptisk dysplasi,
ettervirkning etter infeksjoner eller
stralebehandling

Perifer gonadotropinsekresjon
(LHRH- eller hCG-produksjon)

Okt primar kjgnnshormonsekrasjon
(tumor | ovarier eller binyrer)

Aktiverende reseptormutasjoner
(McCune-Albright syndrom)

Figur 1
Arsaker til pubertas precox hos jenter.

LH > 7 har 92%
sensitivitet

Tabell 1
LHRH-test
Forberedelse: Pasienten trenger ikke & vare fastende
Beredskap Ingen
Utforelse: LHRH (Relefact-LHRH® eller Lutrefact® (Hoechst)) gis i.v. i stet
Dose: 2,5 ug/kg, inntil maksimait 100 mg i.v.
Blodprover:
Tid (min.) Medikament FSH LH stradiol
Umiddelbart for testen
0 LHRH-injeksjon
20
60
90
Komplikasjoner:  Ingen utover minimale smerter knyttet til det & ha innlagt venfion
Tolking: LH-respons: En LH stigning til >15 IE/L (Mélt med Immulite 2000 (Hormonlaboratoriet

Haukeland Universitetssykehus)) i en av prevene anses som sikker pubertal respons. En verdi
i omradet 7-14 |E/L anses 4 ligge i grenseomradet og ma vurderes opp mot klinikk og funn

f. eks. ved ultralyd av genitalia interna. En maksimalverdi av LH < 6 IE/L anses som en sikker
prepubertal respons

FSH-respons: FSH vil stige etter pubertet. FSH alene vil imidlertid vare av liten hjelp for &
avklare om pubertet har begynt. En FSH-stigning som er lavere enn LH-stigningen (dvs endret
FSH/LH-ratio etter stimulering) blir av noen ogsa tolket som indikasjon pa pubertal respons




For tidlig pubertet
Pubertas praecox

Jenter:
* Begynnende brystvekst B2 </= 8 ars alder

* Prematur menarche er </=9 ar ved menarche
* Selvom-2SDer 10 ar

Generelt nar rtg skjelettalder er gkt med > 1 ari
forhold til kronologisk alder og veksthastigheten er
gkt > 1,5 SD for alder eller tidlige pubertale
hormonverdier.

Deles inn i
* Sentral ,FSH/LH avhengig
* Perifer, FSH/LH uavhengig
» Viktig forskjell i utredning og behandling og ogsa
prognose

Vurdering av uterusvekst hos jenter er en veldig
sensitiv undersgkelse

* Sentral pubertas precox (CPP)
* Sjeldent forekommende 1 : 5000-1: 10000
* Overhyppighet hos jenter
* Hos 90 % er den idiopatisk
* Overhyppighet hos piker som er adoptert fra u-land

* Hos gutter er det oftere en organisk drsak, uansett
kjgnn er dette de organiske arsakene

* CNSstraling

* Gjennomgatt CNS infeksjon

* Hydrocephalus

* Tumores i eller naer hypofyse/hypothalamus

* Debut og progresjon er avgjgrende for hvor redusert
slutthgyden blir

* Perifer pubertas precox (PPP):

* Perifer gonadotropinsekresjon
* LHRH eller hCG produserende teratoma
* @kt primaer kjpnnshormonsekresjon
Tumor i ovarier, testikler eller binyrer
* Aktiverende reseptor mutasjoner
Mc Albright syndrom eller familizer testotoxicose



Varianter av tidlig pubertet

* Primeer telearche:

Ensidig eller bilateral brystvekst uten videre
pubertetsprogresjon

FSH av og til lett forhgyet

Fluktuasjoner i bryststgrrelse forekommer med
4-6 ukers sykluser

Forekommer postnatalt inntil 1-2 ars alder
Ingen behandling

Folges klinisk med hgydemalinger og kontroll - at
det ikke er en tidlig pubertet i progresjon

Normal pubertet kommer til vanlig tid

* |solerte vaginalblgdninger:

Kan forekomme neonatalt
Barn som har tatt noens p-piller

Fersk ferstegangsblgdning felges opp av
inspeksjon, ultralyd og blodprgver
* Fremmedlegeme

Husk tumor og overgrep

* Prematur pubarche/prematur adrenarche

Pubes og aksillebeharing fgr 7-8 ars alder
Gjerne med «voksen svettelukt»

Kan forekomme lett gkt skjelettalder og
tilveksthastighet

Pavirker menarchetidspunkt og slutthgyde lite
Kan veere forbundet med lav fgdselsvekt / SGA
Variasjoner mellom etniske grupper

Felger familier

Differensial diagnoser:

* Hyperandrogenisme

* Sent debuterende adrenogenitalt syndrom og
binyrebarktumor

PCO er vanligere hos jenter som har hatt
prematur adrenarche

Nar det ikke avdekkes patologi er det ingen
behandling



Cholesterol

MINERALOCORTICOIDS  GLUCOCORTICOIDS SEX HORMONES
17a-hydroxylase 17,204yase  Dehydrospiandrosterone Adrenogenitalt syndrom med svikt
Pregnenolone = 17-Hydroxypregnenolone =9 (DHEA) .
JmﬁHSD [s-+o0 . 201yase . i 21-hydroxylase enzymet
17a-hydroxyl .
Progesterone i w'ls;-Hydroxyprogesterone — A* -Androstenedione me d f¢ ren d e ¢ kt p ro d u kSJ on av
¥y 21-hydroxylase y 21-hydroxylase t 17p-HSD an d rog ener
:;;:)i:g:{;rane (Dog)  1-Deoxycortisol (5) Testosterons
1p-hydroxylase |  11i-hydroxylase / \ Ved sen debut kan dette vise seg
\ \ . .
Corticosterone Cortisol (F) Dihydrotestosterone Estradiol som en p u b e rtetS I | k nen d e tl | Sta n d
18-hydroxylase med androgene trekk Og
\j TR e~ o . .
18.0H Corticosterone vekstspurt/gkt skjelettmodning
1 18-HSD " ’ ? )
Aldosterone \j —
T | Pregnenolon — 17-hydroksypregnenolon ——» Dehydroepiandrosteron [DHEA)
‘ l I
Progesteron B 17-hydroksyprogesteron - Androstenedion
| ' |
| ?:-hy&}r“:ks‘/'ub(“ [CYP21) *
v
Deoksykortikosteron eoksyk TESTOSTERON
1R ‘e ' 11B-hydroksylase
11R.} | P11 IV e ) 2
A ol i e YPI1B1) CAH ogsa en del av
MSY JoF 1 AU Vi
(CYP1182) 8 nacokareateron nyfgdtscreeningen
v
ALDOSTERON
Medfadt binyrebarkhyperplasi skyldes arvelige enzimdetekter i binyrebarken. Den rede boksen viser 21-hvdrokss laseenzymet, og CYP21A2

er det muterte genet. De bld boksene viser sjeldne enzymdefekter med tilsvarende CYP-gen



Diagnostiseringen ved CAH

* Androgeniserte nyfgdte jenter
 Tidligere fokus pa a ikke benevne kjgnn for disse umiddelbart

e Sent oppdaget CAH
* For eksempel ved spgrsmal om tidlig pubertet med androgent preg
* Diff diagnosen er prematur adrenarche

* Nyfpdtscreening —fra 2012
 Medfgdt binyrebarkhyperplasi - CAH.pdf (oslo-universitetssykehus.no)
* | og med gkt 170H P hos nyfgdte vil det finnes noen falske positive
 Alltid ogsa en ny filterprgve
e Supplerende utredning
* DHEAS, Aldosteron, kortisol, androstendion

* Evt 170HP ved synachtentest
* Reninaktivitet



https://oslo-universitetssykehus.no/Documents/Nyf%C3%B8dtscreening/Medf%C3%B8dt%20binyrebarkhyperplasi%20-%20CAH.pdf

5 ulike enzymdefekter, arves autosomalt recessivt.

DsD Postnatal Hypertensjon

Forekomst og enzymdefekt

virilisering Hyperkalemi
gutt pike

21-hydroksylase

* Forekomst: o o
* Globalt 1:15000
* | skandinavia 1:21000 -tk - -
* Norge: Ventes 3 per ar R : +

Flytskjema hentet fra Pediatrisk Endokrinologi

20-22 Desmiolase + - - +
Palpable gonader | 3 B Hydroksy steraid
—— + +/- - +
o - Dehydrogenase
Ja_ ¥ Nei
Insidens:

e Anslatti Sverige til 1:11 000 (4 barn/gutter funnet ved Myfedtscreening i Norge i 2016)

XY {elle"‘l"l‘lnsaikk} o -
| k o

¥ X
= hiCGi-test = | 7-OH-progesteron / andre steroidprekursorer
» inhibin B * ACTH-test
* gonadotropiner / -test = renin / aldosteron
* ACTH-test * elektrolytier i serum og urin
= steroidprofil i urin * urin steroid profil H
= ultralyd / MR av wrogenitaliractus / binyrer = ultralyd / ME av urogenitaltractus / binyrer DS D er d ISO rd ers Of sex
* biopsi av gonader « genanalyser
» genanalyser development




Nasjonal

competansetjeneste for
DSD

* Alle med usikkerhet
omkring kjenn henvises dit
og har arlig oppfelging ved
kompetansetjenesten ved
senter for sjeldne
sykdommer

e OSLO UNIVERSITETSSYKEHUS \ N
®

Forside

LOGG INN
HELSENORGE

Fag og forskning Nasjonale og regionale tjenester Senter for sjeldne diagnoser

Diagnoseinformasjon fra Senter for sjeldne diagnoser ~ Forstyrrelser i kjgnnsutviklingen (DSD)

Variasjon i kroppslig
kKjgnnsutvikling (DSD)

Variasjon i krappslig kjennsutvikling er en samlebetegnelse for flere forskjellige
diagnoser der sammensetningen av indre og ytre kj@nnsorganer, hormoner
ag/eller kromosomer har starre variasjon enn det vi tradisjonelt forbinder med
mannskropper og kvinnekropper.

Publisert 08.10.2021 / Sist oppdatert 04.01.2023

Senter for sjeldne diagnoser er kompetansesenter for ulike diagnoser som

medfaerer variasjon i kroppslig kjgnnsutviklingen (DSD - disorders of sex development).
Nedenfor finner du en liste over noen av disse diagnosene og lenker til nyttig informasjon.
Listen er ikke utfyllende og noen av diagnosene omtales med forskjellige benevnelser.

» Androgen insensitivitetssyndrom (AIS) —

» Komplett androgen insensitivitetssyndrom (CAIS)

» Partiell androgen insensitivitetssyndrom (PAIS)

e Medfedt binyrebarksvikt (CAH) —>

» Ovotestikular forstyrrelse i kjennsutviklingen (tidligere kalt ekte hermafroditisme)

» Alvorlige hypospadier (scrotal, penoscrotal og perineal hypospadi)



Behandling

* Om en paviser arsak — behandle mhp
arsak

e Eks McCuneAlbright syndrom som
behandles med antigstrogener (tamoxifen)

* For de typiske SPP uten pavist arsak:
* Procren 3,75 mg s.c hver 3.-4. uke

* Utviklingen kan medfgre at et alternativ er
stgrre doser sjeldnere for eksempel 30 mg
hvert halvar

Kausal behandling for alle hvor det er
mulig

Ved idiopatisk SPP
e <7ar:

* For best mulig slutthgyde og best mulig
psykososial tilpasning

e 7-8ar:

* For best mulig psykososial tilpasning og evt
slutthgyde

e 8-9 ar? — psykososial tilpasning

Det er mest effekt pa slutthgyden for de
som starter behandling i ung alder og
tidlig etter symptomdebut.

75% nar slutthgyde innenfor MFH +/- 10
cm

> 90% nar slutthgyde > 150 cm av jentene



Et historisk perspektiv mm

* Tidligere kom en tidligere i pubertet om en var velstaende
 tilgang pa ernaering

* Na kommer en tidligere i pubertet om en
* Kommer fra mindre velstaende kar

* Er overvektig
* Det er stgrre risiko for overvekt i gkonomisk undertrykte subgrupper

Tidlig menarche er 2x hyppigere blant fattige og -3x hyppigere blant afrikanske,
indiske, pakistanske familier og blant familier fra Bangladesh blant de som bor i

England.
En har ikke pavist genetikk som forklarer det like lite som en har pavist genetiske
forandringer som disponerer for type 2 diabetes og overvekt.

* Blant eldre er det stgrre risiko for tyﬁe 2 diabetes og kardiovaskulaer
sykdom blant de som kom i tidlig pubertet

What triggers puberty Ken K Ong Arch Dis Child March 2017 vol 102 No3



Manglende eller forsinket pubertet  forinketpubener

e Definisjon:
» Jenter uten pubertetstegn>/= 13,5 ar
* Gutter uten pubertetstegn>/= 14,5 ar
* Manglende menarche etter 15 ars alder
* Behov for medikamentell behandling for a gjennomfgre puberteten

* Forsinket pubertet:
» Arvelig og vanlig i familier (50-75% har tilsvarende i familien/slekten)
* CDGP = constitutional delay of growth and puberty (63% gutter 30% jenter)

. Erk1 ikke patologisk forsinket modning av hypothalamus-hypofyse-gonade (HPG)
aksen

* Puberteten begynner i en ekstrem ende av normalspekteret
* Nar den kommer har puberteten vanlig forlgp
* Oftest ikke behandling

* Men enkelte gutter opplever det belastende
® Vanllg ved sykdommer SOM: For eksempel funksjonell hypogonadotrop hypogonadisme (FHH)
(20% gutter 19% jenter)
* Cgliaki, Mb Crohn, prolaktinom, nyre- og hjertesykdom osv
* Anorexia nevrosa
» Uttalt fysisk trening

* Alvorlig psykososialt stress
ald Konstitusjonelt forsinket vekst hos gutt




. w”//// EEE
Manglende pubertet P e g )
i J/ :4
* Hypogonadotrop hypogonadisme: A i
* 9% gutter og 20% jenter AL A E
 Sentral defekt i produksjonen av LH/FSH A L )
* Inkludert sykdommer som rammer Hypothalamus 1~ 47 1" i
eller hypofysen inkludert bestraling av disse 7 A7 FHH ™
omradene o 5 HH
* Medfgdte septo-optisk dysplasi / B e e lnaeed sl 22151 I
 Kallmann syndrom e e EEE
* CHARGE-syndrom T -'//(. g i
* Hypergonadotrop hypogonadisme e

7% gutter og 26% jenter
Defekt i gonadene
Turner er den vanligste arsaken blant jenter

Blant gutter er bilateral kryptorkisme og senfglger
av orkitt mulige arsaker

Seneffekter etter cellegift og stralebehandling

Vekstkurve hos sent
oppdaget turner
syndrom



Table 1 Common causes of delayed puberty

Abithol L, et al. Arch Dis Child 2016;0:1-5. doi:10.1136/archdischild-2015-310375

Hypogonadotropic hypogonadism

Hypergonadotropic hypogonadism

Functional hypogonadotropic hypogonadism
Hypothyroidism

Diabetes mellitus

Growth hormone deficiency
Cystic fibrosis

Inflammatory bowel disease
Coeliac disease

Juvenile rheumatoid arthritis
Systemic lupus erythematosus
Sickle cell disease
Thalasaemia

Chronic renal disease
Anorexia nervosa
Malnutrition

Intense exercise

Constitutional delay of
growth and puberty

Y Y Y Y Y Y Y YYYYYYY

Permanent hypogonadotropic hypogonadism
Genetic:

>

YyYoyYyYvVwYyYvwyy

>
>

>

Congenital (or isolated/idiopathic)
hypogonadotropic hypogonadism

Kallmann syndrome

Septo-optic dysplasia

Prader-Willi syndrome

Laurence—Moon and Bardet-Bied| syndromes
CHARGE syndrome

cquired:

CNS tumours (astrocytoma, craniopharyngioma,
germinoma, pituitary tumour)

Langerhans histiocytosis

Granulomatous or postinfectious lesions of the
CNS

CNS trauma, surgery or radiation

Girls:

» Tumer syndrome

» XX and XY gonadal dysgenesis
» Primary ovarian failure

» Oophoritis

Boys:

» Gonadal dysgenesis

» Vanishing testes syndrome

» Testicular biosynthetic defects
» Orchitis

Both sexes:

» Chemotherapy

» Radiation

» Trauma

» Other syndromes (Noonan syndrome)

Adapted from Sedimeyer and Palmert,” Palmert and Dunkel,” Palmert et a/® Argente’ and Wei and Crowne.®

CNS, central nervous system.

Isolert hgy FSH kan indikere begrenset
spermiekvalitet/mengde for eksempel

etter total kropps bestraling

Table 2 Red flags on history and associated aetiologies

History

Possible underlying aetiology

Abdominal pain, constipation, diarrhoea,
haematochezia

Weight gain, cold intolerance, fatigue
Weight loss, heat intolerance, insomnia
Excessive exercise, food restriction

History of chemotherapy, radiation or
testicular trauma

Bilateral cryptorchidism, micropenis
Visual disturbance, intellectual disability,
seizures, congenital midline defects

Headaches, visual changes, seizures

Abnormal sense of smell

Inflammatory bowel disease, coeliac
disease

Hypothyroidism

Hyperthyroidism

Anorexia nervosa

Acquired hypergonadotropic
hypogonadism

Congenital (idiopathic)
hypogonadotropic hypogonadism
Congenital syndrome (eg, septo-optic
dysplasia)

Acquired central nervous system
disease such as a brain tumour

Kallmann syndrome




Table 3 Physical examination findings and associated aetiologies

Physical examination Possible underlying aetiology
U t re d n I n g Abnormal height velocity Growth hormone deficiency
Low weight for height, exophthalmos, Hyperthyroidism

sweaty skin, tremor, hypertension, goitre

Increased weight for height, dry skin, dry  Hypothyroidism

hair, bradycardia, goitre

Low weight for height, pallor, abdominal  Coeliac disease, inflammatory bowel

* Anamnese

. e distention or tenderness disease
°
KI INIS k un d € rs¢ ke I S€ Visual field abnormalities, abnormal Congenital or acquired central
° : neurological exam nervous system disease
Rtg S kJ € I etta l d er Midline defects (eg, cleft lip and/or Congenital syndrome (eg,
. palate, congenital heart disease), septo-optic dysplasia, Turner’s
* B I Od p r¢ve r o . dysmorphic features (eg, hypertelorism, syndrome)
* FSH, LH, TSH, fT4, cgliakiprgver, gvrige webbed neck)
blodprgver som ved begrenset tilvekst, e e e T
Genetikk for eksempel mhp turner syndrom Sopsts e
* Ultralyd genitalia interna hos jenter s %o
* LHRH test kan vaere aktuelt g tome W
Complete blood count 68 0
* MR Cerebrum/hypofyse med kontrast o z
* HCG test T e =

* Kan veere aktuelt i utredningen av e e A
hypergonadotrop hypogonadisme SESNG LIS



Flere typer diabetes

Typer diabetes

e Stort sett avklares dette i
forbindelse med
diagnoseinnleggelsen

* Fgrst og fremst en avklaring
av om det er:
* typel
* Insulinmangel

* eller type 2 diabetes
 Insulinresistens

LADA

LADA er en langsomt utviklende diabetes
Type 1 hos voksne. Mange far farst den
feilaktige diagnosen diabetes type 2.

Svangerskapsdiabetes

Noen far en midlertidig form for diabetes
under svangerskapet.

MODY og nyfodtdiabetes

MODY og nyfedtdiabetes er sjeldne typer
medfedt diabetes som finnes i mange
varianter.

Nedsatt glukosetoleranse

Dette innebzerer at blodsukkeret er
forhayet. Tilstanden kan utvikle seg til type
2 hvis du ikke behandler den.

Fra Hva er diabetes pa
www.diabetes.no



LADA

* Ogsa gdeleggelse av
gycellene

e Autoimmunt basert

* Behandling:

e Kan ofte starte med
behandling som ved type 2
diabetes

e Etter hvert insulinkrevende

LADA er forskjellig fra type 1 slik:
starter i voksen alder (over 30 ar)

gir svake symptomer og lite blodsukkerekning i starten

insulinproduksjonen kan vaere hey i flere ar, slik at blodsukkeret kan
reguleres med kost og medisin

Lada er forskjellig fra type 2 slik:

ikke forbundet med risikofaktorer som overvekt, insulinresistens,
etnisitet eller samme sykdom 1 familien

autoimmun, kan pavises med antistofftest

insulinproduserende celler blir edelagt, LADA ma behandles med
insulin tidligere enn type 2

kan gi syreforgiftning nar insulinproduksjonen stopper.



Monogen diabetes -

* Nyfpdtdiabetes -

* MODY

e Autosomalt dominant arvelig
Maturity onset diabetes of the young

Flere undergrupper

* Fgrer til store forskjeller i
behandlingsbehov og symptomer

Mody 1 og 3 har symptomer som ved
diabetes mellitus type 1

Mody 2 mye mildere sykdomsbilde

Mody 5 er alltid forbundet med
nyresykdom

MODY1 (mutasjon i HNF4A-genet). Behandles primaert med sulfonylurea

MODY2 (mutasjon | GCK-genet). Trenger ingen behandling annet enn |
svangerskap

MODY3 (mutasjon i HNF1A-genet). Behandles primaert med sulfonylurea
MODY5 (mutasjon | HNF1B-genet). Behandles oftest med insulin

MODY10 (mutasjon i /INS-genet). Behandles med insulin

De vanligste undergruppene

Det er likevel trekk som gjer at man kan skille MODY fra type 1:

— Personer med MODY utvikler sjelden syreforgiftning (ketoacidose), fordi

de fortsatt har en restproduksjon av insulin.

— Legen bar mistenke MODY hvis en pasient med type 1 har uvanlig lavt
insulinbehov og har bevart egenproduksjonen av insulin, ogsa etter den
sakalte =honeymoon-perioden= bar vaere overstatt.

— Da bar legen ta en C-peptid-prave for a sjekke insulinproduksjonen.

— Legen kan ogsa sjekke om du mangler auto-antistoffer (GAD, A2, ZnT8),
som karakteriserer type 1 diabetes.

— 0Dgsa en opphopning av diabetes i familien - med diabetes i pafelgende
generasjoner - eker mistanken om MODY.



Dette er symptomene

— Symptomene kan utvikle seg gradvis, med darlig trivsel, spiseproblemer

[ ]
N f@dtd labetes
y — Vanlig er ogsa klassiske diabetessymptomer som ekt tarste og

vannlatning.

— Uten behandling er det risiko for at det blir alvorlig forlep, og barnet
utvikler syreforgiftning (ketoacidose).

o
o Of f¢ 6 d I d — Babyene kan ved debut vaere svaert pavirket av sykdommen. Det er
teSt r m a n e e rS a e r vanlig a male hayt blodsukker, syreforgiftning og
elektrolyttforstyrrelser.
e Oftest fv < 3 kg

* Mer enn 20 kjente mutasjoner
* Koblet til feil i kaliumkanalen som gjgr at insulinutskillelsen blir utilstrekkelig

* Forbigaende form gar over ila noen maneder

* Permanent tilstand (PNDM)
* Mange har tilstrekkelig effekt av sulfonylurea
 Noen ma fa insulininjeksjoner



Type 2 eller Type 1 diabetes

e Antistoffer

* Anti GAD (glutamatdekarboksylase)

* Positiv test tyder pa sannsynlig diabetes type 1 eller
LADA

* Negativ test sannsynlig diabetes type 2 eller i sjeldne
tilfeller MODY

* |slet antigen 2 (anti 1A2)

* Anti ZnT8 antistoffer
e Positiviar fgr insulinmangelen ?

d C' Pe pt | d (c-peptidet er resten av det som spaltes av insulinet)
* Lav verdi: lav eller ikke insulinproduksjon
* Hoy verdi: tilstrekkelig insulinproduksjon
e Fastende for a vurdere insulinresistensen

* To timer etter maltid for a vurdere
betacellefunksjonen

* Antistoffene som gdelegger Beta-celleen i de
Langerhanske gyene

Hvordan vet du hvilken type diabetes
du har?

Blodsukkerverdiene alene sier ikke noe om hvilken type diabetes du har.
Dette vurderer legen basert pa hva slags symptomer du har, alderen din og
helsetilstanden din.

Mer typisk for diabetes type 1:

— Oppstar ofte i ung alder (men kan oppsta i alle aldre)
— Tydelige symptomer som har oppstatt nylig
— Darlig allmenntilstand

— Haye blodsukkerverdier, mulig syreforgiftning
Mer typisk for diabetes type 2:

— Oppstar oftest hos voksne over 40 ar (men 0gsa hos yngre og iblant
barn)

— Diffuse symptomer
— QOvervekt og mangel pa aktivitet
— Diabetes type 2 i familien

— Etnisk opprinnelse fra land utenfor Europa
LADA, MODY, nyfedtdiabetes:

— LADA og MODY er typer diabetes som har atypiske symptomer som kan
forveksles med diabetes type 1 eller type 2.



Insulin Type
— Endogenous (ie, nondiabetic)
= Rapid-acting (eg, aspart lispre)

Behandling med insulin mm =

* Langsomtvirkende
* Tresiba
* Tidligere Lantus og Leveir

* Hurtigvirkende
* Novorapid/Humalog
* Lyumjev
* Fiasp

* Ved Type 2 diabetes

e Metformin
* Insulin

e Glukagon nesepulver

—— Intermediate-acting (eg. NPH)
Long-acting (ie, ghargine, detemir)

Relative Insulin Effects

0 2 4 & 8 1 12 14 1& 18 20

Time, b

Figure 2. Pharmacokinetic profiles of human insulin and insulin analogs.
Source: Reference 6. Reprinted with permission from Freeman with
the consent of the American Osteopathic Association.

LiSprO (Humalog®)
Aspart (Novorapid®)
Glulisine (shorant*/Apidra*)
Regular
{(Humulin-R*)
NPH
(Humulin-N*) Detemir
(Levemir®) Glargine
PO -

8:00 11:00 14:00 17:00 20:00 23:00 2:00 5:00 8:00




Diabetes hverdag

* Krever betydelig med
oppmerksomhet i
hverdagen

* Vurdering av
blodsukker

e Karbohydratinntak
o Aktivitet

* Opptatte av a telle
karbohydrater

aaaaaaa
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 Stadig mer avansert utstyr
 Anbud

* Kontinuerlige
bldosukkermalere

* Freestyle libre 2 og 3
* Dexcom G6 (og snart G7)

* Insulin pumper:

 Omnipod er uten slange
* T slim med loop variant



Frase i DIPS til stgtte ved arskontroll

bakgrunn:
Type 1diabetes med debut:

Komplikasjoner:

Plan for oppfalging s st

Grunndata:
Samtykket til dighetesregisterst:

o osiale forhold:
® Ars ko ntr0| | iivssﬂl. helse og naturlige funksjoner:
e Januar-mars hvert ar Felinger:
* Innrapportering av data for de som har samtykket A
til datainnsamling til diabetesregisteret ved ot p R
diagnosetidspunkt Oppsiart
* Undersgkelser: Mallsdose
* Vekt, lengde, BT, evt annet MM%W
* Blodprgver inkludert lipider, stoffskifte og caliakiprgver |
* Altsa komorbiditet undersgkelser ﬁflt:
. o Hoyde: Vekt: BMI: Midiemal
* Kontroller ved behov gjennom aret. e
° Et m|ndreta” 2 X /ér Gjennomsnitisblodsukker siste 14 dager fra evt CGM:
« Ofte 3-4 ganger per ar Sppeummering

MNeste kontroll:

* Noen fa neermest manedlige kontroller



Pasient: Gjennomgang av enhet
Pasient ID:
Blodsukkerm. o JCMV093-T0530

CGM: Standard dag (05/12/2019 - 18/12/2019)
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Skriv ut dato:
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Statistikk
Antall verdier: 1428
Verdierprdag: 102
Gjennomsnitt periode (mmol/L): 9.1

Verdier over malsettning {10 mmol/L): 590
Verdier innenfor m3lsettning (4-10 mmol/L): 780
Verdier under malsetting (4 mmol/L}: 58

Hoyeste verdi (mmol/L): 16.9
Laveste verdi (mmel/L): 2.5
Standardawvik: 3.1

Vil du ha denne rapporten i din EMR? nd i dag!
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14 Dager on. 16. mars 2022 - ti. 29. mars 2022 14 Dager on. 30. mars 2022 -1i. 12. apr. 2022

” "1 Malet er en stor andel innenfor
v [ ’ : malomradet 3,9-10
”-w WA T I v T TR «Time in range»
— s T o . . -| Her far en ogsd en oppsummering av
000 0800 1200 000 o500 1200 hvor stor andel som er lave og hgye
osv
Blodsukker
S Mt Det er lett & rapportere det som er
I . utfordrende eller skremmende eller
slmRa 3,1 mnet det somt ar fokus mer enn det det er
69+ 7.0+ mye av. Slik som lave blodsukkere nar
Tid innenfor omrade Tid innenfor omrade det nesten ikke forekommer
T B Weldig Myt m— % Veldlg Heyt
20 % Hayt 26 % Hayt

70 % Innenfor Dmrade
4% Lavt

1% VeldigLavt

Malomrade:

3,970,0 mmal/l
Sensorbruk

Dager med CEM-data 100 % 14/14
G|.en_ kalibretinger perdag 0,0

&4 % Innenfor Omrade
3% Lavt
1w Veldig Lawt

Malormrade:
3,8-10,0 mrmal

Sensorbruk

Diager red Coh-tata 007 1474

Gj sn. kalibreringer perdag 0,0
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Stressdoser steroider

* De som star pa steroider
* Fast / daglig
* Intermitterende, men ofte nok til a
supprimere binyrebarkresponsen

* Stressdoser ved feber/kirurgi

 VVed tvil sa kan en teste stressresponsen
med synachtentest.

 Kortisol i spyttprgve for eksempel er
ogsa nyttig

LIVSVIKTIG INFORMASJON OM

KORTISOL
MANGEL

K

DENNE PASIENTEN TRENGER DAGLIG
ERSTATNINGSBEHANDLING MED KORTISON.
Ved feber, oppkast, diaré eller annen sterre
pikjenning, f cks operasjon. infeksjon eller
storre ulykke mi rilferselen av kortison ekes.
Ved feber over 38°C ~ ta dobbel dose kortison.

Om oppkast/diaré gjor at tabl ikke
beholdes — oppsek lege snarest for umiddelbar
tilfersel av Solu-Cortef 100 mg iv/im og
saltvannsinfusjon.

Norsk endokrinologisk forening

LIVSVIKTIG INFORMASJON OM

KORTISOL
MANGEL

ik

DENNE PASIENTEN TRENGER DAGLIG
ERSTATNINGSBEHANDLING MED KORTISON
Ved sykdom eller annen storre pikjenning,

f eks operasjon, infeksjon eller storre ulykke md
tilforselen av kortison ekes.
“Ta 3 ganger dogndosen fordelt pi 4 doser (hver 6. time).
Om oppkast/diaré gjor at tablettene ikke behold
oppsek lege snarest for umiddelbar tilforsel av
Solu-Cortef 50 mg (< 5 4r) eller 100 mg (5 dr)
iv/im og saltvannsinfusjon.

Norsk endokrinologick foreming

IMPORTANT

MEDICAL
INFO.

A

THIS PATIENT NEEDS DAILY REPLACEMENT
THERAPY WITH CORTISONE.

In the event of serious illness, vomiting or

MEDICAL
INFO.

i

THIS PATIENT NEEDS DAILY REPLACEMENT
THERAPY WITH CORTISONE.
In the event of serious illness, vomiting or
diarrhoea, hydrocortisone 50 mg (<5 years)
or 100 mg (>5 years) iv/im and saline
infusion should be administered without delay.




Flowchart: Udredning af binyrebarkinsufficiens.

OBS: Hvis Synacthen® test ikke kan udferes Klinisk mistanke om
D et d a n S ke eller der klinisk er pakraevet akut intervention, binyrebarkinsufficiens (Al)
ber der om muligt sikres blodprever til maling i
af P-kortisol og P-ACTH inden hydrokortison

" behandling pabegyndes. Synacthentest
y S J e I I I a e P-Kortisol (30 min) < cut-off
fo r u t re d n I n Specifikke binyre | HoiacTH | Lav/Normal ACTH
autoantistoffer Primazr Al Sekundaer/tertizer Al

S -

av
binyrebark- I 2N TS

i n S u ffl S I e n S Polyglandulaert

Glukokortikoider / Opiocider
Immunonkologisk behandling

Lymfom, Infektion/
‘ j medi MR h
Infiltrative, Metastase, Overvej medikamentelt ypofyse
induceret Hypofysepraver

syndrom?

Infarkt, Blgdning?

*ALD? (Unge maend)?
*AGS (17-OH-Progesteron)?

e : -
Medicinanamnese: Revurder medicinanamnese

Hypophysitis
Hovedtraume

Sheehan f Simmonds syndrom
Al=adrenokortikal insufficiens. ALD = adrenoleukodystrofi. AGS=adrenogenitalt syndrom. SEEE R8s R LT TS E



