
Paul van Trotsenburg &
Nitash Zwaveling-Soonawala

Kinderarts-endocrinologen

Workshop congenitaal hypopituïtarisme



2

Naam - datum

Interactieve Q&A
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Congenitaal hypopituïtarisme (CHP)

Aangeboren hypofyse insufficiëntie

3 groepen:

- Geïsoleerde aanlegstoornis: Pituitary stalk interruption syndrome; PSIS
= niet-syndromale CHP

- Aanlegstoornis hypofyse met uitgebreidere hersenaanleg stoornis
= syndromale CHP

- Normaal aangelegde hypofyse met genetische afwijking waardoor hypofyse niet goed  
functioneert



4

Naam - datum



5

Naam - datum



6

Naam - datum

Hypofyse achterkwab

Hypofyse voorkwab
Hypofyse achterkwab

Hypofyse voorkwab

Hypofysesteel
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Pituitary stalk interruption syndrome (PSIS)

Hypofyse achterkwab

Hypofyse voorkwab
Hypofyse achterkwab

Hypofyse voorkwab

Hypofysesteel
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Gevolgen van PSIS

Hypofyse voorkwab werkt niet goed

Hypofyse achterkwab werkt wel

Niet erfelijk
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Hoe wordt de diagnose gesteld

• Neonatale hielprik: schildklierhormoon tekort “centrale hypothyreoïdie”

• Lage bloedsuikers na de geboorte

• Afbuigende lengtegroei

• Niet starten van de puberteit
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Effecten van schildklierhormoon

Stofwisseling Groei Hersengroei en -ontwikkeling
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Prognose congenitale hypothyreoïdie sinds start neonatale 
screening

Primaire CH ->
vroege opsporing en
behandeling helpt!

Grosse SD, Van Vliet G. Arch Dis Child. 2011 Apr;96(4):374-9
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European Journal of Endocrinology, December 2020
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2005-2015

• 154 kinderen met centrale hypothyreoïdie

• 1 op de 25.000 levend geborenen

• 94 multipele hypofysehormoon uitval (MPHD)

• 60 geïsoleerde centrale hypothyreoïdie
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Clinical and genetic characteristics
of dutch children with central CH, early detected by neonatal screening

+ = 92
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• 20 jaar cohort

• 2/3 MPHD, 1/3 geïsoleerde centrale CH

• MPHD: voornamelijk PSIS

• Geïsoleerde centrale CH bijna allen genetisch bevestigd

• Meerderheid opgenomen in eerste levensweek maar zelden klinische diagnose
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Lange termijn uitkomsten
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Newborn Screening Results in Children with Central Hypothyroidism

Nebesio TD et al, 2010

Ontwikkelingsachterstand: 21/42 = 50%
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Samenvattend

IQ geïsoleerde centrale CH komt overeen met broertjes/zusjes

IQ MPHD 8 punten lager

Processing speed 
beide patiënten groepen 10 punten lager

Motorische problemen
meer prevalent in beide patiënten groepen
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- Kinderen zelf geven hoge score voor kwaliteit van leven

- Ouders geven opvallend lagere score

- Verklaring?

Samenvattend


