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Schwere Störung der körperlichen, 
motorischen und mentalen Entwicklung:

Kretenismus!

Unbehandelte konnatale Hypothyreose
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Schwere Störung der körperlichen, 
motorischen und mentalen Entwicklung:

Kretenismus!

Erster Behandlungserfolg durch Gabe 
von Schilddrüsenextrakt!!
Aber: bleibende mentale Retardierung

Erste Behandlung der konnatalen Hypothyreose



Die Werkzeuge…

• Radioimmunoassay (RIA)

• T4 in Trockenblut 

• TSH in Trockenblut

• Nabelschnurblut

• Kombination mit PKU-Screening?



Die Idee…

• Screening auf Hypothyreose

• T4- oder TSH-Screening?

→ USA:  T4-Screening

→ Europa: TSH-Screening

• Ziel: Geistige Behinderung vermeiden 



.
45 Jahre  Hypothyreosescreening Berlin

• Start im Juli 1978 (Berlin-West)

• Prof. Dr. Hans Helge

• Annette Grüters

• Gemeinsam mit PKU-Screening (E. Mönch)

• Vielen Dank an Annette…



Neugeborenenscreening in Deutschland und Europa

• TSH als primärer Screening-Parameter  (Zielerkrankung: Hypothyreose)

• Blutentnahme im Alter von 36 – 72 Stunden

• Fixer cut-off (15 mU/l)

• Finanzierung durch Krankenkassen seit 1980

• Keine weiteren Qualitätsvorgaben, keine zentrale Evaluation oder Steuerung 
(kein „Programm“)





Screening auf Kongenitale Hypothyreose (Stand 2014)



Ergebnisse Hypothyreose-Screening (Deutschland) 2006 - 2020

• Gescreente Population:   10,79 Mio  (719.000/Jahr)

• Hypothyreosen:   3.116    gesichert: 2.389

• Inzidenz:    1: 3.463   1: 4.517

• Auffälliges Screening (Recall):  88.487  (0,082%)

• Positiver Vohersagewert (PPV):  39,94 (2006: 24,7  |  2018: 40,86)

• Falsch Negative:   77  (2,4% der CH-Pat.)



CH n=76 siblings n=40

Kein IQ-Defizit bei Einstiegs-Dosis > 10 µg/kg  

Outcome und Therapieoptimierung



Gesicherter Erfolg
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Ziel:  Vermeidung von geistiger Behinderung durch Hypothyreose

(Aufwand: vertretbar)

…wurde erreicht J



Ist wirklich alles gut..?

14



What‘s going on here..?
Inzidenzanstieg / TSH Cut-Off

• Ursache: Reduktion des TSH-Cutoff..?

• Steigerung der Recalls

• Mehr falsch-positive Fälle

• Zusätzlich entdeckte „mildere“ Hypothyreosen

→ Ca. 80 % normale SD „in situ“

→ TSH in Konfirmation <30 mU/l in 70%

→ Höhere Belastung der Versorgungsstrukturen

• Gefahr der mentalen Retardierung..?
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Problem:  Falldefinition 

• Definition einer konnatalen Hypothyreose unklar..?

→ Ist die Hypothyreose durch einen Mangel an T4 oder durch das erhöhte TSH bestätigt?

→ Auswirkung auf Inzidenz

→ In der Fläche (Beispiel Bayern) nur ca. 50% der Patienten in Betreuung im Zentrum (50% 
Haus- und Kinderärzte)
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Frühgeborenen-Hypothyreose
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Auffällige Erstkarte
97% permanent

Spät manifest
(80% in situ, >70% transient

Sehr spät manifest
(Einzelfall)

Analyse aus 3,5 Mio. Geburten

• Inzidenz TSH (↑↑) 1:700

• Häufig Folgekarte(n)

• Permanent bei “critical ill”

Positive Erstkarten bis 23.SSW

• TSH immer > 80 mU/l

• Inzidenz 1:3.300

Ø Normale Inzidenz der CH (!)



Frühgeborene brauchen mehr..?

• Uneinheitliche Empfehlungen:

→ Deutschland: Wiederholung in (korrigierter) 32. SW (bis zu 10 Wo. ohne Kontrolle(!))

→ Wiederholte Re-Screenings alle 2 / 4 Wochen?

→ Vorgehen abhängig von Frühgeburtlichkeit (SSW) oder „critical ill“..?

→ Unreife der Hypophysen-Achse (lt. Leitlinie 2021), keine Hinweise aus den Screening-Daten (!)

• Aktuelle Empfehlung in D ist „nicht zeitgemäss“ (FG bis 22 SSW überleben)

→ Regelmäßige Kontrollen bei Kindern auf Intensivstation sinnvoller?

→ Gute Nachricht: Auch sehr frühe FG haben hohe TSH-Spiegel bei fehlender Schilddrüse
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Take home Hypothyreosescreening…

• NG-Screening auf Hypothyreose vermeidet mentale Folgen der Erkrankung 

• läuft seit > 45 Jahren (fast) unverändert

•Medizinisch und gesundheitsökonomisch erfolgreichste Prävention (WHO)

•Medizin entwickelt sich weiter – Anpassungsbedarf beim Screening (!)

→  CAVE: von „under-diagnosed“ (1975)  to „over-treatet“ (2015)..?

→ extreme Frühgeborene und schwer kranke Neugeborene

• Auch (sehr) erfolgreiche Maßnahmen brauchen Evaluation und Anpassung…
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Vielen Dank 

für Aufmerksamkeit 

• Hans Helge 

• Toni Torresani 

• Annette Grüters-Kieslich 

• Dagmar l‘Allemand

• Heiko Krude

• Uta Nennstiel

• Inken Brockow

• Birgit Odenwald

und an  

Frühere und aktuelle Mitarbeiter:innen 
 der Screeninglabore



Inzidenz der konnatalen HypothyreoseHypothyreose

Region 1987 2002

USA 1:3.985 1:2.273

State New York 1:3.373 1:1.415

Western Australia 1:5.747 1:2.825

Italiy 1:2.654 1:1.154

UK (Nord) 1:2.702 1:1.078

Greece 1:3.384 1:1.749

Deutschland 1:3.545 1:3.313
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