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SIK GÖRÜLEN GENETİK 
SENDROMLARDA OTOİMMUN 

TİROİD HASTALIKLARI

25.
BÖLÜM

GİRİŞ

Otoimmün tiroid hastalığı (OTH), çocuk ve 
ergenlerde en sık görülen tiroid patolojisidir. 
OTH; genellikle HashimotoTiroiditi (HT) ve 
Graves Hastalığı (GH) olmak üzere iki ana baş-
lıkta değerlendirilir. OTH genetik, çevresel ve 
endojen faktörler arasındaki etkileşimden kay-
naklanır. Hem hücresel hem de humoral immün 
yanıtlar patogenezde rol oynamaktadır. OTH’da 
klinik; ötiroidi, hipotiroidi, subklinik hipotiroi-
di ve hipertirodizm gibi geniş bir yelpazeyi kap-
sar (1, 2).

HT’li hastalar genellikle asemptomatiktir. Gu-
atr görülebilir veya büyüme geriliği gibi neden-
lerden dolayı rutin klinik araştırmalar sırasında 
tesadüfen teşhis edilebilir. Ayrıca otoimmün bo-
zukluğu olan veya kromozomal anormalliklere 
sahip çocukların düzenli takipleri sırasında da 
saptanabilir. Teşhis anında hastaların %52,1’inde 
ötiroidi, %22’ sinde hipotiroidi, %19,2’sinde  
subklinik hipotiroidi ve %6,5’inde ise hipertiroi-
dizm mevcuttur (3).

Hipertiroidizmin en sık nedeni olan GH ise 
pediatrik yaş aralığında yaygın değildir. Preva-
lansı 1/10.000 1/100.000 arasında değişmekte-
dir. HT’ye benzer şekilde GH’de kadınlarda er-
keklerden 4–5 kat daha fazla görülür. Genellikle 
4 yaş üstünde tanı konulur ve ergenlik döne-
minde zirve yapar. Pediyatrik GH’de büyüme ve 
kemik olgunlaşmasının hızlanması, okul perfor-
manslarında azalma ve davranış değişiklikleri 
görülebilir (4).

OTH tiroid dışı otoimmün hastalıklar ve ge-
netik bazı hastalıklarda daha sık görülmektedir. 
Turner sendromu (TS), Down sendromu (DS) 
ve 22q11.2 delesyon sendromu (22q11.2 DS) gibi 
genetik anormallikleri olan hastalarda OTH ge-
lişimi normal popülasyona göre daha fazladır. 
Prader-Willi veya Williams gibi otoimmünite-
ye bağlı olmayan tiroid disfonksiyonu görülen 
sendromlar da vardır. Ayrıca Noonan sendromu 
(NS) ve Nörofibromatozis 1 (NF1) gibi rasopati-
lerde otoimmün hastalıkların sık görülebileceği 
bildirilmiştir (5, 6). 
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