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BOLUM

KONJENITAL HIPOTIROIDI

Vildan KUCUKSUMBUL!

GIRIS

Konjenital hipotiroidi yenidoganda en sik
karsilagilan endokrinolojik sorundur ve 6nlene-
bilir zeka geriliginin en sik nedenidir (1). 2000
ile 4000 canli dogumda bir goriilen konjenital
hipotiroidi, ¢ogunlukla dogumda bulgu verme-
mektedir. Tarama programlar1 bu agidan 6nem-
lidir (2). Ulkemizde 2006 yili Aralik ayindan
itibaren yenidogan bebeklerde topuk kaninda
TSH ol¢timii ile konjenital hipotiroidi taramasi
yapilmaktadir (3).

ETiYOLOJI

Konjenital hipotiroidi kalic1 ve gegici olarak
iki gruba ayrilmaktadir. Kalic1 konjenital hipoti-
roidi olgularinin %85’ini tiroid bezinin gelisim-
sel bozukluklarini igeren tiroid disgenezisi olus-
tururken, %10-15’ini hormon biyosentezindeki
bozuklular1 kapsayan tiroid dishormogenezisi
olusturmaktadir (4). Konjenital hipotiroidi si-
niflandirmasi ve nedenleri Tablo 1 de dzetlen-
mistir (5).

KALICI KONJENITAL
HiPOTIROIDI

Primer Hipotiroidizm
Tiroid Disgenezisi

Tiroid bezinin embriyolojik gelisim bozuk-
luklarini kapsar. Kizlarda goriilme orani erkek-
lere gore iki kat daha fazladir. Ektopik tiroid
olgularin 2/3’iind, tiroid agenezisi ve tiroid hi-
poplazisi 1/3’tinti olusturur. Cogu sporadiktir.
%2-5’ini ailesel olgular olusturur. Ailesel hipo-
tiroidi nedeni olarak tiroid bezi gelisiminde rol
olan transkripsiyon faktorleri TTF-1/NKX2.1,
TTF-2/FOX-E1, NKX2.5 ve PAX8 gibi genlerde-
ki mutasyonlar sorumlu tutulmaktadir (6).

Tiroid Dishormogenezisi

Tiroid hormon biyosentezindeki bozukluklar
konjenital hipotiroidi nedenlerinin %10-15’ini
olusturur. Genellikle otozomal resesif kalitilirlar.
Guatr genellikle bulunur ancak kompansasyon
gelisen inkomplet defektlerde hipotiroidi gelisi-
mi gecikebilir. fyot transport defekti (sodyum-i-
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Tedavide ilk secenek olarak oral levotirok-
sin kullanilmaktadir. Sabahlar1 a¢ olarak tek
doz alinmasi 6nerilmektedir. Onerilen baglangi¢
dozu 10-15mcg/kg/giin, toplamda ise 37,5-50
mcg/glindiir. Tedavi baglanan hastalar belirli ara-
liklarla serum sT4, T4 ve TSH diizeyleri ile takip
edilmelidir. Takipte serum sT4, T4 diizeylerinin
yasa gore iist sinirlarda tutulmasi, TSH degerleri-
nin <5 mU/L diizeylerinde tutulmas: hedeflenir.
Tedavi baslangicindan 2-4 hafta sonra ilk izlem
yapilmalidir. Daha sonra ilk 6 ayda 1-2 ayda bir,
6ay-3 yas araliginda 3-4 ayda bir, 3 yasindan
itibaren biiylime tamamlanana kadar 6-12 ayda
bir izlem Onerilmektedir. Doz degisimi yapilma-
s1 durumunda ise her degisimden 4 hafta sonra
kontrol onerilir. Bu izlemlere biiyiime tamamla-
nana kadar devam edilmelidir (32).

Yiiksek doz levotiroksin tedavisi sirasinda
kranial stiturlarin erken kapanmasi ve buna bagl
kraniosinostoz, huzursuzluk, davranig problem-
leri gibi komplikasyonlarla karsilasilabilecegin-
den dikkatli olmak gerekmektedir (33).

SONUC

Konjenital hipotiroidi tarama programlari ile
erken saptanabilmektedir ve tedaviye erken bas-
lanmast ile norolojik prognoz dogrudan iliskili-
dir. Baslangi¢ T4 diizeyi, etiyoloji, kemik matu-
rasyonu, tedavi baglangi¢c zamani ve dozu, ailenin
tedavi uyumu prognostik faktorler arasindadir.
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