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GİRİŞ

Konjenital hipotiroidi yenidoğanda en sık 
karşılaşılan endokrinolojik sorundur ve önlene-
bilir zeka geriliğinin en sık nedenidir (1). 2000 
ile 4000 canlı doğumda bir görülen konjenital 
hipotiroidi, çoğunlukla doğumda bulgu verme-
mektedir. Tarama programları bu açıdan önem-
lidir (2). Ülkemizde 2006 yılı Aralık ayından 
itibaren yenidoğan bebeklerde topuk kanında 
TSH ölçümü ile konjenital hipotiroidi taraması 
yapılmaktadır (3). 

ETİYOLOJİ

Konjenital hipotiroidi kalıcı ve geçici olarak 
iki gruba ayrılmaktadır. Kalıcı konjenital hipoti-
roidi olgularının %85’ini tiroid bezinin gelişim-
sel bozukluklarını içeren tiroid disgenezisi oluş-
tururken, %10-15’ini hormon biyosentezindeki 
bozukluları kapsayan tiroid dishormogenezisi 
oluşturmaktadır (4). Konjenital hipotiroidi sı-
nıflandırması ve nedenleri Tablo 1 de özetlen-
miştir (5).

KALICI KONJENİTAL 
HİPOTİROİDİ

Primer Hipotiroidizm

Tiroid Disgenezisi

Tiroid bezinin embriyolojik gelişim bozuk-
luklarını kapsar. Kızlarda görülme oranı erkek-
lere göre iki kat daha fazladır. Ektopik tiroid 
olguların 2/3’ünü, tiroid agenezisi ve tiroid hi-
poplazisi 1/3’ünü oluşturur. Çoğu sporadiktir. 
%2-5’ini ailesel olgular oluşturur. Ailesel hipo-
tiroidi nedeni olarak tiroid bezi gelişiminde rol 
olan transkripsiyon faktörleri TTF-1/NKX2.1, 
TTF-2/FOX-E1, NKX2.5 ve PAX8 gibi genlerde-
ki mutasyonlar sorumlu tutulmaktadır (6).

Tiroid Dishormogenezisi

Tiroid hormon biyosentezindeki bozukluklar 
konjenital hipotiroidi nedenlerinin %10-15’ini 
oluşturur. Genellikle otozomal resesif kalıtılırlar. 
Guatr genellikle bulunur ancak kompansasyon 
gelişen inkomplet defektlerde hipotiroidi gelişi-
mi gecikebilir. İyot transport defekti (sodyum-i-
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 Tedavide ilk seçenek olarak oral levotirok-
sin kullanılmaktadır. Sabahları aç olarak tek 
doz alınması önerilmektedir. Önerilen başlangıç 
dozu 10-15mcg/kg/gün, toplamda ise 37,5-50 
mcg/gün’dür. Tedavi başlanan hastalar belirli ara-
lıklarla serum sT4, T4 ve TSH düzeyleri ile takip 
edilmelidir. Takipte serum sT4, T4 düzeylerinin 
yaşa göre üst sınırlarda tutulması, TSH değerleri-
nin <5 mU/L düzeylerinde tutulması hedeflenir. 
Tedavi başlangıcından 2-4 hafta sonra ilk izlem 
yapılmalıdır. Daha sonra ilk 6 ayda 1-2 ayda bir, 
6ay–3 yaş aralığında 3-4 ayda bir, 3 yaşından 
itibaren büyüme tamamlanana kadar 6-12 ayda 
bir izlem önerilmektedir. Doz değişimi yapılma-
sı durumunda ise her değişimden 4 hafta sonra 
kontrol önerilir. Bu izlemlere büyüme tamamla-
nana kadar devam edilmelidir (32).

Yüksek doz levotiroksin tedavisi sırasında 
kranial süturların erken kapanması ve buna bağlı 
kraniosinostoz, huzursuzluk, davranış problem-
leri gibi komplikasyonlarla karşılaşılabileceğin-
den dikkatli olmak gerekmektedir (33).

SONUÇ

Konjenital hipotiroidi tarama programları ile 
erken saptanabilmektedir ve tedaviye erken baş-
lanması ile nörolojik prognoz doğrudan ilişkili-
dir. Başlangıç T4 düzeyi, etiyoloji, kemik matu-
rasyonu, tedavi başlangıç zamanı ve dozu, ailenin 
tedavi uyumu prognostik faktörler arasındadır.
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