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20 günlük, Erkek 

 Doğum sonrası ilk 24 saatte alınan topuk kanında bakılan 
TSH değerinin > 400 mIU/L gelmesi üzerine 19 
günlükken doğumsal hipotiroidi tarama programı 
kapsamında sağlık ocağından geri çağırılmıĢ.  

 PN:19.günde dıĢ merkezde bakılan venöz kanda  
TSH:>100 mIU/L, sT4: 0,53 ng/dl gelmesi üzerine tetkik 
amaçlı tarafımıza yönlendirilmiĢ. 

 



ÖZGEÇMİġ - SOYGEÇMİġ 

 G1P1Y1D0K0  sağlıklı anneden 39 GH, NSVY ile 3150 
gram doğan erkek bebek  

 Doğum öncesi takiplerinde özellik yok. 

 Anne sütü alıyor. Devit damla baĢlanmamıĢ. 

 Anne:24 yaĢında, sağlıklı 

 Baba: 28 yaĢında, sağlıklı 

 Anne baba arasında akrabalık yok. 

 1. çocuk: Hastamız 



FİZİK MUAYENE 

 Tartı: 3150 gram (30p) 

 Boy: 50 cm (30p) 

 BaĢ çevresi: 35 cm (30p) 

 

 



FİZİK MUAYENE 

 GD iyi, sakin bebek, kaba sesli ağlıyor. 

 Cilt kuru,hafif ikterik. 

 Ekstremitelerde soğukluk mevcut. 

 Ağzı açık uyuma. Makroglossi? 

 Solunum sesleri doğal. Ral-ronküs yok.  

 Üfürüm yok. 

 Batın normal bombelikte. Hepatosplenomegali yok. 
Umblikal hernisi mevcut. 

 Ön fontanel 4,5x2cm, arka fontanel 1x1cm açık.  

 Haricen erkek. Testisler bilateral skrotumda. 



Laboratuvar 

 

 

 

TOPUK KANI  

06/07/2018-PN.1.gün 

TSH:>400  mIU/L   

 

 

25/07/2018-PN.19.gün 

Dış ŵerkezde 

TSH:>100 mIU/L 

sT4:0,53 ng/dl 

Total bilirübin: 8.8 mg/dl 

Direkt bilirübin: 0.4 mg/dl 

 

26/07/2018-PN.20.gün 

Hastanemizde 

TSH: >496,000 mIU/L 

sT4: 0,49 ng/dl 

sT3: 2,67 pg/ml 

Anti-TG ak: <0,9 IU/ml 

Anti-TPO: 7,9 IU/ml 

Anti-TSHR: 0,25  IU/L(negatif) 

 



Patolojik Bulgular 

 Aktivitesi azalmıĢ, sakin bebek 

 Kaba sesli ağlama 

 Soğuk ekstremiteler 

 Diken saç 

 Ön fontanel geniĢ açık 

 Cilt kuru, hafif ikterik 

 Umblikal herni 

 BozulmuĢ tiroid fonksiyon testleri 

 



 

 

 Ön tanı??? 

 Hangi tetkikleri istersiniz??? 



TİROİD RENKLİ DOPPLER USG 
(27/07/2018) 

 

 

 Her iki tiroid lojunda tiroid parankimi seçilememektedir. 
Agenezi ile uyumlu olabilir. 

 

 Dil kökü lokalizasyonunda 5x6mm boyutlu, doppler 
incelemede vaskularizasyonu bulunan tiroid dokusuna 
ait olabilecek yapı izlenmektedir (ektopik tiroid dokusu) 

 

 KomĢu yumuĢak doku ve Doppler incelemede vasküler 
yapılara ait patoloji ve patolojik boyutlu LAP izlenmedi.  

 

 



TİROİD SİNTİGRAFİSİ  
ve KORELATİF ULTRASONOGRAFİ  
  

 

 20 günlük hasta tiroitte nodül ön tanısı ile 
araĢtırılmaktadır. 

 

 Tiroid lojunda tiroid bezi ile uyumlu aktivite tutulum 
izlenmedi. Sublingual alanda ektopik tiroid bezi ile 
uyumlu aktivite tutulumu izlendi.  

 

 SONUÇ:  

 Sublingual alanda ektopik tiroid dokusu izlenen tiroid 
bezi ile uyumlu sintigrafik bulgular. 



DoğuĢtan hipotiroidi 

 1:2000- 1:4000 canlı doğum 

 Önlenebilir zeka geriliğinin en sık nedeni 

 Tedavisi kolay, ucuz ve etkili 

 Zeka puanı ile tanı yaĢı arasında ters bir iliĢki  

 Erken tanı ve tedavi 



 Tiroid hormonu 

 - Nöron oluĢumu ve migrasyonu,  

 - Akson ve dendrit oluĢumu,  

 - Miyelinizasyon,  

 - Sinaps geliĢimi  

 - Spesifik nörotransmitter regülasyonunda rol oynar. 

 

 Beyin geliĢimi ve fonksiyonu için gerekli olan bir 
hormondur. 



DOĞUġTAN HİPOTİROİDİ 
TARAMASI 

 Aralık 2006’da “Ulusal Doğumsal Hipotiroidi 
Tarama Programı” baĢlatılmıĢtır. 

 Dünyada birden çok yöntem kullanılabilmekle 
birlikte en yaygın olanı ülkemizde de olduğu 
gibi yaĢamın ilk haftasında (3.-7. günler 
arasında) topuktan alınan kan örneğinde TSH 
ölcümü yapılmasıdır. 

 Doğumdan hemen sonra TSH değerindeki 
fizyolojik yükselme nedeni ile yaĢamın ilk 
birkaç gününde serum TSH seviyesi 39  mIU/L 
kadar yükselebilir, bu nedenle filtre kâg ̆ıdı ile 
tarama testi kesim deg ̆eri yaklaĢık 20 
mIU/L’dir . 





DoğuştaŶ Hipotiroidi SıŶıflaŶdırŵası 
ve Nedenleri 

 Kalıcı doğuĢtan hipotiroidi 

 - Yaşaŵ ďoyu devaŵ eder. 
 - Sürekli tedavi gerektirir. 

 - %85 sporadik 

 - %15 kalıtsal 
   A. Primer hipotiroidi 

   1) Tiroid ďeziŶiŶ gelişiŵsel ďozuklukları (agenezi, hipoplazi, ektopi) 

   2) Tiroid hormon üretimindeki bozukluklar (dishormonogenez) 

   3) TSH ďağlaŶŵası veya sinyal iletimindeki bozukluklar 

    B. Santral hipotiroidi 

    C. Periferik hipotiroidi 

    D. Sendromik hipotiroidi 

 

 



DoğuştaŶ Hipotiroidi SıŶıflaŶdırŵası 
ve Nedenleri 

 
 Geçici doğuştaŶ hipotiroidi 

    - İyot eksikliği (maternal, neonatal) 

    - Aşırı iyota maruz kalma (maternal, neonatal) 

    - AŶŶedeŶ ďeďeğe transplasental geçen TSH 
reseptör blokan antikorlar 

    - Maternal antitiroid ilaç kullaŶıŵı 
    - Doğuŵsal hepatik 
hemanjioma/hemanjioendotelyoma 

    - THOX2 veya DUOXA2 genlerinin heterozigot 
ŵutasyoŶları 

 

 



KLİNİK SEMPTOM ve BULGULAR 

 DoğuştaŶ hipotiroidili ďeďekleriŶ %9ϱ’iŶdeŶ fazlasıŶda 
doğuŵda kliŶik ďulgular yoktur veya siliktir. 

 Maternal Tϰ’üŶ ďir kısŵı plaseŶtayı geçerek hiç tiroid hormonu 
yapamayan bir bebekte dahi umblikal kord serum T4 
konsantrasyonunu Ŷorŵal ďeďekleriŶ %Ϯϱ ile %ϱϬ’si 
dÜzeyinde tutar. Bu durum özellikle fetal beyin için koruyucu 
ďir etki sağlar. 

 Ek olarak KH’li ďeďekleriŶ çoğu yetersiz de olsa çalışaŶ ďir 
tiroid dokusuna sahiptir. 

 Bu hafifletiĐi etkilere rağŵeŶ intrauterin etkilenmeler de 
meydana gelebilir. 



KLİNİK SEMPTOM ve BULGULAR 

 %20 olguda gebelik suresi 42 haftadan uzundur. 

 Maternal otoimmun tiroid hastalığı veya iyot içeriği yetersiz ďir 
diyet öyküsü olabilir. 

 Bebekler eve geldiklerinde sessiz, gece boyu uyuyabilen ve 
aileŶiŶ ŵeŵŶuŶ olduğu ďeďeklerdir.  

 Kaďa/kalıŶ sesle ağlaŵa ve kaďızlık ek seŵptoŵlardır. 

  Üç haftadan uzun süren yeŶidoğaŶ sarılığı sıktır. 

 Diğer seŵptoŵ ve ďulgular letarji, hipoaktivite, hipotoni, 
ďesleŶŵe proďleŵleri, kaďızlık, makroglossi, umblikal herni, 
geŶiş fontaneller, kuru cilt ve hipotermidir. 



LABORATUVAR BULGULARI 

 Serum total T4, sT4 ve TSH düzeyleri ölçülerek taŶı koŶulur. 

 Düşük T4 ve sT4, yüksek TSH düzeyi primer doğuştaŶ 
hipotiroidi taŶısıŶı doğrular. 

 Seruŵ değerleriŶi yaşa göre yapılŵış referaŶslarla kıyaslaŵak 
öŶeŵlidir. DoğuŵdaŶ heŵeŶ soŶra oluşaŶ TSH artış dalgası 
ŶedeŶi ile hayatıŶ ilk güŶleriŶde TSH düzeyi 39 mIU/L’ye kadar 
yüksek olaďilir. TaŶısal seruŵ testleriŶiŶ çoğu ďir veya iki 
haftalık ikeŶ alıŶır ki, ďu arada TSH’ŶıŶ üst sıŶırı yaklaşık 10 
mIU/L’ye iner. 

 Bütün hormon düzeyleri ilk 1-4. günlerde yüksek olmakla 
birlikte 2-4 haftalık ikeŶ tipik ďeďeklik düzeyleriŶe yakıŶ 
seviyelere iner. 

 Santral hipotiroidide serum T4 ve sT4 düzeyi düşük, TSH ise 
Ŷorŵal/hafif yüksek veya düşüktür. 



Nedeni belirlemeye yönelik 
tetkikler 

 Tiroid radyonüklid tutulum ve görüntüleme 

(Tiroid sintigrafisi) 

 Tiroid USG 

 Anti-tiroid antikorlar 

 İdrar iyot koŶsaŶtrasyoŶu 



TEDAVİ ve İZLEM 

 Tedavide temel amaç tiroid horŵoŶ düzeyleriŶi eŶ kısa 
zaŵaŶda Ŷorŵal sıŶırlara yükselterek, kliŶik ve ďiyokiŵyasal 
olarak ötiroidi oluşturŵak, ďöyleĐe hastaŶıŶ Ŷorŵal Ŷörolojik 
gelişiŵiŶi ve ďüyüŵesiŶi sağlaŵaktır. 

 Oral levotiroksin (L-T4) tedavide ilk seçenektir. 

 Tiroid hormon replasman tedavisinin hem dozu, hem de 
zaŵaŶlaŵası öŶeŵlidir. TedaviŶiŶ ďaşlaŶŵa zaŵaŶı nörolojik 
prognoz açısıŶdaŶ kritiktir.  

 TaŶı ve tedavi ďaşlaŶŵa yaşı ile IQ arasıŶda Ŷegatif ďir ilişki 
vardır. 

 Literatürdeki ϭϭ çalışŵayı irdeleyeŶ ďir raporda; tiroid hormon 
tedavisi ďaşlaŶŵa yaşı hayatıŶ ilk ϭϮ-30. gününde olan 
ďeďekleriŶ tedaviye daha geç ďaşlaŶaŶ (ϯϬ güŶlükteŶ sonra) 
bebeklere göre ortalaŵa IQ’larıŶıŶ ϭϱ.7 puan daha yüksek 
olduğu gösterilŵiştir. 



TEDAVİ ve İZLEM 

 Amerikan Pediatri Akademisi L-Tϰ ďaşlaŵa dozuŶu ϭϬ-15 
mcg/kg/gün olarak önermektedir.  

 GeŶellikle ďaşlaŶgıç dozu ϯ7.ϱ veya ϱϬ mcg/güŶ’dür. 

 YiyeĐekler eŵiliŵi azalttığı icin L-Tϰ’uŶ aç karŶıŶa güŶde tek 
doz olarak saďahları alıŶŵası gerekir.  

 Bazı ďesiŶ ve ilaclar L-T4 emilimini bozar ve L-T4 ile birlikte 
verilŵeŵelidir. BuŶlar; soya proteiŶ ŵaŵaları, koŶsaŶtre 
demir, kalsiyum, aluminyum hidroksit, kolestiramin ve diğer 
reçiŶeler, lifli gıda destekleri ve sukralfattır. 

 DoğuştaŶ hipotiroidili ďeďekleriŶ aşırı dozlardaki L-T4 ile 
tedavi edilmesi de ďeyiŶ gelişiŵ teŵposuŶda Ŷegatif 
etkileŶŵe, kişilik ve dikkat ďozuklukları, kraniyosinostoz gibi 
komplikasyonlara neden olabilir. 



TEDAVİ ve İZLEM 

 Tiroid agenezi, ektopik tiroid veya dishormonogenezde yaşaŵ 
boyu tiroid hormon replasman tedavisi gerekir. 

 HastaŶıŶ izleŵiŶde hayatıŶ ilk ďir yılıŶda yetersiz L-T4 nedeni 
ile TSH >20ŵU/L olŵası da hipotiroidinin kalıĐı olduğuŶu 
destekler. 

 Gecici hipotiroidili olabilecek olgularda 3 yaş soŶrası L-T4 
tedavisi 30 güŶ suresiŶĐe kesilir. Bir ay soŶrasıŶda tiroid 
hormon düzeyleri Ŷorŵal sıŶırlar içiŶde ise gecici hipotiroidi 
olarak kaďul edilir. Bu çoĐuklarıŶ periyodik olarak takiďiŶe 
devaŵ edilir, ďüyüŵeŶiŶ yavaşlaŵası giďi hipotiroididen 
şüpheleŶileĐek ďir kliŶik ďulguda testler tekrarlaŶır. 


