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20 gunluk, Erkek

» Dogum sonrasi ilk 24 saatte alinan topuk kaninda bakilan
TSH degerinin > 400 mIU/L gelmesi lizerine 19
glinliikken dogumsal hipotiroidi tarama programi
kapsaminda saglik ocagindan geri cagirnlmais.

» PN:19.gunde dis merkezde bakilan venoz kanda
TSH:>100 mlU/L, sT4: 0,53 ng/dl gelmesi uzerine tetkik
amacli tarafimza yonlendirilmis.




OZGECMIS - SOYGECMIS

» G1P1Y1DOKO saglikli anneden 39 GH, NSVY ile 3150
gram dogan erkek bebek

Dogum oncesi takiplerinde ozellik yok.

Anne sutu aliyor. Devit damla baslanmamis.

Baba: 28 yasinda, saglikli

>

>

» Anne:24 yasinda, saglikli

>

» Anne baba arasinda akrabalik yok.
>

1. cocuk: Hastamiz




FIZIK MUAYENE

» Tarti: 3150 gram (30p)
» Boy: 50 cm (30p)
» Bas cevresi: 35 cm (30p)




FIZIK MUAYENE
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GD iyi, sakin bebek, kaba sesli agliyor.
Cilt kuru,hafif ikterik.
Ekstremitelerde sogukluk mevcut.
Agz1 acik uyuma. Makroglossi?
Solunum sesleri dogal. Ral-ronkis yok.
Uftrim yok.

Batin normal bombelikte. Hepatosplenomegali yok.
Umblikal hernisi mevcut.

On fontanel 4,5x2cm, arka fontanel 1x1cm acik.

Haricen erkek. Testisler bilateral skrotumda.




Laboratuvar

25/07/2018-PN.19.giin

Dis merkezde

TSH:>100 mlU/L

sT4:0,53 ng/dl

Total bilirtbin: 8.8 mg/dI
Direkt bilirtibin: 0.4 mg/dl

TOPUK KANI
06/07/2018-PN.1.giin
TSH:>400 mlU/L

26/07/2018-PN.20.giin

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 1U/L(negatif)




Patolojik Bulgular

Aktivitesi azalmis, sakin bebek
Kaba sesli aglama

Soguk ekstremiteler

Diken sac

On fontanel genis acik

Cilt kuru, hafif ikterik
Umblikal herni

Bozulmus tiroid fonksiyon testleri
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» On tani???

» Hangi tetkikleri istersiniz???




TIROID RENKLI DOPPLER USG
(27/07/2018)

» Her iki tiroid lojunda tiroid parankimi secilememektedir.
Agenezi ile uyumlu olabilir.

» Dil koku lokalizasyonunda 5x6mm boyutlu, doppler
incelemede vaskularizasyonu bulunan tiroid dokusuna
ait olabilecek yap1 izlenmektedir (ektopik tiroid dokusu)

» Komsu yumusak doku ve Doppler incelemede vaskuler
yapilara ait patoloji ve patolojik boyutlu LAP izlenmedi.




TIROID SINTIGRAFISI
ve KORELATIF ULTRASONOGRAFI

» 20 gunluk hasta tiroitte nodul on tanisi ile
arastinlmaktadir.

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

» SONUC:

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




Dogustan hipotiroidi

» 1:2000- 1:4000 canli dogum
» Onlenebilir zeka geriliginin en sik nedeni
» Tedavisi kolay, ucuz ve etkili

» Zeka puani ile tani yasi arasinda ters bir iliski
» Erken tani ve tedavi




» Tiroid hormonu

- Noron olusumu ve migrasyonu,
- Akson ve dendrit olusumu,
- Miyelinizasyon,

- Sinaps gelisimi

- Spesifik norotransmitter regulasyonunda rol oyna

» Beyin gelisimi ve fonksiyonu icin gerekli olan bir
hormondur.




DOGUSTAN HiPOTIROIDI
TARAMASI

» Aralik 2006’da “Ulusal Dogumsal Hipotiroidi
Tarama Programi” baslatilmistir.

» Dunyada birden cok yontem kullanilabilmekle
birlikte en yaygin olani tilkemizde de oldugu
gibi yasamin ilk haftasinda (3.-7. gunler
arasinda) topuktan alinan kan orneginde TSH
olcumu yapilmasidir.

» Dogumdan hemen sonra TSH degerindeki
fizyolojik yukselme nedeni ile yasamin ilk
birkac gununde serum TSH seviyesi 39 mlU/L
kadar yukselebilir, bu nedenle filtre kagidi ile
tarama testi kesim degeri yaklasik 20
miU/L dir .
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PEDIATRIK DANISMAN ILDEKI UYGUN
i i i LABORATUVARDA
ENDOKRINOLOJI HEKIM ey T AT TSI
INIGI * PO M
KLINIGINE SEVK GORUSU i =

* jlin kosullarina gore devlet hastanesi veya merkez laboratuvarinda bakilabilir. istemi bebegin
bagh bulundugu aile hekimi veya muadurlGgin uygun gorduga bir hekim yapabilir.

**= Sonuclarnn ardindan aile ile gorusulup; bebek hasta ise aile, pediatrik endokrin kliniklerinden
kendileri icin uygun olanina “Yenidogan Tarama Programi Web uygulamasinda yer alan
laboratuvar sonucunu iceren ciktiyla birlikte standart sevk formu” doldurularak yonlendirilir ve
bebegin takibi icin bagh bulunulan aile hekimine bilgi verilir. Aile hekimi, aile ile temasa gecerek
hasta bebegin pediatrik endokrinoloji klinigine gidip gitmedigini, gitti ise tedavisini izlemek ve
kayrt tutmak ile yukumluadar. Bebegin akibeti ile ilgili bilgi aile hekiminden alinarak web
uygulamasina Halk Saghg MudurlGga tarafindan “Klinik Tam Giris” bolumunden kaydedilir.




Dogustan Hipotiroidi Siniflandirmasi
ve Nedenleri

» Kalici dogustan hipotiroidi
- Yasam boyu devam eder.

- Suirekli tedavi gerektirir.

- %85 sporadik

- %15 kalitsal

= A. Primer hipotiroidi

1) Tiroid bezinin gelisimsel bozukluklari (agenezi, hipoplazi, ektopi)

2) Tiroid hormon Uretimindeki bozukluklar (dishormonogenez)
3) TSH baglanmasi veya sinyal iletimindeki bozukluklar
. B. Santral hipotiroidi
. C. Periferik hipotiroidi
. D. Sendromik hipotiroidi




Dogustan Hipotiroidi Siniflandirmasi
ve Nedenleri

» Gegcici dogustan hipotiroidi
- lyot eksikligi (maternal, neonatal)
- Asiri iyota maruz kalma (maternal, neonatal)

- Anneden bebege transplasental gecen TSH
reseptor blokan antikorlar

- Maternal antitiroid ila¢ kullanimi

- Dogumsal hepatik
hemanjioma/hemanjioendotelyoma

- THOX2 veya DUOXAZ2 genlerinin heterozigot
mutasyonlari




KLINIK SEMPTOM ve BULGULAR

» Dogustan hipotiroidili bebeklerin %95’inden fazlasinda
dogumda klinik bulgular yoktur veya siliktir.

» Maternal T4’ln bir kismi plasentayi gecerek hig tiroid hormonu
yapamayan bir bebekte dahi umblikal kord serum T4
konsantrasyonunu normal bebeklerin %25 ile %50’si
dUzeyinde tutar. Bu durum 6zellikle fetal beyin icin koruyucu
bir etki saglar.

» Ek olarak KH’li bebeklerin cogu yetersiz de olsa calisan bir
tiroid dokusuna sahiptir.

» Bu hafifletici etkilere ragmen intrauterin etkilenmeler de
meydana gelebilir.




KLINIK SEMPTOM ve BULGULAR

» %20 olguda gebelik suresi 42 haftadan uzundur.

» Maternal otoimmun tiroid hastaligl veya iyot icerigi yetersiz bir
diyet dykusu olabilir.

» Bebekler eve geldiklerinde sessiz, gece boyu uyuyabilen ve
ailenin memnun oldugu bebeklerdir.

» Kaba/kalin sesle aglama ve kabizlik ek semptomlardir.
» Uc haftadan uzun siiren yenidogan sariligi siktir.

» Diger semptom ve bulgular letarji, hipoaktivite, hipotoni,
beslenme problemleri, kabizlik, makroglossi, umblikal herni,
genis fontaneller, kuru cilt ve hipotermidir.




LABORATUVAR BULGULARI

» Serum total T4, sT4 ve TSH duzeyleri olculerek tani konulur.

» Dusik T4 ve sT4, yiksek TSH dizeyi primer dogustan
hipotiroidi tanisini dogrular.

» Serum degerlerini yasa gore yapilmis referanslarla kiyaslamak
onemlidir. Dogumdan hemen sonra olusan TSH artis dalgasi
nedeni ile hayatin ilk giinlerinde TSH diizeyi 39 mIU/L'ye kadar
yuksek olabilir. Tanisal serum testlerinin cogu bir veya iki
haftalik iken alinir ki, bu arada TSH’nin Ust siniri yaklasik 10
mIU/Lye iner.

» Butlin hormon duzeyleri ilk 1-4. glinlerde yuksek olmakla
birlikte 2-4 haftalik iken tipik bebeklik diizeylerine yakin
seviyelere iner.

» Santral hipotiroidide serum T4 ve sT4 dlzeyi disuk, TSH ise
normal/hafif yiksek veya disiktar.




Nedeni belirlemeye yonelik
tetkikler

» Tiroid radyonuklid tutulum ve goruntiuleme
(Tiroid sintigrafisi)

» Tiroid USG
» Anti-tiroid antikorlar

» idrar iyot konsantrasyonu




TEDAVI ve IZLEM

» Tedavide temel amag tiroid hormon diizeylerini en kisa
zamanda normal sinirlara ylkselterek, klinik ve biyokimyasal
olarak otiroidi olusturmak, boylece hastanin normal nérolojik
gelisimini ve bliylimesini saglamaktir.

» Oral levotiroksin (L-T4) tedavide ilk secenektir.

» Tiroid hormon replasman tedavisinin hem dozu, hem de
zamanlamasi 6nemlidir. Tedavinin baslanma zamani nérolojik
prognoz acisindan kritiktir.

» Tani ve tedavi baslanma yasi ile IQ arasinda negatif bir iliski
vardir.

» Literaturdeki 11 ¢calismayi irdeleyen bir raporda; tiroid hormon
tedavisi baslanma yasi hayatin ilk 12-30. glintinde olan
bebeklerin tedaviye daha gec¢ baslanan (30 glinlikten sonra)
bebeklere gore ortalama IQ’larinin 15.7 puan daha ylksek
oldugu gosterilmistir.



TEDAVI ve IZLEM

>

Amerikan Pediatri Akademisi L-T4 baslama dozunu 10-15
mcg/kg/gin olarak 6nermektedir.

Genellikle baslangic dozu 37.5 veya 50 mcg/gin’ddr.

Yiyecekler emilimi azalttigi icin L-T4’un a¢ karnina giinde tek
doz olarak sabahlari alinmasi gerekir.

Bazi besin ve ilaclar L-T4 emilimini bozar ve L-T4 ile birlikte
verilmemelidir. Bunlar; soya protein mamalari, konsantre
demir, kalsiyum, aluminyum hidroksit, kolestiramin ve diger
recineler, lifli gida destekleri ve sukralfattir.

Dogustan hipotiroidili bebeklerin asiri dozlardaki L-T4 ile
tedavi edilmesi de beyin gelisim temposunda negatif
etkilenme, kisilik ve dikkat bozukluklari, kraniyosinostoz gibi
komplikasyonlara neden olabilir.




TEDAVI ve IZLEM

» Tiroid agenezi, ektopik tiroid veya dishormonogenezde yasam
boyu tiroid hormon replasman tedavisi gerekir.

» Hastanin izleminde hayatin ilk bir yilinda yetersiz L-T4 nedeni
ile TSH >20mU/L olmasi da hipotiroidinin kalici oldugunu
destekler.

» Gecici hipotiroidili olabilecek olgularda 3 yas sonrasi L-T4
tedavisi 30 guin suresince kesilir. Bir ay sonrasinda tiroid
hormon duizeyleri normal sinirlar icinde ise gecici hipotiroidi
olarak kabul edilir. Bu ¢cocuklarin periyodik olarak takibine
devam edilir, blyimenin yavaslamasi gibi hipotiroididen
siphelenilecek bir klinik bulguda testler tekrarlanir.




