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37 günlük KIZ hasta Doğum sonrası ilk 24 saatte alınan topuk kanında bakılan TSH değerinin  

  84 mU/ml gelmesi üzerine 26 günlükken neonatal hipotiroidi tarama programı kapsamında sağlık ocağından geri çağırılmış.  

Hasta venöz TSH bakılmak üzere devlet hastanesine yönlendirilmiş. 

30 günlükken bakılan venöz TSH değeri 150 mU/ml (0,8 - 10)saptanmış 
ancak acil sevis hekimi tarafından sonucun yanlış olabileceği söylenerek 
tetkikin tekrar edilmesi istenmiş. 

Hasta 35 günlükken özel bir hastaneye başvurmuş.  Bakılan venöz TSH değeri 100 mU/ml                   T.bil:10.1mg/dl 

                               sT4 0.082ng/dl (0.9- 1.2)             D.bil:0.7mg/dl 

 

 



ÖZGEÇMİŞ - SOYGEÇMİŞ 

G1P1 anneden 39. GH’nda NSVY ile, 3.650 gr doğum 

Prenatal takiplerinde özellik yok 

Anne 25 y. ss 

Baba 28 y. ss  akraba evliliği yok, ek özellik yok. 

 



GD iyi, hipoaktif sakin bebek 

ÖF 4x6cm, arka fontanel açık 
(<1 cm.) İkterik cilt 

Solunum muayenesi bilateral eşit, doğal 
Kardiyak muayene: S1S2 doğal 
ritmik, KTA: 130/dk üfürüm yok 

Karın muayenesi: Kurbağa karnı+ diastasis recti + 

                                 
Hepatosplenomegali yok 

Nörolojik muayene: Doğal 
 
 

Tartı:4.500 gr (44 p, 0,16 SD) 

Boy: 57cm (80 p, 0,87 SD) 

Baş çevresi: 38,5 cm. (67 p, 0,44 SD) 

FİZİK MUAYENE 



Tiroid USG: Sağ lobda belirgin tiroid dokusu izlenmedi. 

                        Sol lobda 8x5x4 mm boyutta tiroid dokusu izlenmiştir.  
Tiroid lobları alanında solid veya kistik nodüler lezyon izlenmedi. 

 

 



Tiroid sintigrafisi: 

Tiroid sintigrafisinde; Dil kökü ile uyumlu alanda homojen fokal aktivite 

tutulum alanı izlenmekte, tiroid lojunda tiroid dokusu ile uyumlu olabilecek 
aktivite tutulumu izlenmemektedir. 



DoğuştaŶ ;koŶjeŶİtal) hİpotİroİdİ 
 

 Yenidoğan bebeklerde tiroid hormon yetersizliği ile karakterize 

olan klinik tablo ǲkonjenital hipotiroidi (KH)ǳ olarak adlandırılır.  
 2.000-4.000 canlı doğumda bir görülür ve yenidoğan döneminde karşılaşılan en sık endokrinolojik sorundur. 

 Konjenital hipotiroidi (KH) taraması için kan örneği bebek 2-5 günlükken veya sağlık merkezinden taburcu edilmeden hemen önce alınır.  
 Günümüzde 131 yenidoğan KH tarama programı sadece TSH’ı kullanılırken, 75’inde T4 kullanılmakta ve düşük saptanan T4 değerini doğrulamak için TSH bakılmaktadır  
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TARAMA 

 Doğumdan hemen sonra TSH değerindeki yükseliş nedeniyle yaşamın 
ilk birkaç gününde serum TSH seviyesi 39 mU/L kadar yükselebilir, bu 

nedenle filtre kâğıdı ile tarama testi kesim değeri yaklaşık 20 mU/L’dir .  

 Doğrulayıcı serum testlerinin çoğu yaşamın bir-ikinci haftasında yapılır 
ki bu dönemde TSH seviyesinin üst sınırı 10 mU/L civarındadır.  

 Bir ila dört günlükken tüm tiroid hormonları daha yüksek olmasına rağmen, iki-dört haftaya kadar düşer ve infantil dönem için tipik düzeylere yaklaşır  
 



http://cocukergen.thsk.saglik.gov.tr/bilgi-dokumanlar/raporlar/928-konjenital-hipotiroidi-akış-şeması.html 



Rastogi MV, LaFranchi SH. Congenital hypothyroidism. Orphanet  

J of Rare Diseases, 2010;5:17.  
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KALICI KH 

 Kalıcı KH’de tiroid hormon yapım yetersizliği yaşam boyu devam eder 
ve sürekli tedavi gerektirir.  

 Kalıcı hipotiroidi nedenleri: 

 Santral hipotiroidi 

 Tiroid bezinin gelişimsel bozuklukları, 
 Tiroid hormon üretimindeki bozukluklar ve  

 TSH bağlanması veya sinyal iletimindeki bozukluklardan kaynaklanır.  Kalıcı KH’nin yaklaşık %85’i sporadik (en sık tiroid disgenezileri) ve %15’i kalıtsaldır (ç̧oğunlukla tiroid hormon sentezinin doğuştan bozuklukları).  

 



KALICI KH 

TİROİD DİSGENEZİSİ  
 

 

 Tiroid bezinin embriyolojik gelişimi sırasındaki aksaklıkları belirtir.  

 KH’li olguların %85’ini tiroid disgenezisi oluşturur. Sıklığı yaklaşık 
1/4.500’dür . 

  Kızlarda erkeklerden 2 kat daha sıktır.  
 

 



TİROİD DİSGENEZİ 

 Tiroid disgenezi 3 ana formda oluşur:  

Ektopik tiroid  

Tiroid agenezi   

Tiroid hipoplazisi 

 Ektopik Tiroid: Gelişimi sırasında tiroid dokusunun normal inişte 
duraklama nedeni ile olması gereken yerden başka bir lokalizasyonda bulunmasıdır.  
Tiroid disgenezisine bağlı KH’lerin 2/3’ünü oluşturur ve kızlarda 

erkeklerden iki kat daha fazla görülür .  

Büyük çoğunluğu sublingual yerleşimlidir.  

Ayrıca lingual, supra veya infrahyoid, intratrakeal yerleşimli olabilir .  

 



Tİroİd ageŶezİ/HİPOPLAZİ 

 Tiroid bezinin tam yokluğudur.  

 

 Tiroid hemiagenezisinde tiroidin sadece bir lobu gelişmiş, diğeri yoktur 
(%80’inde sol lob yok).  

 

 Tiroid hipoplazisi tiroid bezinin olması gerekenden küçük olmasıdır.  
 

 Tiroid agenezi ve hipoplazisi tiroid disgenezilerin geri kalan üçte birini oluşturur.  

 



 

TİROİD DİSHORMONOGENEZİ (TİROİD HORMON SENTEZ VE 

SALINIMINDAKİ BOZUKLUKLAR)  

 

 Kalıcı KH’lerin %10-15’ini oluşturur. Genellikle otozomal resesif olarak kalıtılır. Sıklığı yaklaşık 1/30.000’dir . 

 Ülkemizde akraba evliliğinin fazla olması nedeni ile daha sık görüldüğü düşünülmektedir.  

 Dishormonogenezler ǲguatrlı hipotiroidiyeǳ neden olur, bununla birlikte yenidoğan taramasından yakalanan bebeklerde guatr nadiren görülür. 

 



KONJENİTAL HİPOTİROİDİ TANISI  

KLİNİK BELİRTİ VE BULGULAR  

 
 Konjenital hipotiroidili bebeklerin %95’inden fazlasında doğumda 

klinik bulgular yoktur veya siliktir .  

 Maternal T4’ün bir kısmı plasentayı geçerek hiç tiroid hormonu 

yapamayan bir bebekte bile umbilikal kord serum T4 

konsantrasyonunu normal bebeklerin %25 ile %50’si düzeyinde tutar. 

 Bu durum özellikle fetal beyin için koruyucu bir etki sağlar.  

 Ek olarak KH’li bebeklerin çoğu yetersiz de olsa çalışan bir tiroid 

dokusuna sahiptir.  

 Bu hafifletici etkilere rağmen KH intrauterin etkilenmelere de neden 

olabilir.  

 

 



KONJENİTAL HİPOTİROİDİ TANISI  

KLİNİK BELİRTİ VE BULGULAR  

 

%20 olguda gebelik süresi 42 haftadan uzundur .  

Maternal otoimmün tiroid hastalığı veya iyot içeriği yetersiz bir diyet öyküsü olabilir. 

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

Kaba/kalın sesle ağlama ve kabızlık ek belirtilerdir.  

Ü̈ç haftadan uzun süren yenidoğan sarılığı sıktır.  
 



Alm J, Hagenfeldt L, Larsson A, Lundberg K: Incidence of con- genital hypothyroidism: retrospective study of neonatal 

laboratory screening versus clinical symptoms as indicators leading to diagno- sis. Br Med J (ClinResEd) 1984, 

89(6453):1171-1175. 
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Tİroİd radyoŶüklİd tutuluŵ ve görüŶtüleŵe ;TİROİD 
sİNTİGRAFİSİͿ  
 

 Tiroid bezinin fonksiyon ve lokalizasyonu hakkında bilgi verir . 
 Yenidoğanlarda radyoaktiviteye maruz kalmayı en aza indirmek için I-

123 veya Tc99m kullanılır.  
 Tiroid agenezi, ektopik tiroid ve tiroid hipoplazi şeklindeki tiroid 

disgenezileri belirlemede en geçerli testlerdir.  

 



radyoŶüklİd çalIŞm̧alar 

 Normal yerleşim +  artmış tutulumun olduğu genişlemiş tiroid bezi 
varsa dishormonogenezler  

 

 Radyonüklid tutulum yok ancak ultrasonografi ile tiroid bezinin varlığı 
 

 TSHR gen mutasyonları,  
 TSH reseptör inaktive edici mutasyonlar,  

 İyot tutulum bozuklukları  
 Maternal TRB-Ab varlığı 

 



TİROGLOBULİN 

 Serum tiroglobulin (TG) düzeyleri tiroid dokusunun miktarını yansıtır 
ve genellikle TSH yükseldiğinde oluşan artmış tiroid aktivitesi ile yükselir.  

 Sadece tiroglobulin düşüklüğü ile tiroid hipoplazisi/agenezisi tanısı konulması doğru değildir. 
 Erken dönemde örtüşen değerler nedeniyle TG yaşamın ilk haftalarından sonra bakılmalıdır.  
 Eğer Tg düzeyi artmışsa, tiroid bezinin olduğunu düşündürür ve 

etiyoloji tiroid agenezisinden ziyade bir TSH reseptör inaktive edici 

mutasyon, bir tutulum defekti veya maternal TRB-Ab olabilir  

 



MORAG FENOMENİ: Hİpoplazİk? AGENEZİK? 

 Ultrasonda tiroid fossada saptanan tiroid dokusunun hacmi küçük, hiperekojenik, heterojen görünümlü, kistik yapıda, vaskülarizasyondan fakir ve büyük servikal damarların arasında/arkasında  uzanıyorsa 
doku non-tiroidal dokudur. İstmus pek az seçilebilir veya seçilemez. 

 Doku yağ, timus veya ultimobrankiyal kaynaklı olabilir. 
 Bu olgulara radyonüklid sintigrafi yapıldığında ektopik tiroid dokusu 

saptanabilir. 

 Radyologlar tarafından daha dikkatli olunmalıdır. 
Jones, J.H., Attaie, M., Maroo, S. et al. Pediatr Radiol (2010) 40: 725. doi:10.1007/s00247-

009-1492-2 

 



Jones, J.H., Attaie, M., Maroo, S. et al. Pediatr Radiol 

(2010) 40: 725. doi:10.1007/s00247-009-1492-2 

 

Heterogeneous tissue in the thyroid fossa on 

ultrasound in infants with proven thyroid 

ectopia on isotope scan--a diagnostic trap 



Jones, J.H., Attaie, M., Maroo, S. et al. Pediatr Radiol (2010) 40: 725. doi:10.1007/s00247-009-1492-2 

 



Jones, J.H., Attaie, M., Maroo, S. et al. Pediatr Radiol (2010) 40: 725. doi:10.1007/s00247-009-1492-2 



TEDAVİ 

 Konjenital hipotiroidi önlenebilir zeka geriliğinin en sık nedenini 

oluşturur  ve bu nedenle büyük önem taşır.  

 Erken agresif tedavi özellikle tiroid agenezili bebeklerde önem 

taşır. 

 Tedavisi kolay, ucuz ve etkilidir.  

 Zeka puanı ile tanı yaşı arasında ters bir ilişki vardır.  Bu nedenle erken tanı ve tedavisi büyük önem taşımaktadır.  
 Ayrıca hasta bebeklerin %95’inden fazlasında yenidoğan döneminde hastalığa özgü klinik bulgunun olmaması konjenital hipotiroidi tarama programını önemli hale getirmektedir.  

 



TEDAVİ 

 Yüksek veya düşük doz L-T4 ile, erken veya geç tedavi başlanan (<13 
veya ≥13 günlük) bebeklerde  

 ağır hipotiroidili bebeklerden sadece erken ve yüksek doz L-T4 ile 
tedavi edilenler 10 ile 30. aylarında normal psikomotor 
gelişimlerini kazanmıştır.  

 Hafif hipotiroidili bebeklerin geç ve düşük doz tedavi başlananlar 
haricindekiler normal psikomotor gelişimlerini sağlamıştır.  

 

Bongers-Schokking JJ, Koot HM, Wiersma D, et al. In uence of timing and dose of thyroid hormone 
replacement on development in infants with congenital hypothyroidism. J Pediatr 2000; 
136:292.  

 

 

 

 



 6 yaşında iken global IQ’ları kontrol grubuyla aynı bulunmuştur.  

 Bunun yanında görsel ve verbal test skorları KH’li hastalarda kontrollere göre 
daha düşük bulunmuştur.  

 Geç ve düşük başlangıç dozla tedavi edilenlerde diğer KH’li hastalara göre çok 
daha düşük verbal skorlar almışlardır.  
 

 

Bongers-Schokking JJ, de Muinck Keizer-Schrama SM. In uence of timing and dose of thyroid 
hormone replacement on mental, psychomotor, and behavioral development in children 
with conge- nital hypothyroidism. J Pediatr 2005; 147:768.  

 



TEDAVİ 

 Konjenital hipotiroidili bebeklerin aşırı dozlardaki L-T4 ile tedavi 
edilmesi de komplikasyonlara neden olabilir.  

 Sürekli yüksek serum T4 konsantrasyonu, beyin gelişim temposunu 
negatif olarak etkileyebilir, kişilik ve dikkat bozukluklarına ve kraniyal sütürlerin erken kapanmasına neden olur.  

 

 

Rovet JF, Ehrlich RM, Sorbara DL. E ect of thyroid hormone level on temperament in infants with 
congenital hypothyroidism detected by screening of neonates. J Pediatr 1989; 114:63.  

 

 



 Konjenital hipotiroidi için yenidoğan taraması önemlidir fakat önemli olan izlem, tanı ve tedavi, gözlem ve değerlendirmeyi de içeren kapsamlı bir tarama programıdır.  
 Tarama yapılandırmasında bebeğe ulaşmada hızlı hareket etmek kaçınılmazdır.  
 Ancak kolay ulaşılabilir bir sağlık sistemi ve organizasyon ile, iyi eğitilmiş sağlık personelleri ve tedaviye bağlılığın önemi konusunda bilinçlendirilmiş aileler ile beraber taramanın faydaları tam olarak 

hayata geçirilebilir.  

 




