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 32 günlük erkek hasta  

 

 Yakınması:  
 Aktif yakınması yok 

 



HIKAYE 

 6 günlük iken alınan topuk kanı örneğinde 
  TSH 7,14 mU/ml  

 

 18 günlük iken alınan topuk kanı örneğinde 
  TSH 27.28 mU/ml 

 

 Hasta venöz TSH bakılmak üzere tarafımıza 
yönlendirilmiş. 





ÖZGEÇMİŞ 

 Doğum öncesi izlemde anne  ilaç kullanmamış 

 

 G2P2Y2D0K0 anneden 37. gebelik haftasında 
NSVY ile, 2850 gr erkek bebek  

 

 Doğum sonrası özellik yok 

 



SOYGEÇMİŞ 

 Anne-baba arasında akrabalık yok  
 Anne: 25 yaşında, sağ-sağlıklı  
 Baba: 28 yaşında, sağ-sağlıklı  
 1.çocuk: Erkek, 3 yaşında, sağ-sağlıklı 
 2.çocuk: Hastamız 

 



FIZIK BAKı 

Tartı:4700gr. (86p, 1,11 sds )  
Boy: 53cm (48p, -0,04 sds ) 
Baş çevresi: 36,5 cm. (31p, -0,49 sds) 

 

 Genel durum iyi 

 Ateş:36ºC 

 Kalp tepe atımı:130/dk  

 Solunum sayıs:44/dk  

 SO2:%99 

 



 Genel Durum: Genel görünüm iyi çevreyle ilgileniyor 
 

 Deri rengi doğal. Solukluk, sarılık,morarma, peteşi, 
purpura, renk değişikliği alanı yok 

 
 Baş-Boyun: Saç ve saçlı deri doğal. Kafa yapısı 

simetrik, tortikolis, kitle toplar damar dolgunluk yok 
fontoneller açık  
 

 KBB: Burun akıntısı yok. Orafarenks ve tonsiller 
doğal 
 

 Gözler: Bilateral ışık refleksi doğal, pupiller izokorik 
 

 Dolaşım: S1,S2 doğal S3 yok. Üfürüm yok. Femoral 
arter nabızları +/+ 
 



 Solunum:Her iki göğüs yarısı solunuma eşit 
katılıyor.Çekilme yok.Dinlemekle ral,ronküs ekspiryum 
uzunluğu yok 
 

 Karın:Duyarlılık ,defans yok, karaciğer-dalak büyüklüğü 
yok. Kurbağa karnı (+ ),  diastasis recti (+) 
 

 Üro-genital: Haricen erkek, sol hidroseli mevcut, sağ 
testis inguinal kanalda 
 

 Sinir:  Bilinç açık iletişim, yönelim, çevreyle ilgi normal. 
Zihinsel durumda. Kafa çifti sinirlerinin muayenesi doğal 
 

 İskelet: Kas kitelesi ve tonusu doğal. 



LABORATUAR 

 TSH: >50,600 mU/ml  

 sT3:3,35 pg/ml  

 sT4:0,2 ng/dl  

 

 



 
 

ÖN TANILAR? 



KLINIK IZLEM 

 32 günlükken bakılan venöz kanda  
 TSH değeri 50,600 mU/ml (0.8- 10) saptandı. 
 

 Hastaya Euthyrox ilaç tedavisi başlandı. 
 

 50 günlükken kontrolde venöz kanda bakılan 
 TSH değeri 0,281 mU/ml 

 sT4 3,83 pg/ml (0.9- 1.2)       

 Anti TG Antikor 0.1 IU/mL 

 Anti TPO              0.1 IU/mL 



KLINIK IZLEM 

 Birinci ve ikinci topuk kanı arasında fark olan 
hastada 

 

 Göbek kısmı iyot içerikli solusyonla temizlenmiş 
olup Wolff-chaikoff etkisi olabileceği düşünüldü. 

 

 Tiroid usg ve sintigrafisi normal saptandı.  





 Tiroid 

 sintigrafisi: 

Tiroid sintigrafisinde; Tiroit bezi normal yerleşim yerindedir. Loblardaki 
radyofarmasötik tutulumu homojendir. Nodül izlenmedi. 

Normal lokalizasyonda homojen radyofarmasötik tutulum izlenen tiroit 

bezi ile uyumlu sintigrafik bulgular. 



KLINIK IZLEM 
 

17/05/17 
32GÜNLÜK 

02/06/17 
50GÜNLÜK 

06/06/17 
54GÜNLÜK 

13/06/17 
61GÜNLÜK 

20/06/17 
68GÜNLÜK 

TSH >50,600 0,281 0,19 0,26 2,11 mU/ml  

sT4 0,2 3,83 1,85 1,19 1,12 ng/ 
dl  

sT3 3,35 5,23 4,85 3,87 3,9 pg/ml  

Tedavi  1*50 mcg 1*25mcg 1*12,5mcg 1*6,25mcg 1*6,25mcg 



KONJENITAL HIPOTIROIDI  

 Yenidoğan bebeklerde tiroid hormon yetersizliği ile 

karakterize olan klinik tablo “konjenital hipotiroidi (KH)” 
olarak adlandırılır.  

 2000-4000 canlı doğumda bir görülür ve yenidoğan 

döneminde karşılaşılan en sık endokrinolojik sorundur. 
 Konjenital hipotiroidi (KH) taraması için kan örneği bebek 

2-5 günlükken ya da sağlık merkezinden taburcu 
edilmeden hemen önce alınır.  

 Günümüzde 131 ülkede yenidoğan KH tarama programı 
sadece TSH’ı kullanılırken, 75 ülkede T4 kullanılmakta ve 
düşük saptanan T4 değerini doğrulamak içinTSH 

bakılmaktadır . 
 



Temel Endokrinoloji kitabı s. 332 



TARAMA 

 Doğumdan hemen sonra TSH değerindeki yükseliş 
nedeniyle yaşamın ilk birkaç gününde serum TSH 

seviyesi 39 mU/L kadar yükselebilir, bu nedenle filtre 

kağıdı 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 -4 günlü ̈kken tüm tiroid hormonları daha yüksek 

olmasına rağmen, iki-dört haftaya kadar düşer ve 

infantil do ̈nem için olağan düzeylere yaklas ̧ır.  

 



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.  

Temel Endokrinoloji s.323 



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 herediterdir (çoğunlukla tiroid 
hormon sentezinin doğumsal bozuklukları).  
 



KALıCı KH  
TIROID DISGINEZISI 

 Tiroid bezinin embriyolojik gelişimi sırasındaki 
aksaklıkları belirtir.  

 

 KH’li olguların %85’ini tiroid disgenezisi 
oluşturur. Sıklığı yaklaşık 1/4500’dir . 

 

  Kızlarda erkeklerden 2 kat daha sıktır.  

 



TİROİD DİSGENEZİ 
 Tiroid disgenezi 3 ana formda olus ̧ur:  

 Ektopik tiroid,  

 Tiroid agenezi ve  

 Tiroid hipoplazisi.  

 

 Ektopik Tiroid: Gelişimi sırasında tiroid dokusunun normal 
inişte duraklama nedeni ile olması gereken yerden başka 
bir lokalizasyonda bulunmasıdır.  

 

 Tiroid disgenezisine bag ̆lı 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 .  

 



TIROID AGENEZI/HIPOPLAZISI 

 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.  

 



TIROID DISHORMONOGENEZI 

 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 go ̈rüldüğü düşünülmektedir.  

 

 Dishormonogenezler “guatrlı hipotiroidiye” neden olurlar, 

bununla birlikte yenidog ̆an taramasından yakalanan 

bebeklerde guatr nadiren görülür. 

 



KH KLINIK SEMPTOM VE BULGULAR 

 Konjenital hipotiroidili bebeklerin %95’inden 
fazlasında doğumda klinik bulgular yoktur ya da 
siliktir .  

 Maternal T4’u ̈n bir kısmı plasentayı geçerek hiç tiroid 
hormonu yapamayan bir bebekte dahi 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 



KLINIK SEMPTOM VE BULGULAR 

%20 olguda gebelik süresi 42 haftadan uzundur .  
 
Maternal otoimmu ̈n tiroid hastalığı veya iyot 
ic ̧eriği yetersiz bir diyet öyküsü olabilir. 
 
Bebekler eve geldiklerinde sessiz, gece boyu 
uyuyabilen ve ailenin memnun olduğu bebeklerdir. 
  
Kaba/kalın sesle ağlama ve kabızlık ek 
semptomlardır.  
 

Üç 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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TIROID RADYONUKLID TUTULUM VE GÖRÜNTÜLEME 
(TİROİD SİNTİGRAFİSİ)  
 

 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 gec ̧erli testlerdir.  

 



RADYONÜKLID ÇALıŞMALAR 

 Normal yerleşim +  artmış tutulumun olduğu genis ̧lemiş 
tiroid bezi varsa dishormonogenezler  

 

 Radyonüklid tutulum yok ancak ultrasonografi ile tiroid 
bezinin varlığı 
 

 TSHR gen mutasyonları,  
 TSH resepto ̈r 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  

 



WOLFF-CHAIKOFF ETKISI 

 Yüksek miktarda iyot alımına bağlı olarak tiroid 
hormonu miktarında azalma görülmesi  

 

 Yüksek doz iyot tiroid bezinde organifikasyonu 
engeller 

 

 Tiroid yapımı ve kana salınımı engellenir. 



    It has been suggested that iodine exposure is the most common cause 
of neonatal transient hypothyroidism.  

    The suppression of the thyroid by excess iodine in neonates may occur 
because of maternal or neonatal exposure  

    Neonates are particularly sensitive to iodine excess because 
 their skin is especially permeable,  

 the iodine trapping process in the thyroid gland is very active, and  

 the iodine renal clearance is low.  

 In many cases, neonatal transient hypothyroidism is attributed to 
neonatal exposure of iodine-containing drugs or topical iodine-
containing antiseptics (10% povidone-iodine solution) used routinely. 

  It has been suggested that evaluation at birth of urinary iodine 
excretion in every newborn with high TSH could help in predicting a 
good prognosis, because hypothyroidism caused by the Wolff-Chaikoff 
effect is mostly spontaneously reversible. 

 



TEDAVI 

 Konjenital hipotiroidi önlenebilir zeka geriliğinin en 
sık nedenini oluşturur ve bu nedenle bu ̈yu ̈k önem 
taşır.  

 Erken agresif tedavi özellikle tiroid agenezili 
bebeklerde önem taşır. 

 Tedavisi kolay, ucuz ve etkilidir.  

 Zeka puanı ile tanı yas ̧ı arasında ters bir ilis ̧ki vardır. 
Bu nedenle erken tanı ve tedavisi büyük önem 
tas ̧ımaktadır.  

 Ayrıca hasta bebeklerin %95’inden fazlasında 
yenidoğan do ̈neminde hastalığa özgü klinik bulgunun 
olmaması konjenital hipotiroidi tarama programını 
önemli hale getirmektedir.  
 



TEDAVI 

 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 
kazanmıs ̧tır.  

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

 

 



 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 bas ̧langıç dozla tedavi edilenlerde diğer 
KH’li hastalara göre çok daha düşük verbal skorlar 
almışlardır.  

 Cochrane Database Syst Rev. 2009 Ng SM1, Anand D, Weindling AM. 

    High versus low dose of initial thyroid hormone replacement for 
congenital hypothyroidism. 

   AUTHORS' CONCLUSIONS:  

    There is currently only one randomised controlled trial evaluating the 
effects of high versus low dose of initial thyroid hormone replacement for 
CHT.  

    There is inadequate evidence to suggest that a high dose is more 
beneficial compared to a low dose initial thyroid hormone 
replacement in the treatment of CHT. 
 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/19160309
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Ng SM[Author]&cauthor=true&cauthor_uid=19160309
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Anand D[Author]&cauthor=true&cauthor_uid=19160309
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Weindling AM[Author]&cauthor=true&cauthor_uid=19160309


 



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.  
 

 

 



 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.  

 



 

 

 

 

 

 

                                                  

 

                                                     TEŞEKKÜRLER… 


