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Tiroid Hormonu;

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

Sinaps gelisimi,

Spesifik norotransmitter regulasyonu,

Beyin gelisimi ve fonksiyonu igin
gerekli olan bir hormondur.
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Cocuklukta gorulen
i hipotiroidizmy;

= Fetal yasam veya dogumda
ortaya cikarsa:konjenital hipotiroidizm,

= Cocukluk ve adolesan donemde

bulgu verirse: juvenil (akkiz) hipotiroidizm
olarak tanimlanir.



Konjenital Hipotiroidizm

i Tanim

Yenidogan bebeklerde tiroid hormon yetersizligi ile
karakterize klinik bir durumdur.

Prevalans
Tarama programlari oncesi : 1/5000-1/10000
Tarama programlari sonrasi : 1/3000-1/4000

HUTF Pediatrik End. Unitesi'nde yapilan
KH tarama programi pilot calismasinda : 1/2736



i Onemi

= SIK rastlanmasi,

= Onlenebilir zeka geriliginin en sik gérilen nedeni
olmasi,

= Tedavisinin kolay, ucuz ve etkili olmasi,

= Hasta bebeklerin % 95’den fazlasinda yenidogan
déneminde hastaliga 6zgu klinik bulgu yoktur.
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Konjenital Hipotiroidizm (Etiyoloji
‘_k. KALICI KH

A. Primer hipotiroidizm

1. Tiroid disgenezi (ontogenez bozukluklarr)
*Tiroid agenezisi
*Tiroid hipoplazisi
*Ektopik tiroid

2. Dishormonogenez

3. Tiroid hormonunun periferik rezistansi

B. Santral (sekonder) hipotiroidizm

II. GECICI KH

1. Iyot problemleri: Iyot eksikligi X Asiri iyota maruz kalma
2. Anneden bebege gecen TSH reseptor blokan antikorlar
3. Gebelikte antitiroid ilag kullanimi

4. Tiroid fonksiyonunun gegici bozukluklari
*Gecici hipotroksinemi: *Gecici hipertirotropinemi; *Prematirelerde diisik T3 sendromu



Konjenital Hipotiroidizm

i (etiyoloji)

I. KALICI KH
a. Primer hipotiroidizm (1/2700-1/8000)
1. Tiroid disgenezi (ontogenez bozukluklari)

*Tiroid agenezisi
*Tiroid hipoplazisi
*Ektopik tiroid

2. Dishormonogenez

3. Tiroid hormonunun periferik rezistansi



i Tiroid Disgeneziler

= Agenezi: tiroid bezi yoklugu

= Hemiagenezi: tiroidin sadece bir lobu
gelismis (%80‘inde sol lob yok)

= Ektopik tiroid: sublingual, lingual, supra
vevya infrahyoid, intratrakeal,lst mediasten,

aortik arkin yakini, perikardium ici,
interventriktler septum

= Hipoplazi



i Tiroid Disgeneziler

= KH’'li olgularin %80-85'ini olusturur (1/4500)
= Cogu sporadik, %2 familyal olgular (TTF-1,TTF-2,
Pax-8)

= Kizlarda erkeklerden 2 kat daha sik

= Irka 6zgl dagilim:

= Zenciler:1/32000, Japonlar:1/5700,
Kuzey Amerika: 1/4500
Ispanyol: 1/2000
Turkiye: 1/3517




i Embriyolojik gelisim:

= IU 4.hafta: yutak taban epitelinde
kalinlasma ve divertikdl (tiroid dokusu)
olusur,

= 4-/.hafta: migrasyon (tiroglossal kanal),

= /. hf: trakea onundeki lokalizasyonuna
Iner,

= 8-9. hf: sag-sol loblar ve isthmus,
normal gorinum kazanilir,



i Fonksiyonel gelisim

s IU 10-11.hafta: tiroid hormon sentezinin
baslamasi,

s 18-20.hafta: tiroid hormon sentezi term
bebek dlzeyine ulasir,
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Dishormonogenez

(TH biyosentezinin dogumsal bozukluklar)

i
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Tiroid hormon biyosentezinin dogumsal bozukluklari
KH'in %10’undan sorumludur. Sikhgi:1/30000

Otozomal resesif kahitim

Karakteristik 6zelligi guatr olmasi ve ailevi gecisin
gosterilmesi

. TSH yanitsizligi

. Iyodid tutulum bozukluklari

. Organifikasyon (peroksidaz sistem) bozukluklari
. Tiroglobulin sentez bozukluklari

. Iyodotirozin deiyodinaz bozukluklari
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i PENDRED sendromu

= Ailevi guatr ve konjenital sagirlik,
= Otosomal resesif kalitim

= Iyodid organifikasyonunda hafif veya orta
dereceli defekt ,

= Cogunlukla iyot eksikligi ile karsilasildiginda
bulgular belirginlesir

= Guatr genelde gec donemde ortaya cikar
= /. kromozom, pendrin geninde defekt
= Sagirlik nedeni aydinlatilamamis




I. KALICI KH
B. Santral Hipotiroidizm
i (1/50000-1/100000)

1. Hipotalamus
*Hipotalamik displazi
*Izole TRH eksikligi

2. Hipofiz
«Hipofizer aplazi veya hipoplazi
*Izole TSH eksikligi
*Biyolojik inaktif immunreaktif TSH

3. Hipotalamus-hipofiz
*TSH'nin nokturnal saliniminda yetersizlik



i I1. GECICI KH

1. Iyot eksikligi
2. Asiri iyota maruz kalma

3. Anneden bebege gecen TSH reseptor
blokan antikorlar

4. Gebelikte antitiroid ilag¢ kullanimi

5. Tiroid fonksiyonunun gegcici bozukluklari
*Gegcici hipotroksinemi
*@Gecici hipertirotropinemi
*Prematurelerde dusuk T3 sendromu



Konjenital Hipotiroidizm (Klinik)
i Yenidogan donemi;

= Gebelik haftasi>42 hf,

= Beslenme giicligg,

= Respiratuar distress,

= Indirekt hiperbilirubinemi, uzamis sarilik,

= Gaita pasajinda gecikme,

= Umbilikal hernia,

= Guatr,

= Hipotermi,

= Blyuk on fontanel, arka fontanel capi >0,5 cm



Yenidogan doneminde klinik bulgulari
ile hipotiroidizm tanisi alan hastalar:

Bulgular Siklik (%)
Uzamis sarilik 64,5
Hipotoni 41,9
Odemli ve kaba yiiz 41,9

Dil buyukltgu 35,5
Umbilikal hernia 32,3

Cilt kurulugu 29

Guatr 25,8
Kabizlik 22,6
Livedo retiktlaris 6,5

Tarim OF, Yordam N. Congenital hypotyroidism in Turkey: A
retrospective evaluation of 1000 cases. Turk J Pediatr 1992,34:197-202





http://www.emedicine.com/cgi-bin/foxweb.exe/makezoom@/em/makezoom?picture=/websites/emedicine/ped/images/Large/1013Cline_001.jpg&template=izoom2

i Bebeklik donemi (infancy);

= Dil blyaklagq,

= Kaba ses ve ylz gorunimda,

= Umbilikal herni,

= Hipotoni,hipoaktivite,

= Konstipasyon,

= Ciltte kuruluk,sogukluk ve dalgalanma,
= Letari,

= Konjenital malformasyonlar 6zellikle
conjenital kalp hastaliklari daha sik (ASD,
VSD)







i Bebeklik-cocukluk donemi;

= Blylime geriligi (bliyimede yavaslama),
= Soguk intoleransi,

= ASIF Uyuma,

= Letarji-hipoaktivite,

= Kalin-kuru saclar,

= Okul basarisizligi, mental retardasyon






i Konjenital Hipotiroidizm: Tani

= Fizik muayene

= Laboratuvar tetkikleri
*Tanisal olmayan ancak destekleyici
*Tanisal testler




*Tanisal olmayan; ancak
‘L destekleyici testler

*kemik yasl

3 aydan oOnce diz grafisi

3 aydan sonra sol el bilek grafisi
*tam kan sayimi (orta dizeyde anemi)
*biyokimya (indirekt hiperbilirubinemi)




Distal femur epifizi
cekirdegi varsa 36;
klicuk distal femur epifizi
varsa 31-33 hafta

Distal femur epifizi +
Proksimal tibia epifizi yeni
cikmissa 37-38 hafta




i **Tanisal Testler

s 14, serbest T4=dusuk, TSH=yuksek

8

primer hipotiroidizm

= 14, serbest T4=dusuk, TSH normal/dusuk

santral hipotiroidizm



!

**goruntuleme tetkikleri
*tiroid sintigrafisi (99mTc veya Iyot123)
*tiroid USG
**idrarda iyot miktar olcumu
**tiroglobulin duzeyi
**antitiroid antikor duzeyi



i Konjenital Hipotiroidizm: Tedavi

= Na-L Thyroxine (L-T4)

yas mikrogram/glin | mikrogram/kg/gun
0-6 ay 25-50 8-10//10-15
6-12 ay 50-75 6-8

1-5 yil 75-100 5-6

6-12 yil 100-150 4-5

>12 yil 100-200 2-5




Konjenital Hipotiroidizm:Tedavi-

i Onemli Noktalar

Tek doz, sabah, ac

Soya, lifli gidalar, demir ile birlikte verme

Yeterli doz: ne eksik,
ne fazla

—>Kraniyosinositoz,

kemik yasinin ilerlemesi,kisilik bozuklugu
3 yasina kadar tedaviye devam

TN

Agenez,
ektopik tiroid,

~—  Oomur boyu

dishormonogenez



gmjenital Hipotiroidizm: Prognoz

= Yenidogan tarama programlari 6ncesi;
%10...ilk bir ay icinde
%35...0¢ ay icinde
%70...birinci yilda

%100..0U¢-dort yas
Alm J, 1978; Jacobsen BB, 1983



Tani yasi ve IQ arasindaki

i ters iliski:
Tani yasi IQ (ortalama) |IQ (dagihm)
0-3 ay 89 64-107
3-6 ay 71 35-96
>6 ay 54 25-80




Konjenital hipotiroidizmin
i norolojik sekelleri;

= DUsuk IQ,

= Belirgin ve ince motor inkoordinasyon,
= Hipotoni, hipertoni,

= Dikkat suresinde kisalma,

= Konusma bozukluklari,

= Strabismus,

= Sensorinoral isitme kaybi




HAMILELIKTE, ANNEDE TIROKSIN DUZEYi|
NORMAL SINIRLARDA ISE

VE
YENIDOGANDA ILK iKi HAFTA ICINDE
L-T, TEDAVISI BASLANIRSA

COCUKTA
MENTAL VE MOTOR GERILIK
ONEMLI OLCUDE ONLENEBILIR




Konjenital Hipotiroidizm:
i Prognoz-devam

= [arama programlari baslamadan ve erken
tani konmadan once KH’li olgularin %40Iinin
ozel egitim almasi gerekirken, taramanin
baslamasindan sonra bu oran %10’lara
dlismustar.

= Ozellikle tan1 aninda dusuk T4 ve kemik
maturasyonunda gecikme saptanan agir
konjenital hipotiroidizimli yenidoganlarda, ileri
dénemde zeka kaybinin fazla oldugu
gosterilmis.



Konjenital Hipotiroidizm:
i Prognoz-devam

= Son calismalar erken donemde (<2 hafta) ve
yuksek doz (10-15 mikrogram/kg/gun) ile
tedavi edilen olgularda zeka kaybinin
dnlenebildigini gdstermistir.

= Zeka dizeyinden bagimsiz olarak KH'li cocuklarda,
sensorinoral isitme kaybi, dikkat eksikligi
ve biligsel becerilerde bozukluk oldugu
saptanmistir. Ozellikle isitme kaybi ve dikkat
eksikliginin derecesinin erken tani ve tedavi ile
azaldigi bildirilmektedir.



Tesekkdrler...




