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KONIJENITAL HIPOTIROIDI:
GELISME GERILIGI NEDENIYLE GELEN
ON AYLIK BIR SUTCOCUGU

CONGENITAL HYPOTHYROIDISM: A TEN MONTH OLD INFANT PRESENTING
WITH GROWTH RETARDATION

Hakan Yaman,' Altug Kut,' Tahsin Tezi¢’

Ozet

Konjenital hipotiroidi (KH) pediyatrik endokrinolojinin en sik gorii-
len rahatsizliklarindandir. Bu hastaligin erken tanist ve sagaltimi,
beyin hasar1 ve mental retardasyonun dnlenmesi bakimindan 6nem-
lidir. Laboratuvar olanaklarinin gelismesine karsin, bir¢ok pediyatri
klinigine noropsikolojik sekellere sahip hastalar bagvurmaktadir.

10 aylik kiz cocugu biiyiime ve gelisme geriligi yakinmalariyla kli-
nigimize bagvurdu. Olgunun KH’ye iliskin belirti ve bulgularinin ya-
nisira tiroid fonksiyon testleri, elbilegi ve diz grafileri ile tiroid USG
sonuclar1 dogrultusunda konjenital hipotiroidi tanisi kondu. Olgunun
tanis1 10. ayda konuldugu i¢in, mental ve motor gelisimi geriydi ve
noromotor sekeller yerlesmisti. Bazal metabolik gereksinimlerini
karsilayabilmek i¢in, uygun Na L-Tiroksin sagaltimi baglandi.

Erken yenidogan déoneminde ortaya ¢ikabilen belirti ve bulgular goz-
den kacabilmektedir. Bu nedenle en ufak bir siiphe duyuldugunda
TSH+T4 testi yapilmasi uygun olmaktadir. Ozellikle yenidoganlar-
da fenilketoniiri taramasimin yanisira hipotiroidi taramas: da ya-
pilmasi bu tiir olgularin gelisimini engelleyebilir.

Anahtar sozciikler: Konjenital hipotiroidi, gelisme geriligi, kon-
Jenital hipotiroidinin tanisi

Summary

Congenital hypotyrodism (CH) is one of the most frequently diagno-
sed disorders in pediatric endocrinology. Early diagnosis and mana-
gement of CH is of great importance for preventing severe brain da-
mage and mental retardation. Despite the development of laboratory
possiblities, still a lot of affected children with neuropsychological
defects are encountered in pediatric clinics.

Our case, is a 10 month old girl patient, who applied to our clinic
with retarded development and growth complaints. The diagnosis
was set with the specific symptoms and signs of CH and further la-
boratory tests (i.e. thyroid function tests, hand-wrist and knee radi-
ograms and thyroid ultrasound). Because of advanced age (10
months), mental-motor development was retarded and the neuromo-
toric sequelas of the disease was irreversibly progressed. Treatment
with Na L-Tyroxin was initiated to cover the metabolic needs.
Specific symtoms and signs of CH can sometimes be overlooked in
the early newborn period. Therefore, performance of an TSH + T4
test with every minimal suspicion is indicated. Particularly, scre-
ening of newborns for hypothyroidism parallel with phenylketonuria
screening, will prevent the development of such cases.

Key words: Congenital hypothyroidism, growth retardation, diag-
nosis of congenital hypothyroidism

Girig

Konjenital hipotiroidi (KH) yenidoganlarda 1/3000-
1/6900 sikliginda goriilen bir saglik sorunudur.!2 KH pe-
diyatrik endokrinolojinin en sik rastlanan hastaliklarin-
dandir ve 6zellikle sanayilesmis iilkelerde 6nlenebilir be-
yin hasar1 ve mental retardasyonunun en énemli nedeni-
dir.3

Tedavi edilmemis veya sagaltimi gecikmis KH’de
noropsikolojik gelisim agir derecede geri kalmaktadir.4
Bu hastalarin erken tan1 ve sagaltimi igin tarama prog-
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ramlarinin gelistirilmesi komplikasyon riskini azaltmig-
tir.5 Buna ragmen, bircok hastanenin pediyatri ve pedi-
yatrik endokrinoloji boliimlerine, tanist ge¢ konulmus ve
sagaltimina ge¢ baslanmis KH dolayisiyla gelisen ¢esitli
noropsikolojik sekellerle bagvurular olmaktadir. Bu du-
rum, KH’ye iligkin belirti ve bulgularin belirgin olmama-
s1 ve gozden kagmasina3 ve buna ilave olarak iilkemizde
KH’ye iligkin tarama programlarinin yayginlik kazanma-
mis olmasina baghidir. Makalemizde, tanisi ve sagaltimi
gecikmis bir KH olgusu sunulmakta ve bu durum yeni-
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dogan takibinde 6nemli bir rol iistlenen aile hekimlerinin
dikkatine sunulmaktadir.

Olgu

Gelismeme ve kabizlik yakinmasiyla hastaneye bas-
vuran, 10 aylik kiz ¢cocugu, dort aya kadar normal biiyii-
me ve gelisme gosterdikten sonra, ailesi tarafindan gelis-
mesinde duraksama fark edilmis ve bir saglik kurumuna
basvurulmus. Onerilen ek vitamini on aya kadar alan
hasta, bir saglik kurumuna ikinci kez bagvurmasi tizerine
yapilan hormonal incelemeler sonucunda klinigimize
gonderilmigtir. Hasta, normal ve sorunsuz bir gebelik
sonrasi spontan vajinal yol ile zamaninda, 3200 gram
olarak bir devlet hastanesinde dogmus, dogum sonrasi
uzamig sarilik gelismemis, gobegi 15. giinde diismiis.
Takibinde, mental ve motor gelismesi geri kalmis, gii-
liimseme 1. ay, basini dik tutma 8. ayda gerceklesmis.
Anne baba arasinda 2. derecede akrabalik var ve 1. kar-
desi 3 yasinda saglikli bir cocuk. Annede tiroid hastaligi
yok. Soy gecmisinde bir 6zellik yok.

Fizik muayenede; viicut agirligi 4000 g (<%3 persan-
til), boy 56 cm (<%3 persantil), bas cevresi 35.5 cm
(<%3 persantil), beden 1sist (koltuk altindan) 36.9°C,
olarak bulundu . Olgunun genel durumunun iyi, mental
retarde goriiniimde oldugu, koopere olmadig1 ve sesinin
kalin oldugu goriildii. Yiiz hatlar1 kaba, burun kokii ba-
sik, sacli deri seboreik, tiim deri kuru, 6n fontanel 4x4
cm, arka fontanel 1.5x1.5 cm agikti. Dil biiytikligii, goz-
de saga deviye nigtasmus ve konverjan strabismus vardi.
Batin distandii olup, meteorizm ve fekalomlar vardi.
Ekstremitelerde iki tarafli abdiiksiyon kisitliligi, tonusta
artig, tremor ve eklem hareketlerinde kisitlilik (spastisi-
te) vardi.

Yapilan rutin laboratuvar incelemelerinde (tam idrar
tahlili, hemogram, periferik yayma, biyokimya, PA akci-
ger grafisi) patolojik bir bulgu saptanmadi. Tiroid ultra-
sonografisinde sag lob 9x8 mm, sol lob 9x8 mm bulunur-
ken, ii¢iincii diizlem ol¢iilemeyecek kadar ince idi (<1
mm). Tiroid fonksiyon testinde ise TSH > 100 IU/ml
(0.8-8.2), TT4 0.25 pg/dl (7.2-15.7), TT3 30 ng/dl (105-
245), sT4 (serbest T4) 0.05 ng/dl (0.9-2.3) idi. Hastanin
kemik yag1 3 aylik olarak bulundu.

Tartigma

Bu olguda yerine koyma tedavisi, yenidogan done-
minde giinliik tiroksin dozlariyla baglanmis olsaydi, nor-
mal biiyiime ve gelisme gerceklesebilirdi.6 Ote yandan,
erken yenidogan doneminde hastanin klinigiyle tan1 koy-
mak gii¢ olabilir. Kurdoglu ve ark. yapmuis olduklar ta-
nimlayici ¢aligmalarinda, 6zgiil olmayan bazi belirti ve
bulgulardan kuskulanarak taninin 6-12. haftalardan itiba-
ren konulabilecegini, yenidogan déneminde olgularin
ancak %5’ine tan1 konabildigi siklik sirasiyla-6n fonta-

nel genisligi (%51), hipoaktivite (%22), uzamig sarilik
(%20), arka fontanel aciklig1 (%18), kabizlik (%15), dil
biiyiikliigii (%14), abdominal distansiyon (%12), kalin
sesle aglama (%10) ve kaba yiiz goriintimii (%9) goriile-
bilecegini ifade etmiglerdir.” Dussault ve ark. ise yapmis
olduklar1 Quebec caligmasinda, 2-3. haftalardan itibaren
en sik tipik yiiz goriintimiiniin ve daha az sikliklar umbi-
likal herni, kuru deri ve acik arka fontanelin (>5 mm)
tespit edilebilecegini belirtmislerdir.

Resim 1

Konjenital hipotiroidiye iliskin tipik yiiz goriiniimii

Resim 2
0-3 aya uygun diz grafisi (10 aylik olguda): Femurun distal epifizi kiiciik

Resim 3

0-3 aya uygun el bilek grafisi (10 aylik olguda): Osifikasyon merkezi yok
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Olgumuzda, biiytime gelisme geriligi, kabizlik, men-
tal motor geligsim geriligi, beden agirlig1 ve boy 3. per-
santilin altinda olmasi 6n fontanelin genis, arka fontane-
lin agik olmasi, tipik yiiz goriiniimiiniin bulunmasi, sesi-
n kalin olmasi, seboreik sagli deri, kuru deri, biiyiik dil,
burun kokiiniin basiklig1, karnin siskin olmasi KH tanisi
ile uyumludur.

Klasik primer hipotiroidi sendromunda TSH yiiksek-
ligi, diisiik T4 diizeyleri ve normal/diisiik T3 diizeyleri
gormek miimkiindiir. Normal/diisiik TSH ve diisiik T4
diizeylerin varlifinda, daha ender goriilen ikincil (pitu-
iter) hipotiroidi, izole TSH eksikligi ve tiglincii (hipotala-
mik) hipotiroididen siiphelenilmelidir.5 Avrupa Pediyat-
rik Endokrinoloji Toplulugunun KH nin yenidogan tara-
ma programi yonergesinde;8 TSH, T4 ve sT4 degerleri-
nin bakilmasinin kesin tantya gotiirebilecegi bildirilmis-
tir. Olgumuzda, TSH>100 IU ( >40IU primer hipotiroidi
tanusint koydurur),5 TT4 pg/dl (7.2-15.7) ve sT4 0.05
ng/dl (0.9-2.3) olusuolgumuzun bir primer hipotiroidi
olgusu oldugunu kanitlamaktadir.

KH’nin erken tanisinin, mental ve motor gelisimin
yanisira iskelet biiyiimesine de olumlu katkilar1 olacak-
tir. Intrauterin yasamda, anneden fetusa gecen tiroid hor-
monlar1, normal bir iskelet gelisimi icin yetersiz gibi go-
riinse de dogumda agir hipotiroidiyi gizlemeye kadar ye-
terli olabilecekleri diisiiniilmektedir. Ancak yiiksek TSH
diizeyi bulunan yenidoganlarin %75’ inde radyolojik ola-
rak distal femur epifizinin yoklugu ya da kiiciikliigii soz-
konusudur. Hatta diz epifizinin biiyiikliigii ile hipotiroidi
ve dolayistyla tiroid hormon diizeyleri ile korelasyon ku-
rulmustur.! Benzeri bigcimde elbilek grafisinde de osifi-
kasyon merkezlerinin yoklugu géze carpar.2 Dogumda
boy normal diizeylerde bulunurken, ilk haftadan itibaren
biiyiime hizinda yavaslama goze carpar ve uzun vadede
bu durum biiyiime geriligi ile kendini gosterir.!2 Hasta-
mizin 10 aylik olmasina kargin kemik yasinin ii¢ aydan
kiiciik olarak degerlendirilmesi de buna kosuttur.

Ozgiin belirti ve bulgularin azlig1 veya yoklugu nede-
niyle tan1 gecikebilmektedir. Ik ayda KH olgularinin an-
cak %10’u, ilk ti¢ ayda %35’1, 1 yasina kadar %701 tes-
pit edilebilirken %100’ ancak 3-4 yasma kadar tespit
edilebilmektedir.3 Bu nedenle KH’nin, ge¢ tan1 ve teda-
viye bagl noroentellektiiel prognozu kotii olmaktadir.
Mental gelisim kadar, motor gelisim de erken evrelerde
geri kalir. KH olgulari, serebral iglevlerinde farkli kayip-
lara ugradiklar1 gibi, ender olarak spastisite, tremor ve
nistagmus da gozlenmistir.? Hulse ve ark.’nin? inceledik-
leri 141 KH olgusunun %3.5’inde serebral palsi,
%1.4’tinde agir ambliyopi ve %?2.13’linde nistagmus bu-
lunmustur. Kirkland ve ark.’nin® yapmis olduklar1 bagka
bir ¢calismada, diizenli tedavi almalarina ragmen %35 ol-
guda strabismus (%70’1 konverjan tipte), %8 olguda stra-
bismus ve nistagmus ve %1.6 olguda sadece nistagmus
bulunmustur. Ozellikle, nistagmusun varliginin, kotii bir

prognozla iligkili olabilecegini ifade etmislerdir. Olgu-
muzun digsal uyarimlara cevapsiz kalmasi, kooperasyon
kuramamasi, motor gelisiminin geri kalmig olmasi, stra-
bismus ve nistagmusun buna eslik etmesi, ekstremiteler-
de tremorun bulunmasi ve spastik olmasi mental motor
geriligin oldukga ilerledigine ve prognozun kétii oldugu-
na igaret etmektedir.

KH’yi, kalic1 ve gecici KH olmak iizere ikiye ayir-
mak miimkiindiir,35 Kalict KH’yi; disgenetik, dishormo-
nogenetik ve iyot eksikligine bagli olmak {iizere alt tiple-
re aywrmak olasidir.s KH’de tiroid disgenezisi %80-85
olguda goriilmekte ve ektopik yerlesmis olan1 %30-45,
hipoplazik olan1 %35 oraninda bulunmaktadir.1© Kizlarda
daha sik goriilmektedir. Etiyolojisi kesin olarak bilinme-
mesine karsin, genetik bir bileseninin oldugu diisiiniil-
mektedir.5.10 Kalict KH’nin diger tipi olan dishormono-
genezis, tarama programinda tespit edilen olgularin
%S5’1ni olusturur. Guatr, yiiksek TSH, diisiik/normal T4
degerleri vardir.3 Ayrica otoimmiinitenin, KH’de rol oy-
nadig ileri stirilmektedir. Gegici KH, iyatrojenik, iyot
eksikligine bagl ve idiopatik olabilir. Iyatrojenik tipte,
blokdr antikorlara bagli gelisen tip ise yanisira, gebelik-
te antitiroid ila¢ alim1 ve girigsimsel radyolojik siirecler
(amniyofetografi) sirasinda iyotlu kontrast madde alimi-
na bagli olarak da hipotiroidi gelisebilir. Yenidoganda
guatr gelisir ve nedeni ortadan kalkarsa, hipotiroidi orta-
dan kaybolur. Idiopatik tip ise ender olmakla birlikte,
Avrupa’da 1/8260 siklikla goriiliir. Bu tipte, tiroid fonk-
siyon testleri bozuktur ve iki hafta icinde kendiliginden
diizelir. Ozellikle akut hastalikli prematiir olgularda sik
goriiliir.5 Iyot eksikligine bagli gegici hipotiroidi ve
hipotalamik diizeyde salgilanan THRH unun fazladig:
goriilebilir. Siddetli iyot eksikliginde, kalici sporadik
KH’ye benzer 6zellikler tasiyan ve yenidogan populas-
yonunun % 10’unu kapsayan bir tablo ortaya ¢ikabilir ve
kalic1 zihinsel fonksiyon bozukluguna yol acabilir. Ek-
siklik siirecek olursa, miksodemat6z veya norojenik tip
kretenizm gelisebilir.3 Iyot eksikligine bagli bozukluk-
larda, guatr ile idrarda iyot eksikligi ve yiiksek serum ti-
roglobulin diizeyleri 6nemli bulgulardir.3

Olgumuzun yakinma ve belirtilerinin yanisira, tiroide
iligkin hormon degerleri, birincil bir konjenital hipotiro-
idi olgusu oldugunu ve sintigrafik incelemeler yapilma-
mis olsa bile ultrasonografik incelemede tiroidin ti¢iincii
boyutunun odl¢iilemeyecek kadar (I<mm) ince olmasi,
ender goriilen hipoplastik tipte bir disgenetik KH olabi-
lecegini diisiindiirmektedir.

KH tanist alan ¢ocuklarda yerine koyma tedavisi, pe-
diyatrik bir acil durumdur. Yasamin erken evrelerinde, ti-
roid hormonu eksikligine bagh gelisebilecek beyin hasa-
rinin Onlenmesi, ana hedeftir. Tedavide, uygun dozda
sodyum levotiroksin kullanilir. Tiim yas gruplarina 100
mg/m?/giin’liik dozun uygulanmasi 6nerilebilir. Tam doza
cevap degisken olabilecegi icin, ilk ay, her hafta T4, T3,
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sT4, sT3 ve TSH degerleri takip edilip, T4 iin tist sinirla-
ra ulasmasi (10-16 pg/dl) ve  TSH’nin <5 IU/ml olmasi
beklenir.!3 T4 ve T3 normal olmasina kargin, TSH diisme-
yecek olursa ve kemik yasinda gerilik varsa dozun yeter-
sizligi ya da tedaviye uyum eksikligi akla gelmelidir.?

Olgumuz i¢in mental motor hasar kalic1 goriinmekte-
dir. Ancak hastaya metabolik gereksinimlerini karsila-
mak i¢in ayni tedavi plani uygulanmaistir ve rutin muaye-
nelerine ¢agrilmistir. Hasta bebegin takibinin her ay ya-
pilmas1 uygundur.

Sonug

Erken yenidogan doneminde KH’ye iligkin 6zgiin be-
lirti ve bulgular gbzden kagmaktadir. Bu nedenle eslik
eden bazi predispozan 6zelliklerin ve risk fraktorlerinin
dikkatlice sorgulanmasi, taninin miimkiin oldugunca er-
ken konulmasini saglayabilir. Ek olarak, siiphe duru-
munda TSH + T4’e bakilmasi, tiroide iligkin patolojileri
degerlendirmede yardimci olacaktir. Endemik bolgeler-
de iyota bagli bozukluklarin dikkatle izlenmesi ve iyotlu
tuz kullaniminin 6nerilmesi kolay tedavi edilebilir bir so-
runu ortadan kaldirabilir.!! Yenidogan tarama program-
larinin yayginlagmasiyla, onlenebilir zeka geriligi yapan
nedenlerden en 6nemlisi olan hipotiroidinin kot etkisi
tamamuyla ortadan kaldirilabilecektir.
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