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Konjenital hipotiroidi tiroid bezi geliþimsel bozukluklarýn-
dan veya doðumsal tiroid hormon biyosentezinin yapýla-

mamasýndan kaynaklanan, tiroid hormon yetersizliði ile karak-
terize klinik bir durumdur. 

Tiroid bezi intrauterin 16 -17. gestasyon gününde görülebilir.
Dördüncü faringeal yarýktan köken alarak 7. haftada normal
yerleþim yerini alýr. Fetal tiroid bezi gebeliðin 8. haftasýnda
faaliyet göstermeye, 10. haftadan itibaren de iyot yakalamaya
baþlamaktadýr. Fetal TRH hipotalamustan 8. haftadan, TSH
hipofiz bezinden 12. haftadan sonra salgýlanýr. Yirminci haf-
tadan sonra hipotalamo-hipofiz-tiroid aksý tam çalýþmaya
baþlar. Tiroid folliküler hücre fonksiyonu TSH ve iyot seviyeleri
ile regüle edilir. Ýntrauterin dönemde özellikle ilk trimesterde
bebeðin ihtiyacý olan tiroid hormonu anneden plasenta yolu
ile geçen tiroksin ile karþýlanýr. T4 (tiroksin) fetusta iodotironin
deiyodinaz enzimi ile T3'e (tiriiodotironin) dönüþür. Fetal
hipofiz, beyin ve kahverengi yað dokusunda enzim aktivitesi
yüksektir. Doðumdan hemen sonra hipotermi ve strese baðlý
olarak TSH düzeyi yükselir ve sonraki birkaç günde yavaþ
yavaþ düþer. TSH düzeylerindeki yükselmeyi T4 ve T3 düzey-
lerindeki artýþ izler ve genellikle ilk 24 saatte hormon düzeyleri
normalin üzerinde çýkar. Buna fizyolojik hipertiroidi denilmek-
tedir. Yenidoðan döneminde tiroid hormon sonuçlarý deðer-
lendirilirken bu durum göz önünde bulundurulmalýdýr. Bu
nedenle konjenital hipotiroidi tanýsý için yapýlacak olan TSH ya
da T4 taramalarý doðum sonrasý 3-5. günlerde yapýlmalýdýr.
Konjenital hipotiroidi yenidoðan döneminde en sýk karþýlaþýlan
endokrinolojik sorundur. Konjenital hipotiroidi insidansý
yenidoðanda 1/3500 - 1/4000 arasýnda deðiþmektedir.
Ülkemizde geniþ kapsamlý olarak 187.728 yenidoðanýn taran-
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masý sonucu kalýcý konjenital hipotiroidi insidansý
1/3344 olarak belirlenmiþtir. 

Konjenital hipotiroidinin en sýk nedeni iyot eksik-
liðidir. Ýyot eksikliði olmayan bölgelerde ise en
yaygýn neden tiroid disgenezisidir. Erkek kýz oraný
1/2’dir. Günümüzde yenidoðan dönemi konjenital
hipotiroidi tarama programlarýnýn uygulanmasý
sonucunda erken teþhis saðlanmýþ ve hipotiroidizim
sonucu zeka geriliði oluþan çocuk sayýsý azalmýþtýr.
Kapiller TSH kullanýlarak yapýlan tarama program-
larýnda 20 mU/ml cut-off deðeri olarak kabul
edilmektedir. Kapiller TSH'si bu deðerin üzerinde
olan bebekler geri çaðýrýlmaktadýr. 20-40 mU/ml
arasýnda deðer bulunan olgularda serum T4 düzeyi
ölçülür. Bu olgular geçici hipotiroidi olabilir. TSH
deðeri 40 mU/ml üzerindeki olgular kalýcý hipotiroi-
di yönünden araþtýrýlmalýdýr. T4 ile birlikte tiroid
ultrasonografisi, tiroid sintingrafisi gibi ileri
incelemeler yapýlmalýdýr. Geçici hipotiroidizm çok
düþük doðum aðýrlýklý bebeklerde düþük doðum
aðýrlýklý bebeklere göre 10 kat, düþük doðum aðýr-
lýklý bebeklerde term bebeklere göre 4 kat fazladýr.
Annede iyot eksikliði geçici hipotiroidi sýklýðýný
artýrýr, bu nedenle idrar iyotu anne ve çocukta
deðerlendirilmelidir.

ETÝYOLOJÝ

Tiroid disgenezisi

Primer konjenital hipotiroidili bebeklerin %80'ine
yakýnýnda neden tiroid bezinin geliþimsel bozukluk-
larýdýr. Tiroid disgenezisinin %60'ýný ektopi oluþturur.
Ektopik bez çoðunlukla dil kökünde olur. 

Tiroid disgenezisleri çoðunlukla sporadiktir ve beyaz
ýrkta daha sýktýr. Etyopatogenezi tam açýk deðildir.
Annede otoimmun tiroidit, TSH reseptör mutasyo-
nu, HLA-AW 24 doku grubu ile iliþkili olabileceði
bildirilmiþtir. Son çalýþmalarda tiroid disgenezis-
lerinde TTF-1, TTF-2 ve Pax-8 transkripsiyon fak-
törlerinde mutasyon gösterilmiþtir. Konjenital kalp
hastalýðý, trizomi 18-21, spina bifida, spastik dipleji
ve quadripleji ve metabolik hastalýklar eþlik edebilir.

Dishormonogenezis

Konjenital hipotiroidili bebeklerin %10'unda tiroid
hormon biyosentezinde bozukluk vardýr. Otozomal
resesif geçiþ gösterir. En sýk organifikasyon defekti

görülür. Konjenital hipotiroidili vakalarda I123 ile
tiroid sintigrafisinde normal yerleþimli tiroid bezinde
radyoaktif iyot alýmýnýn hýzlanmýþ bulunmasý
dishormonogenezisi destekler. Perklorat discharge
testi de tanýda kullanýlýr. Tiroid bezi normal ya da
büyüktür. 

Yenidoðan geçici primer hipotiroidisi 

Prematürlerde ve iyot eksikliðinde sýktýr. Sýklýðý
1/10000’dir. Tarama programlarýnda düþük T4 ve
yüksek TSH deðerleri görülür. Annenin antitiroid
ilaç kullanýmý, iyot eksikliði veya diyetle guatrojen
alýmý nedenler arasýnda sayýlabilir. Anneden plasen-
ta yolu ile geçen antikorlarýn TSH reseptörlerini
bloke etmesi geçici tiroid disfonksiyonuna neden
olabilir. Geçici dishormonogenezisler idiyopatik
yüksek TSH düzeyine neden olurlar. TSH reseptör
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Tablo 1. Konjenital hipotiroidi nedenleri 

1. Kalýcý hipotiroidizm 

a) Tiroid disgenezisi (1/4500)

Agenezi

Hipoplazi

Ektopi

b) Embriyogeneziste genetik defektler

c) TSH reseptör mutasyonu

d) Dishormonogenezis (1/30000)

(Ýyot transport defektleri, iyot oksidasyon defektleri, tiroglobulin 
sentez defektleri, iyodotirozin deiyodinaz defektleri) 

e) Konjenital toksoplazmozis

f) Hipotalamo-hipofizer hipotiroidizm (1/50000- 1/100000)

Multiple hipotalamik hormon eksiklikleri (idyopatik, ailesel)

. Orta hat defektleri ile birlikte 

Ýzole TRH eksikliði

Ýzole TSH eksikliði

TSH b- subunit mutasyonu

g) Tiroid hormon direnci (1/100000)

2. Geçici hipotiroidizm 

a) Ýyod eksikliði

b) Ýyatrojenik (maternal veya neonatal iyot alýmý, maternal antitiroid
ilaç kullanýmý)

c) Geçici dishormonogenezis (oksidasyon defektleri)

d) Konjenital nefrozis

e) Ýdiyopatik yüksek TSH (hipertiropinemi)

(Ýzole ve Down sendromu ile birlikte)

Ýdyopatik primer hipotiroidizm



blokan antikorlar hipotiroidili annelerin çocuklarýn-
da veya Graves hastalýðý geçirmiþ annelerin çocuk-
larýnda görülebilir. 

Geçici hipotiroksinemi

Yenidoðanlarda T4 düzeyleri düþük ve TSH deðeri
normal sýnýrlarda saptanmýþ ve 2-3 hafta sonraki
kontrolde T4 normal bulunmuþ ise bu olgular geçi-
ci hipotiroksinemi olarak deðerlendirilir. TRH'ye
TSH yanýtlarý normaldir. Bu durum spontan olarak
düzelir ve tedavi gerektirmez.

Hipertirotropinemi (kompanse hipotiroidi)

Kompanse hipotiroidi terimi T4 ve T3 düzeyleri nor-
mal, TSH düzeyleri yüksek saptanan hastalar için
kullanýlýr. Bu hastalar T4 düzeyleri normal olduðu
sürece klinik bulgu vermeyebilir. Bu bebeklerin izle-
minde normal serum T4 düzeylerine karþýn
hipometabolik bir tablo geliþtirirlerse tedavi verilme-
lidir. TRH testine TSH yanýtý incelenmelidir.
Kompanse hipotiroidili bebeklerde tiroid hormon
tedavisinin gerekip gerekmediði konusu tartýþ-
malýdýr.

Hipotalamo-hipofizer hipotiroidi 

Hipotalamik veya hipofizer defektler söz konusudur.
Nadir görülmektedir. Orta hat defekti, hipoglisemi,
mikropenis, diabetes insipitus ile seyreden olgular-
da hipopituitarizm aranmalýdýr.

KLÝNÝK BULGULAR

Yenidoðanda konjenital hipotiroidinin karakteristik
bulgularý olgularýn ancak %10 ile 15'inde görülmek-
tedir. Klinik bulgular skorlanmakta ve 5'in üzerinde
skor alan olgular hipotiroidi olarak yorumlanmak-
tadýr (Resim 1, 2). Klinik bulgularýn skorlanmasý
Tablo 2'de gösterilmiþtir.

Bulgularýn derecesi yaþ ve hipotiroidizimin derecesi
ile artmaktadýr. Bulgularýn görülme sýklýðý;

Erken neonatal dönemde

a) Uzamýþ sarýlýk (>3gün). Primer hipotiroidide
konjuge olmayan hiperbilurubinemi, hipotalamo-
hipofizer hipotiroidide ise konjuge olmayan ve kon-
juge hiperbilirubinemi görülmektedir.
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Resim 1. Konjenital hipotiroidili bir olgu.

Resim 2. Ýyot eksikliðine baðlý guatrlý konjenital hipotiroidi

olgusu.
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b) Ödem

c) Gestasyon yaþý > 40 hafta

d) Doðum aðýrlýðý > 3.5 kg

e) Zayýf beslenme

f) Hipotermi

g) Abdominal distansiyon

h) Büyük arka fontanel (>5 mm)

Ýlk ay görülen bulgular

a) Periferal siyanoz ve kutis marmaratus

b) Solunum güçlüðü

c) Zayýf emme, aðýrlýk kazanamama

d) Gayta sýklýðýnda azalma

e) Aktivitesinde azalma ve letarji

Ýlk 3 ayda görülen bulgular

a) Göbek fýtýðý

b) Kabýzlýk

c) Kuru, kaba cilt

d) Büyük dil

e) Yaygýn miksödem

f) Seste kalýnlaþma 

Çocuk büyüyünce ortaya çýkan klasik yüz
görünümü derialtý dokusunda ve dilde biriken mik-
södem sonucu oluþur. Kaba sesle aðlama görülür.
Tedavi edilmemiþ hipotirodi olgusunda belirgin kas

hipotonisi, zeka geriliði, göbek fýtýðý, lomber kifoz,
kabýzlýk, nabýz basýncýnda azalma, EKG'de voltaj dü-
þüklüðü, iletim zamanýnda uzama ortaya çýkar. Hi-
potiroidik bebeklerde çeþitli metabolik bozukluklar-
da bildirilmiþtir. Glomerul filtrasyon hýzýnda azalma,
uygunsuz ADH salýnýmý, bilirubinin konjugasyonun-
da ve atýlýmýnda bozukluk sonucu yenidoðan sarýlýðý
görülür. Demir tedavisine yanýt vermeyen anemi,
büyüme geriliði oluþur. Tedavi doðumdan hemen
sonra baþlatýlmazsa sinir hücrelerinin miyelini-
zasyonu gecikir ve düzelmeyen zeka geriliði oluþur. 

TANI

Belirtilen klinik bulgularý olsun ya da olmasýn kon-
jenital hipotiroidi þüphesinde mutlaka tiroid fonksi-
yon testleri ve tiroid görüntüleme testleri en hýzlý
þekilde yapýlmalýdýr. Tarama testinde TSH deðeri
yüksek olanlar çaðýrýlarak serum T4 (total ve
serbest), TSH ve tiroglobulin düzeyleri ölçülmelidir.
Ýdrarda iyot düzeyi annede ve bebekte ölçülerek iyot
eksikliði araþtýrýlmalýdýr. T4 düþük ve TSH yüksek ise
primer hipotiroidi düþünülmelidir. Tiroglobulin
düzeyi normal ise tiroid agenezisi ekarte edilir.
Annede hipotiroidi öyküsü varsa TSH reseptör
blokan antikorlar araþtýrmalýdýr. Eðer T4 düþük TSH
normal ise serbest T4 ve tiroksin baðlayan globulin
ölçülmeli ve hipotalamo-hipofizer hipotiroidizm
araþtýrýlmalýdýr. 

Tiroid sintingrafisinde tiroid dokusu belirlenemezse
vakalarýn %95'inden çoðu tiroid agenezisidir.
Ektopik tiroid bezi sintingrafi ile tesbit edilebilir.
Tiroid dokusu ultrasonografide normal lokalizas-
yonda görülürken sintingrafide görülmez ise TSH
blokan antikorlarýn varlýðý ya da iyot yakalama
defekti düþünülmelidir. Kemik yaþý geriliði tanýda
destekleyici bulgudur. 

Tablo 2. Konjenital hipotiroidinin klinik bulgularýnýn skorlan-
masý 

Semptomlar Skor

Umblikal herni 2

Kýz 1

Hipotermi 1

Miksödem 2

Makroglossi 1

Hipotoni 1

Uzamýþ sarýlýk 1

Kuru, kaba cilt 1

Arka fontanel açýklýðý 1

Kabýzlýk 2

Gestasyon yaþý (> 40 hafta) 1

Doðum kilosu (>3.5 kg) 1

Tablo 3. Tedavide kullanýlan tiroksin dozu 

Yaþ L-tiroksin dozu (µg/kg/gün)

Baþlangýç dozu 10-15

0-3 ay 8-12

3-6 ay 7-10

6-12 ay 6 - 8

1-3 yaþ 4 - 6

3-10 yaþ 3 - 5
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TEDAVÝ

Tedaviye mümkün olduðu kadar erken baþlamak
önemlidir. Doðumdan sonra ilk üç ay içinde tiroid
hormon tedavisine baþlamak zeka geriliði olasýlýðýný
önemli ölçüde azaltýr. Laboratuvar yöntemleri ile
kesin taný konulamayan bebeklerde konjenital hipo-
tiroidiye ait þüphe varsa 3 yaþýna kadar ötiroidiyi
saðlayacak þekilde hormon replasmaný verilmeli, 3
yaþýndan sonra tedavi kesilerek yeniden deðerlendi-
rilmelidir. Tedavi oral tiroksin ile yapýlýr. Ýlaç sabah aç
karna tek doz olarak verilir. Bugün için yenidoðan
döneminde konjenital hipotiroidi tedavisinde tavsiye
edilen tiroksin dozu 10-15 µg/kg/gün’dür. Yaþ
ilerledikçe günlük doz miktarý azaltýlarak düzenlen-

melidir, kalýcý hipotiroidide tedavi ömür boyu verilir
(Tablo 3). Tedaviye baþlandýktan sonra tiroid hor-
mon testleri düzenli aralýklarla tekrarlanarak hasta
yakýndan izlenmelidir. Tedavinin baþlanmasýndan 2-
4. hafta sonra kontrole çaðrýlýr. Bir yaþýna dek 1-2
ayda bir, 1-3 yaþ arasýnda 2-3 ayda bir, 3 yaþýndan
sonra daha uzun aralýklarla kontrol edilmesi tavsiye
edilir. Genellikle serum tiroksin düzeyinin 10.1 -
16.0 µg/dl'de tutulmasý önerilmektedir.

Tiroksin dozunun fazla gelmesi durumunda taþikar-
di, sinirlilik, uyku düzeninde bozulma, aþýrý terleme
gibi hipertiroidi bulgularý ortaya çýkabilir. Ýzlemlerde
büyüme ve kemik matürasyonu, psikomotor-
entellektüel geliþme deðerlendirilmelidir. 
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