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O7ZET

Kanjenital hipotiroidi 13500-1140000de biy
adirtilen, mental retardasvonun en sk dntenebilty
nedenlerinden birisidir. DEU Tip Fukiiliesi
Pediatrik  Endokrinoloji Unitesi [zmir'de
Eonjenital fitpotivoidi ivin yenido gan wramalarin
baglaimgir. Mart 1991 ve Haziran 1993 larihieri
aragmda. primer TSI taramas) e L1400
venidogan tarannugtie. Anormal sonuglarm
de gerlendirilmesinde vaga uyguan TSH kriterler
Lubtarndrmgine, Anormal sonnen olanior G320k
bur gert cafonra ordnt e tekrar hastanede
4, ve TEH dederleri

Atgutmistiv, 3 ventdogan konjenital hipotiroid

cafrinnyg ve T3,

tanisr afmistie ve hastalidon rastlarma oran
{2800 alarak hdunmsiar,
Anahtar sbzeiikler; Konjenital hipotiveids,

vege b gy TSH Griteeleri, neonatal TSH taramas

SUMMARY

Cangenital hypothvroidism s one of the moest
commen preventable canses of nental retardation
with an estimaied ineidence rate of 1I3500- 114000,
Clur Pediatric Endocringlogy Department has
sturted the newhorn sereening for congenial
hypothyroidism in [zmir. 11300 neonates were
sereened, The neonatal TSH ussay was perforned
and the age adiusted criterie was wsed, Neonaley
with apnormal reselts were recalled 1o the
hospital and serum T3, T4, and TSH were
measnred, with g recatl rate of 3.0%. Three
infanis diagnosed us

were congential

Aypatlviaidisim, with a freguency of T3S
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adjisted TSI criterta, neonatal TSH svreentng

Konjenital hipotiroiditKH) 1/3500-4000de
bir géirtilen ve en sik Onlenebilir mental retar-
dasyon nedenlerinden birisidir (1-3). Yeni-
dogan tarania programlarndan doce bulgu ve
semptomlar kesin tan koydurucu olmadif
ivin, yenidegan déneminde nadiren tammna-
hiliyordu, KH igin yenidogan tarama prog-
ramlanmn gelismesi ile ctkilenen infantlarm

prognozunds dramatik dilzelme saglammstr
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{4,5). DEU Tip Fakiiltesi Cocuk Saglhij ve
Hastuliklan Anabilim Dab Endokrinolojl
(nitesi, bir cok gelismiy dilkede rutin olarak
her yenidofana uyzulanan konjenital hipo-
tiroidi taramasin fzmir'de baslatmigur,
GEREC VE YONTEM

Murt 1991 ve Haziran 1993 tardhleri arasimda
lzmirde dogan, 11400 yenidogan primer hi-

patiroidi ydnlnden tiroid stimulan homon
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(TSH} raramast ile arugtinildi, Olgulann hep-
si zamanimda dogmusglard: ve viicut agirl ikla-
n 3 persentilin tizerindeydi, Dogumdan son-
raki ilk yedi giin iginde kapiller lopuk kan
orneklen filtre kaflanna alindt. Yenidogan
TSH radyoimmunoassay (RIA) (DPC) kit
kullamlarak TSH diizeyleri saptands, Siipheli
olgulanmn tesbiti i¢in yaga uypun TSH kriter-
leri kullanuldh (ilk dogduklan giin almanlarda
TSH>30mic.u/ml, 2.

TSH=25 mic.u/ml, ve 4, u#in va da daha

veya 3. giinde ise

sonra alinnugsa TSH=21) mic.o/mly (63,
Supheli yenidoganlar hastancye gafnlarak
lizik muayeneleri yapildi, serum TSH, tirok-
sin (T4) ve thiodotironin (T3) dilzeyleri rad-
yoimmunolojik testlerle dlciildi. KH tamis:
Konulan yenidoganlarda, aile hikayesi. hasta-
g klinik bulgu ve semptomlan ve teda-
vinin baslangig glinleri kaydedildi. Tedaviye
baglamadan dnce diz grafisi tetkiki ve tiroid
sintigralisi retkiklen yapildi.
BULGULAR

KH taramasi yapilan 11400 venidofandan 3
tancsinde KH saptandi ve sikhik 173800
olarak bulundu. Anormial kapiller TSH degeri
olan 353 yenidogan, serum T3, T4 ve TSH
deZerleri saptanmak tizere hastaneye cagtrlds,
ve gen cafnlma orant %3.1 idi. Tim KH
saptanan hastalar erkekli ve ailede hipotiroidi
hastalifi Gykist bulunmuyordu, Teshis dog-
rulanmadan @nce higbir yenidoganda klinik
olarak KH'den giiphelenilmedi, ancak sadece
birinde uzamig sanhik Gykiisi vardi. Tablo
I'de KH tamsi alan hastalann filtre kagud ve
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serum drmeklerinde yenido@an tarama test so-
nuglan ghirilmekiedir, Bu hastalarda radyolp-
jik incelemede gecikmis kemik vast ve troid
bezi Te-99m scan tetkikinde dishormonoge-
nezisi destekleyen normal tirpid dokusu bu-
lundu. L-tiroksin ile tedaviye sirast ile, has-
talar 10,20, ve 21 giinkiik iken baslandi, Usy-
gun dozda tedavi cdilen bu yenidoganlar bu-
gune dek normial gelisimlerini giisterdiler.

Tablo 1. Konjenital hipotiroidi tanist alan in-

fantlarda serum Grneklen ve filire kaBuhindaki
yenidaZan tarama testlerinin sonuglan

| Fasta | Filte Kafedi | Tedaw] Tedavt
| | Onces B Sonras

| N | Yag(pin) | TSH [T T3 | TSH| T4 [ T3 TSH
P s | 23003298 [0 [toi]i78 13|
1 48.2 | 1.2[170] 15 |11.6 180/ 2.3
e 3 |.u-:.n 35 g [i:3 |<_m 40

(Normal degerler: T4: 4.5-12.5 mic. g/dl, T3
8o 18Tng/dl, TSH: 02543 mic. Lfml)

TARTISMA

KH'e bagli mental retardasyon yeterli replas-
man ledavisi ¢ok ¢rken, ideal olarak dogum-
dan sonra ilk haftalarda baslathirsa Gnlene-
bilir (7.8}, Dogumda klinik bulgulara bakila-
rak KH'den gok nadiren giiphelenilebilir, bu
yiizden mutlaka hormon tetkikler istenmelidir
(8.9). Ik defa Dussault ve Laberge (10} 1973
yilinda Kanada'da Ty'tin radyoimmunoassay
(RIA) tetkikine dayanan bir teknik geligtir-
diler, ve bu teknik diger baz gruplarca daha
sonra modifiye edildi, Rutin KH tarama test-
leri u an diinyada pek cok ilkede yaplmak-
tachr (2,3). flk tarama testlerinde hastalifin
rastlanma orani 5-10 bin dogumda 1 iken,

daha sonraki galismalarda KH'ye 1/3500-
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14000 'de bir rastlamldigy saptannugtie (1.3,
7.8, 111 Benger olarak bizim galismamezda
da 3 yenidogan KH tams: aldi ve siklik
/4800 olarak bulundu. Cogu galiymada KH'
nin kizlarda daha sik oldufo bildirilmesine
rafimen. hizim tiim hastalanmz erkektl (7).
Bu durum simirh sayida $mek oldufu igin
bir tesadill’ plabilir, fakat lieratirde erkek-
lerde daha farla oldugunu gistercn galismalar
da meveutiur (115, KH'de klinik bulgular
haftalar ya da aylar sonra ortaya gikabilir,
fakat sarbik. konstipasyon, letarji ve dilde
hilviime gibi semptomiar dofumdan hemen
sonra gicitlebilir (11,12), Hastalanmizdan
sadece bir tanesinde uzamiy sanlik vard,
digererinde hig hir semptom bulunamadi.
Uzamis sanbik gittike daha dnemli bir bulgu
olarak saptanmaktadir ve bizim ¢aligmamiz-
da da oldufu gibi olgulann dgte bird bu bul-
puyn gostermektedic (7.1 1)

Temel olarak yemidogan KH taramasimdy 3
degisik yaklasim meveultur: bird serum T4
diizeyini, digeri serum TSH diizeyini,
tigiineisd de hem TSH hem de T4 Blgmek-
Hr (7.8, 11,153, 14) Biz bir ¢ok Avrupa iilke-
simin programlannda oldufu gibl, TSH dize-
vini baslangig tarnmas obarak kollandik (1),
T4 diizeyini primer test olarak kullanmanin
dezavantaj kpmpanse KHT yenidogantann
saptanmasinduky yetersizhiktir, glinkd bunlar-
dia T4 nomnal dizeylerdedir ve TSH arlmiy-
lir, Anecak TSH dizeyi Slglmil de pituiter To-
potalamik hipotiroidizmi olanlarda yetersiz

Kalmaktadir, ¢linkid bunlarda TSH diizeylen

b

gok dissiik olmaktadic. Ancak bu durum gok
nadhedir (1: 100.000) v ek klinik semptomlar
tantyl koymada yardimadir (1,15). Bundan
daha tnem olarak ¢ogu dogum Kliniklerinde
TSH'n fizyolojik olarak vilksek olabildigi ik
i¢ plin igerisinde yenidoganlar hastaneden
taburcu cdilmektedir. Tarama Grmeklerinin
erken toptanmas: bu normal TSH yiiksckligt
nin saptanmasma neden olur ve sonugda
yanlis poritif sonuclar daha fazla mali yike
v cheveynde gereksiz telaglara yol agabilir
(L8160, Testin 3, ginden sonra yapilmasi
tinerisi pradk olmadif ve saflikl yenido-
fanlann 3 ganltikten tnee hastaneden taburcy
gdibneler daha sik oldufundan hiz anormal
sunugtun saplamak icin literatiirde belinildigi
gibi yasa uypun TSH kriterlerini kullandik
(63, KH taramasmda TSH ve T4i{in biriikie
kullarnlmas gok mali yiik getinmekiedir ve
oenellikle tercih edilen hir yintem degildir,

Bizim ¢abismammzda olgulann ger ¢afnima
oram 5631 olarak bulundu, Literatiinde tara-
ma programlannda gern gafin oran %0.3 ile
g5 arasimdadir £2), Teknik olarak dygunsus
veva yetersiz oranda kan igeren dmeklen gen
cagnlma oraninda artga neden olan faktorler
arasindadirve yine ik 24-48 saal igerisinde
althan dmekler peri cafinlma oranm dncmhb
derecede anttinr (1.7,15), Gen gagnlma or-
mmza bakildifimda, neonital tarama testin-
de kullamlan yasa uygun TSH kriterlen, yan-
Iy positil sonuglan azultmada etkili ve glive-

pilic bir metot olarak ghrilmekiedir.
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Bizim olgularimizda tedavi bir ayliktan énce
baglatlnugir ve olgular bugiine kadar nor-
mal geligimlerini, tedavi programi icerisinde
stirdiimiiglerdir, Tiim yontemler gostermek-
tedir ki, bir ayhikian tince tedavi verilen biiliin
venido@anlar nomial gelismekie ve KHnin
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