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Kilpirauhanen tuottaa Kilpirauhashormoneja, jotka saatelevét aineenvaihduntaa ja ovat valttaméattémia kasvulle ja keskushermoston
kehitykselle. Synnynnéisessé hypotyreoosissa eli Kilpirauhasen vajaatoiminnassa vastasyntyneen lapsen kilpirauhanen joko puuttuu taysin, on
alikehittynyt tai toimii vajaasti.

Synnynndisen hypotyreoosin syyt

Useimmiten synnynndisen hypotyreoosin syyna on kilpirauhasen kehityshairié. Se voi aiheutua monien sikitkaudella kilpirauhasen kehitysta
ohjaavien tekijéiden hairidistd, mutta syy jad useimmiten tuntemattomaksi. Taudin uusiutumisriski perheissé on vain hiukan suurempi kuin
taudin esiintyminen véestdssa yleensa. Pienelld osalla potilaista taudin syyné on héirio kilpirauhashormonien valmistusprosessissa. Nailla
potilailla on usein suurentunut kilpirauhanen eli struuma. Jodin puute synnynnaisen hypotyreoosin syynd on Suomessa aarimmaisen
harvinaista. Alle 10 %:lla synnynnéinen hypotyreoosi menee ohi muutamassa viikossa. Ohimenevan hypotyreoosinkin syy jaa usein
epaselvéksi.

Esiintyvyys ja seulonta

Synnynndinen hypotyreoosi on varsin harvinainen sairaus. Sen esiintyvyys on maailmalla ja myds Suomessa noin 1:2000- 1:3500
vastasyntynyttd. Suomessa esiintyvyys on noin 1:2600.

Hoitamattomana synnynndinen hypotyreoosi aiheuttaa vaikean kasvuhdirion ja pysyvéan kehitysvammaisuuden. Ndma voidaan est&a varhain
aloitetulla hormoni- korvaushoidolla. Koska taudin toteaminen vastasyntyneelld on hyvin vaikeaa, Suomessa seulotaan kaikki vastasyntyneet
napaveresté otettavan ndytteen avulla.

Jos kilpirauhanen puuttuu tai ei toimi normaalisti, elimisto lisd8 voimakkaasti kilpirauhasen toimintaa saatelevan hormonin, tyreotropiinin eli
TSH:n eritystd. Poikkeavan korkeiden napaveren TSH-tasojen perusteella hypotyreoosia osataan epdilld heti vastasyntyneeltd, ja hoito paastaan
aloittamaan varmistusverindytteiden jalkeen jo kolmen vuorokauden iéssd. Koska hypotyreoosi voi olla chimenevd, usein synnynndistéa
hypotyreoosia sairastavista lapsista hoito keskeytetdan lyhyeksi aikaa noin 2 vuoden idssé ja tutkitaan kilpirauhasen toiminta uudelleen. Tassa
idssé lyhyestéd hoidon keskeytyksesta ei endé ole haittaa lapsen kehitykselle. Mikali tauti varmistuu, hoito jatkuu koko loppuién.

Pieniltd keskosilta ja kaksosilta kilpirauhasseulonta tehdéén usein varmuuden vuoksi kahteen kertaan.

Hoito ja seuranta

Hypotyreoosin hoitoon kdytetdan kilpirauhashormonia eli tyroksiinia korvaamaan omaa puuttuvaa hormonituotantoa. Hoito on elinikdinen.
Tyroksiini annetaan kerran péivassd aamulla tyhjaén vatsaan pienen nestemaaran kanssa, jotta se imeytyisi hyvin. Tabletit voidaan murskata ja
liuottaa maitoon. Varsinkin imevéisidssa lapsi kasvaa nopeasti, ja samalla tyroksiinin tarve suurenee.

Hoidon tehoa seurataan poliklinikkak&ynneilld, jolloin lapsi tutkitaan, mitataan ja punnitaan. Hanesta otetaan verindytteet, joista maaritetdan
veren vapaan tyroksiinin (Tsv) ja tyreotropiinin (TSH) pitoisuudet. Kun tyroksiiniannos on sopiva, hormonipitoisuudet ovat normaalialueella,
lapsi kasvaa ja kehittyy normaalisti, eikd hanell& ole Kilpirauhasen vajaa- tai liikatoiminnan oireita. Ensimmaisten elinvuosien aikana veren T4v
-pitoisuus pyritéén usein pitdmaan lahelld viitealueen ylérajaa ja TSH-pitoisuus vastaavasti lahempéné viitealueen alarajaa. Verikoepaivina
tyroksiini otetaan vasta ndytteenoton jalkeen. Seurantakdynnit tapahtuvat ensimmaisten ikévuosien ajan vahintéan 3 kk:n vélein ja mydhemmin
6 kk:n vélein; aikuisena seuranta vuosittain on riittava.

Taudin ennuste



Pitk&aikaiset seurantatutkimukset ovat osoittaneet, ettd valtaosalla synnynndista hypotyreoosia sairastavista lapsista on taysin normaali
alyllinen kehitys, kun tyroksiinihoito on aloitettu varhain. Harvoin voidaan havaita lievia poikkeavuuksia neuropsykologisissa tutkimuksissa,
mm. vaikeutta hienomotoriikassa sekd ké&den ja silmén yhteistydssa. Varhain aloitetun sd&nnéllisen hormonikorvaushoidon turvin synnynndisté
hypotyreoosia sairastava lapsi eldé siis aivan normaalia eldmaa.



