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ÖZET

Konjenital hipotiroidi, s›kl›kla izole olmakla birlikte
Schinzel-Giedion sendromu, Aicardi-Goutieres-benzeri
sendrom, kleidokraniyal displazi ve 18q kromozomunda
delesyon gibi sendromlar›n parças› fleklinde de gö-
rülebilmektedir. Bunlar›n d›fl›nda konjenital kalp
hastal›klar›, iskelet anomalileri, santral sinir sistemi
anomalileri ve göz anomalileri gibi multipl konjenital
malformasyonlarla da birlikte seyredebilmektedir. Bu

çal›flmada tiroid bezi hipoplazisine ba¤l› konjenital
hipotiroidi tan›s› alan ve beraberinde fibula agenezisi
tespit edilen 11 yafl›nda mental retardasyonlu bir k›z
çocu¤u vaka olarak sunulmufltur. Saptayabildi¤imiz
kadar›yla konjenital hipotiroidi ve izole fibula agenezisi
birlikteli¤i daha önce literatürde tan›mlanmam›flt›r.

• Anahtar Kelimeler: Konjenital hipotiroidi, fibula
agenezi, mental retardasyon Nobel Med 2010; 6(2):
90-92

ABSTRACT

CONGENITAL HYPOTHYROIDISM WITH
ISOLATED FIBULA AGENESIS

Although congenital hypothyroidism is seen often as an
isolated case, it can also be seen as a part of some syndromes
like Schinzel-Giedion, Aicardi-Goutieres-like, cleidocranial
dysplasia and deletion of 18q. It is also well known that
congenital hypothyroidism may be associated with other

congenital malformations, especially with cardiac heart
diseases, skeletal abnormalities, Central nervous system and
eye malformations. In this article, 11-years-old-girl with
fibula agenesis associated with congenital hypothyroidism
because of thyroid gland hypoplasia is presented. In our
knowledge, both congenital hypothyroidism and isolated
fibula agenesis have not been published before in the literature.

• Key Words: Congenital hypothyroidism, isolated fibula
agenesis, mental retardation Nobel Med 2010; 6(2): 90-92
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G‹R‹fi

Konjenital hipotiroidi bazen izole olabildi¤i gibi bazen
de bir sendromun komponenti veya di¤er organ ve
sistemdeki anomalilere efllik edebilir.1-3 Konjenital
hipotroidi otozomal dominant kal›t›ml› bir sendrom
olan ve iskelet ossifikasyonu ve difl geliflimini etkileyen
Kleidokraniyal displazi'nin bir parças› olarak, Schinzel-
Giedion sendromunun, 18q delesyonunun bir kom-
ponenti olarak görülebilir. Dismorfik özellikleri, a¤›r

geliflme gerili¤i, progresif mikrosefali, tonik nöbetler,
ve hipotiroidizm komponentlerinden oluflan Aicardi-
Goutieres-like sendromundaki gibi sendromlar›n
komponenti olarak veya konjenital kalp hastal›klar›,
iskelet anomalileri, mikropenis, asimetrik a¤lama yüzü,
merkezi sinir sistemi anomalileri, göz anomalileri, çoklu
konjenital malformasyonlarla birlikte bulunabildi¤i
rapor edilmifltir.1-15

Bu çal›flmada 9 ayl›k iken konjenital hipotiroidi tan›s›
alan ve o dönemden itibaren tiroid hormon replasman
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tedavisi gören ve mental retardasyonla birlikte izole
fibula agenezinin efllik etti¤i 11 yafl›nda bir vaka sunul-
maktad›r. Saptayabildi¤imiz kadar›yla literatürde
hipotiroidi ile birlikte izole fibula agenezisi daha önce
bildirilmemifltir.

OLGU SUNUMU

9 ayl›k iken tiroid hipogenezisine ba¤l› konjenital
hipotiroidi tan›s› konan ve o dönemden itibaren endo-
krinoloji poliklini¤inimizde izlenen on bir yafl›ndaki
k›z hasta mental geliflme gerili¤i nedeniyle getirildi.
Özgeçmiflinde, normal bir gebelik dönemini takiben
miyad›nda do¤an hastan›n do¤um anamnezinde özellik
yoktu. Annesini 6 ayl›k iken tan›d›¤›, 6 ayl›k iken
oturmaya, 1,5 yafl›nda emeklemeye ve 4 yafl›nda yürü-
meye bafllad›¤› ö¤renildi. Konuflmaya 1 yafl›nda
bafllam›flt›. Hastam›zda sol bacakta k›sal›k nedeni ile
çekilen röntgenogramda fibula agenezisinin tespit
edildi¤i ve bu nedenle iki kez uzatma osteotomisi ope-
rasyonu yap›ld›¤› tespit edildi. Befl yafl›nda iken iki kez
basit tipte febril konvülsiyonu geçirmifl, halen düzenli
levotiroksin sodyum tedavisi alan hastan›n gelifliminin
akranlar›na göre geri oldu¤u, okuma yazma bilmedi¤i
ve normal okula gidemedi¤i ö¤renildi. Fizik muaye-
nesinde sol uyluk ve bacak atrofikti ve sol uyluk ve ba-
cakta operasyon skarlar› mevcuttu. Kas gücü kayb›
yoktu. Rutin hemogram ve biyokimyasal de¤erleri
normal s›n›rlar içerisindeydi (Kalsiyum: 10,1 mg/dL
(Normal s›n›rlar: 8,4-10,3 mg/dL), Fosfor: 5,2 mg/dL
(normal s›n›rlar: 4,5-5,5 mg/dL), Magnezyum: 1,94
mg/dL (normal s›n›rlar: 1,58-2,55 mg/dL), ALP: 220
U/L (Normal s›n›rlar: 80-350 U/L), PTH: 24 pg/mL
(Normal s›n›rlar 11-67 pg/mL)). Serum total T4, serbest
T4 ve tiroid stimulan hormon hormon de¤erleri s›ras›yla
12,7 μg/dL, 2,01 ng/dL ve 19,5 mIU/L idi. Tiroid
antikorlar› negatifti (Anti tiroit peroksizomal antikor
<10 IU/mL (Normal s›n›rlar: 10-40 IU/mL),
antitroglobulin antikor <20 IU/mL (Normal s›n›rlar:
20-35 IU/mL)). Hastam›z›n yafl›na göre de¤erlen-
dirildi¤inde total T4 ve serbest T4'ün normal, tiroid
stimulan hormonun yüksek oldu¤u görüldü. Tiroid
ultrasonografisinde sa¤ lobun 9x6x14 mm, sol lobun
ise 9x4x12 mm oldu¤u saptand›. Yap›lan koagülasyon
testleri normal s›n›rlar içerisindeydi. Alt ekstremite
grafisinde solda fibulan›n olmad›¤› saptand› (Resim).
Beyin manyetik rezonans incelemesi, ekokardiyografi
ve bat›n ultrasonografisi normal olarak de¤erlendiril-
di. IQ testi sonucunda hafif derecede mental retarde
oldu¤u saptand›. Hasta halen belirli aral›klarla poliklini¤i-
mizde izlenmektedir.

TARTIfiMA

Konjenital hipotiroidi bazen izole olabildi¤i gibi bazen
de bir sendromun parças› olarak di¤er organ ve sis-

temdeki anomalilere efllik edebilir.1-3 Balestrazzi ve
arkadafllar› 1987 ile 1992 tarihleri aras›nda yapt›klar›
yenido¤an taramas›nda tespit ettikleri 811 konjenital
hipotiroidi vakas›ndan 35'inde do¤umsal defektler tespit
etmifllerdir. Genel populasyona göre do¤umsal defektler
özellikle de konjenital kalp defektlerinin konjenital
hipotiroidililerde daha s›k görüldü¤ü bulunmufltur.
Konjenital hipotiroidi ile birlikte do¤umsal defektlerin
niçin bu kadar s›k görüldü¤ü bilinmemektedir.1 Al-
Jurayyan ve arkadafllar› taraf›ndan Suudi Arabistan'da
1988'den 1995 tarihleri aras›nda 279482 yenido¤an
taranm›flt›r. Taranan yenido¤anlar›n 81'inde konjenital
hipotiroidi tespit edilmifltir. Bu da Suudi Arabistan
insidans›n›n 3450'de 1 oldu¤unu göstermektedir. Tiroid
bezi ile birlikte çeflitli konjenital anomalilerin s›kl›¤›
%19,8 olarak bulunmufltur. Bunlardan konjenital
kalp hastal›klar› en s›k görülür. Yine hastalarda s›n›f-
land›r›lmam›fl multipl anomalilere de rastlanm›flt›r.2

Oliveri ve arkadafllar› 1991 ile 1998 tarihleri aras›nda
konjenital hipotiroidili kiflilerde konjenital anomalilerin
insidans›n› araflt›rm›fllard›r. Bu çal›flmada  %8,4 ile en
s›k kardiyak malformasyonlar görülmüfltür. Merkezi
sinir sistemi malformasyonlar› ile konjenital hipotiroidi
aras›nda da önemli iliflki bulunmufltur. Konjenital
hipotiroidili kiflilerde konjenital ekstratiroidal
malformasyonlar›n s›kl›¤›n›n normal popülasyona göre
daha fazla oldu¤u belirlenmifltir.3 DiGeorge sendromu
timusun ve paratroidlerin konjenital yoklu¤u, fasiyal
dismorfizm ve konjenital kalp defektlerinden oluflan
bir sendromdur. Sendrom ile birlikte özellikle tiroid
bezi anomalileri gibi di¤er konjenital anomaliler de
görülür. Konjenital hipotiroidi ile DiGeorge sendromu
birlikteli¤i Scuccimarri ve arkadafllar› taraf›ndan
bildirilmifltir.4 Satomura ve arkadafllar› glomerulokistik
hastal›k ile konjenital hipotiroidi birlikteli¤i olan bir
vaka sunmufllard›r. Bu vakada do¤umda büyük bir
abdominal kitle mevcuttu. Olgunun aile hikayesi
negatifti. Hastada glomerülokistik hastal›k ve hipotiroidi
d›fl›nda baflka malformasyon bulunamad›.5 Scarcella ve
arkadafllar› taraf›ndan fasiyal anomalili, protein
kaybettiren enteropati ve intestial lenfanjiektazisi olan
iki k›z kardefle Hannekam sendromu tan›s› konmufl
olup, bu hastalarda daha önceden bildirilmemifl olan
primer hipotiroidi, hipertrofik pilor stenozu ve erken
ölüm tespit edilmifltir.6 Kurto¤lu ve arkadafllar›n›n
yapt›¤› bir çal›flmada asimetrik a¤lama yüzü ile konjenital
hipotiroidi birlikteli¤i gösterilmifltir. Asimetrik a¤lama
yüzü s›kl›kla kardiyovasküler malformasyonlarla
birliktedir fakat ayn› zamanda daha az s›kl›kla genito-
üriner, kas-iskelet sistemi, servikofasiyal solunum siste-
mi ve nadiren de endokrin sistem malformasyonlar› ile
birlikte olabilir.7 Schwarz ve arkadafllar›, ciddi geliflme
gerili¤i, progresif mikrosefali, tonik nöbetler, hipo-
tiroidizm, dismorfik özelikler ile karakterize Aicardi-
Goutires-like sendromunu bildirmifllerdir.8 Tiroid
fonksiyonlar› hemostaz ile de ilgilidir. Hipertirodi ile
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birlikte hiperkoagülabilite ve hipotiroidi ile birlikte
hipokoagülobilite görülebilmektedir.9 Kromozom 18
delesyonu 40000 do¤umda bir görülür ve bu kromozomal
bozuklukta da tiroid disfonksiyonlar› görülmektedir. Bu
kromozomal bozuklukla iliflkili hipotiroidizm 18q
delesyonunda %12 oran›nda görülmektedir.10 POEMS
sendromu plazma hücreli lenfoproliferatif bir hastal›kt›r
ve polinöropati, organomegali, monoklonal gammopati,
endokrinopati ve cilt anomalilerinden oluflmaktad›r.
Hastada endokrinopati ile iliflkili olarak hipotiroidi
görülebilmektedir.11

Hipotiroidi ile konjenital sa¤›rl›k ile iliflkili birkaç
sendrom daha önceden tespit edilmifltir. Doel fareler
üzerinde yapt›¤› bir çal›flmada tiroid hormonlar›n›n
spiral sulkusun gelifliminde rol oynad›¤›n› göstermifltir.12

Hipotiroidi, Alstrom sendromu ile birlikte de görü-
lebilir.13 Schinzel-Giedion sendromu otozomal resesif
geçen, hipertrikoz, multipl iskelet anomalileri, kardiyak,
ve renal malformasyonlar ve mental retardasyon
komponentlerinden oluflmaktad›r. Bu bozukluk ile
birlikte hipotiroidizm, diabetes inspidus,ve hiper-
natremik dehidratasyon görülebilir.14

Kleidokraniyal displazi otozomal dominan geçen, iskelet
ossifikasyonu ve difl geliflimini etkileyen bir bozukluk-
tur. Bu bozuklu¤a nadiren kan, intestinal ve vasküler
anomaliler efllik edebilir. Bu hastal›k da yine nadir
olarak konjenital hipotiroidizm ve ciddi neonatal
hiperbilüribinemi ile birlikte görülebilir.15 Hastam›zda
tiroid replasman tedavisine geç baflland›¤›ndan dolay›

hafif derecede mental retardasyon mevcuttu. Literatür
bilgilerine göre tiroid replasman tedavisine ilk 6 ay
içinde baflland›¤› takdirde mental retardasyon ön-
lenebilmektedir. Bizim hastam›zda ise tan› 9 ayl›k iken
konmufltu. Yine hastam›zda yap›lan tetkikler sonucu
fibula agenezine efllik eden herhangi bir patoloji yoktu.
Hipotiroidi ile birlikte en s›k konjenital kap defektleri
olmak üzere birçok sistemi ilgilendiren anomaliler
bildirilmifltir. Hipotiroidi ile birlikte iskelet sistemi
defektleri bildirilmifl olmakla beraber bizim bilgileri-
mize göre izole fibula agenezisi ile birliktelik bildi-
rilmemifltir.


