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Неонатальный скрининг врожденного гипотиреоза является эффективным методом ранней диагностики 

заболевания. Представленное описание клинических случаев наглядно демонстрирует его важность для ранней 
постановки диагноза, что позволяет своевременно начать лечение и предотвратить инвалидизацию. Рассмотре-
ны 4 клинических случая врожденного гипотиреоза, который был диагностирован на основании результатов 
неонатального скрининга. Описаны особенности клиники гипотиреоза у детей первого месяца жизни. Проде-
монстрированы данные лабораторных и инструментальных методов исследования, а также показатели уровня 
тиреоидных гормонов до и после заместительной терапии. Приведены результаты диспансерного наблюдения 
за детьми с врожденным гипотиреозом на первом году жизни.  

Ключевые слова: неонатальный скрининг, врожденный гипотиреоз, тироксин, тиреотропный гормон, 
левотироксин. 
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Neonatal screening for congenital hypothyroidism is an effective method of early diagnosis. The presented ob-

servation demonstrates the importance of screening for early diagnosis, which allows to start treatment on time and pre-
vent disability. The article considers 4 clinical cases of congenital hypothyroidism diagnosed by the results of neonatal 
screening. The features of the clinic of hypothyroidism in children aged one month are described. The data of laboratory 
and instrumental methods of research, indicators of the level of thyroid hormones before and after replacement therapy 
are demonstrated. The results of dispensary observation of children with congenital hypothyroidism in the first year of 
life are presented. 
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Введение. Врожденный гипотиреоз – наиболее частая эндокринная генетическая патология с 

распространенностью 1 случай на 4 000 новорожденных. Это заболевание является ведущей причи-
ной умственной отсталости и инвалидизации детей раннего возраста [3, 6, 11, 14]. Дефицит тиреоид-
ных гормонов замедляет процесс развития и дифференцировки структур головного мозга, что сказы-
вается на интеллектуальном и моторном развитии ребенка [2, 3, 4, 6, 10, 15, 19]. Наиболее частой 
причиной врожденного гипотиреоза становится нарушение эмбриогенеза щитовидной железы плода 
под влиянием различных тератогенных факторов, среди которых можно выделить ионизирующую 
радиацию, тиреотоксические препараты, внутриутробные инфекции, антитиреоидные антитела при 
наличии у матери аутоиммунного тиреоидита [4, 6]. 
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Симптомы гипотиреоза у новорожденных и детей первых месяцев жизни не выражены или мо-
гут отсутствовать в связи с трансплацентарным переносом тироксина матери, а также поступлением 
гормонов щитовидной железы из грудного молока [5, 6, 13]. Как правило, специфические клиниче-
ские признаки дефицита тиреоидных гормонов начинают появляться у ребенка во втором полугодии 
жизни: задержка роста и речевого развития, хондродиспластические изменения скелета, дистрофиче-
ские изменения кожи и ее придатков, позднее прорезывание зубов и закрытие родничков. Появляют-
ся характерные внешние признаки – узкие глазные щели, плоская широкая переносица, короткая шея, 
отечный язык [1, 6, 8, 9, 20]. В результате нарушения всех видов обмена веществ возникают такие 
признаки, как склонность к гипотермии, брадикардия, приглушение сердечных тонов, артериальная 
гипотензия, снижение перистальтики кишечника и запоры. По мере прогрессирования заболевания 
при отсутствии терапии происходят необратимые нарушения интеллекта, задержка формирования 
вторичных половых признаков и развитие кретинизма [1, 6, 8, 9, 20]. 

Основным методом лечения врожденного гипотиреоза является назначение заместительной те-
рапии левотироксином, которая должна быть начата своевременно, сразу после постановки диагноза. 
Отсутствие лечения заболевания в течение первого месяца жизни приводит к риску развития тяже-
лых нарушений интеллекта ребенка [6, 7, 12, 17, 18]. 

В связи с отсутствием характерной клинической картины гипотиреоза при рождении для его 
диагностики был разработан скрининг всех новорожденных в родильном доме. Неонатальный скри-
нинг позволяет своевременно диагностировать заболевание и за счет раннего начала заместительной 
терапии снизить риск развития интеллектуальных нарушений, что уменьшает затраты на реабилита-
цию больных [3, 5, 6, 16]. 

Цель: на примере клинических случаев продемонстрировать эффективность неонатального 
скрининга, направленного на выявление врожденного гипотиреоза. 

Материалы и методы исследования. Проведено клинико-лабораторное обследование 4 детей 
с врожденным гипотиреозом. Представлены анамнестические данные пациентов, результаты обще-
клинических, биохимических и инструментальных методов обследования. Продемонстрированы по-
казатели уровня тиреоидных гормонов до и после заместительной терапии. Показаны результаты на-
блюдения за динамикой физического и нервно-психического развития детей на первом году жизни. 
Диагноз «Врожденный гипотиреоз» был выставлен на основании результатов неонатального скри-
нинга, который заключался в исследовании уровня тиреотропного гормона (ТТГ) в крови наблюдае-
мых пациентов на 4–5 сутки жизни. 

Результаты исследования и их обсуждение. Все дети родились доношенными от матерей с 
отягощенным акушерским и соматическим анамнезом (угроза прерывания, анемия, гестоз, хрониче-
ская фетоплацентарная недостаточность, эпизоды острых инфекционных болезней и обострение хро-
нических воспалительных заболеваний). 

Средняя оценка по шкале Апгар на 1 минуте жизни составляла 7,75 баллов, на 5 минуте – 
8,5 баллов.  

В родильном доме у всех новорожденных на 4 сутки жизни была взята кровь на неонатальный 
скрининг. Состояние наблюдаемых детей при рождении расценивалось как среднетяжелое. 

У 1 пациента с первых суток жизни отмечали клинические признаки гипотиреоза: желтуху с 
высокими показателями непрямого билирубина, брадикардию, вздутие живота, запоры, церебраль-
ную депрессию. При обследовании в анализе крови пациента отмечалось повышение уровня ТТГ до 
290 мЕ/л, в динамике с нарастанием до 470 мЕ/л, снижение уровня тироксина до 5,64 нмоль/л. На 
6 сутки жизни для дальнейшего лечения ребенок был переведен в областную детскую клиническую 
больницу с диагнозом «Врожденный гипотиреоз». 

Состояние ребенка при поступлении средней тяжести. Клинически отмечалась симптоматика 
угнетения центральной нервной системы (ЦНС) в виде снижения спонтанной двигательной активно-
сти, гипорефлексии, мышечной гипотонии, иктеричность кожных покров III степени по шкале Кра-
мера, аускультативно в сердце – склонность к брадикардии.  

При обследовании в гемограмме выявлены признаки анемии легкой степени тяжести, в биохи-
мическом анализе крови – непрямая гипербилирубинемия, при гормональном исследовании отмеча-
лось повышение уровня ТТГ до 345,4 мЕ/л, снижение свободного тироксина – до 20,18 нмоль/л. При 
проведении инструментальных методов обследования на нейросонограмме обнаружены признаки 
внутрижелудочкового кровоизлияния I степени, легкая перивентрикулярная ишемия, при ультразву-
ковом исследовании выявлены признаки гипоплазии щитовидной железы. 
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Консультирован генетиком. Диагноз: «Врожденный гипотиреоз». Рекомендовано: левотирок-
син по 50 мкг в сутки, через 1 месяц – кровь на ТТГ, контроль у генетика 1 раз в месяц. 

Консультирован эндокринологом. Заключение: врожденный гипотиреоз. Рекомендовано: лево-
тироксин 50 мкг в сутки – утром натощак за 30 мин до кормления постоянно, контроль ТТГ и сво-
бодного тироксина через 1,5 месяца с последующей консультацией у эндокринолога, диспансерный 
учет и наблюдение эндокринолога по месту жительства. 

В стационаре ребенок получал лечение: левотироксин 50 мкг в сутки, мальтофер, фототерапия. 
За время пребывания ребенка в отделении отмечалось состояние с положительной динамикой. 

Симптоматика угнетения ЦНС купирована, желтуха разрешилась, показатели частоты сердечных со-
кращений нормализовались. На 22 день пребывания в стационаре ребенок выписан в удовлетвори-
тельном состоянии под наблюдение педиатра и эндокринолога с рекомендациями. 

У трех новорожденных период ранней адаптации протекал без особенностей, на 5–6 сутки жиз-
ни дети были выписаны из родильного дома под наблюдение участкового педиатра. Дети поступили 
в областную клиническую больницу в возрасте от 22 до 29 дней жизни по направлению участкового 
педиатра с жалобами на желтушность кожных покровов. Состояние детей при поступлении расцени-
валось как среднетяжелое. У всех пациентов отмечалась умеренно выраженная симптоматика угнете-
ния ЦНС, мышечная гипотония, иктеричность кожных покров II–III степени по шкале Крамера, 
склонность к брадикардии, периодически возникающие эпизоды задержки стула. У одного ребенка 
наблюдался грубый голос при плаче. 

По результатам неонатального скрининга у всех больных зафиксировано выраженное увеличение 
уровня ТТГ, средний показатель которого составил 185,3 мЕ/л. Результаты ре-теста подтвердили диаг-
ноз «Врожденный гипотиреоз», продемонстрировав нарастание уровня ТТГ в среднем до 265,2 мЕ/л. 

При обследовании в стационаре у всех детей отмечалось повышение уровня непрямого били-
рубина в биохимическом анализе крови, что потребовало назначения фототерапии. При гормональ-
ном исследовании было выявлено повышение уровня ТТГ, снижение свободного тироксина. При 
ультразвуковом исследовании у всех детей выявлены признаки гипоплазии щитовидной железы. Па-
тологических изменений со стороны других органов и систем не обнаружено.  

Всем пациентам была назначена заместительная терапия левотироксином в дозировке 50 мкг в 
сутки. 

На фоне проводимой терапии в состоянии детей наблюдалась положительная динамика в виде 
снижения интенсивности желтухи, купирования мышечной гипотонии, нормализации сердечного 
ритма, исчезновения запоров. Длительность пребывания пациентов в стационаре составила в среднем 
19 дней.  

По результатам амбулаторного обследования уровень свободного тироксина у всех детей нор-
мализовался в течение 3 недель после начала лечения, а уровень ТТГ – через 4–6 недель после начала 
заместительной терапии. 

При динамическом наблюдении пациентов в течение первого года жизни уровень тиреоидных 
гормонов находился в пределах нормы. Физическое и нервно-психическое развитие детей соответст-
вует возрасту, что свидетельствует об эффективности своевременно назначенной терапии. 

Заключение. Описанные клинические случаи демонстрируют эффективность программы не-
онатального скрининга на врожденный гипотиреоз. Подобный скрининг позволяет поставить верный 
диагноз и начать своевременную заместительную терапию в первый месяц жизни ребенка, до появ-
ления развернутой клинической картины и, таким образом, избежать тяжелых последствий заболева-
ния, таких как прогрессирующая задержка умственного и физического развития. 

Из представленных случаев видно, что на первом месяце жизни клиническая картина врожден-
ного гипотиреоза не имеет специфических черт, а наиболее частыми проявлениями заболевания в 
неонатальный период являются затянувшаяся желтуха, мышечная гипотония, запоры, склонность к 
брадикардии. 

Несмотря на эффективность неонатального скрининга, для специалистов в области педиатрии и 
детской эндокринологии остается важным знание особенностей клинической картины врожденного 
гипотиреоза у детей первых недель жизни, что необходимо для своевременной диагностики, раннего 
начала лечения этого заболевания и динамического клинико-лабораторного наблюдения пациентов. 
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