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ВВЕДЕНИЕ 
Врожденный гипотиреоз – одно из наиболее часто встреча-

ющихся врожденных заболеваний ЩЖ у детей. 
В последние годы после широкого введения скрининга на 

ВГ во многих странах выявлено закономерное увеличение 
частоты случаев ВГ. Это связано с несколькими причинами: 
прежде всего, с увеличением охвата новорожденных скринин-
гом, снижением порогового значения уровня ТТГ, увеличени-
ем материнского возраста, повышением числа недоношенных 
и многоплодных беременностей. При этом заболеваемость 
ВГ может варьировать в различных этнических группах даже 
внутри одной страны. В ряде европейских стран (Италия, 
Франция) рост заболеваемости ВГ связывают с увеличением 
количества новорожденных, в том числе случаев недоношен-
ных и многоплодных беременностей. В азиатских странах от-
мечается достаточно высокая заболеваемость по сравнению со 
странами Европы: Пакистан 1:1 000, Китай – 1:1 136, Индия 
1:1 400. Существуют расовые и этнические различия в распро-
страненности ВГ, а также различия заболеваемости в зависи-
мости от пола. Так, в Финляндии  распространенность ВГ – 
1 случай на 2 783 новорожденных, при этом соотношение вы-
явленных случаев у мальчиков и девочек равно 1:2. В США 
распространенность ВГ среди афроамериканцев достаточно 
редка и варьирует в различных штатах от 1:6 843 (Техас) до 
1:10 844 в Калифорнии, а среди испаноговорящего населения 
распространенность ВГ достаточно высока: 1  случай  на 2 841 
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в Калифорнии и 1  случай на 2 379 в Техасе. Среди белых аме-
риканцев заболеваемость ВГ близка к среднеевропейским по-
казателям – 1:4 172 (Калифорния) и 1:3 377 (Техас).

В основе заболевания лежит полная или частичная недоста-
точность тиреоидных гормонов, приводящая при отсутствии 
своевременно начатого лечения к задержке развития всех ор-
ганов и систем организма. Больше других от недостатка ти-
реоидных гормонов у ребенка страдает центральная нервная 
система. Низкий уровень тиреоидных гормонов, особенно в 
первые месяцы жизни, приводит к задержке процессов мие-
линизации нервных волокон, снижению накопления липидов 
и гликопротеидов в нервной ткани, что в конечном итоге вы-
зывает морфофункциональные нарушения в мембранах ней-
ронов проводящих путей мозга. Необратимость повреждений 
ЦНС при врожденном гипотиреозе в условиях отсутствия ле-
чения связана с особенностями роста и созревания головного 
мозга новорожденного. В период максимального роста и ак-
тивного нейрогенеза, который приходится на первые 6 меся-
цев жизни ребенка, мозг оказывается особенно чувствителен 
к неблагоприятным воздействиям, в том числе и к недостатку 
тироксина. Поэтому тиреоидная недостаточность в критиче-
ском периоде наиболее быстрого развития ЦНС задерживает 
ее созревание, приводя к необратимой умственной отсталости. 

Установлена тесная корреляционная взаимосвязь между 
сроками начала заместительной терапии и индексом интеллек-
туального развития ребенка в долгосрочном прогнозе, а наи-
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более благоприятный прогноз в отношении умственного раз-
вития требует максимально ранней диагностики заболевания 
и начала заместительной терапии. Внедрение неонатального 
скрининга на врожденный гипотиреоз позволило сократить 
сроки диагностики заболевания и начала терапии. 

 Впервые скрининг на ВГ организовали и осуществили в 
Квебеке (Канада) в 1974 году Жан Дюссо и Клод Лаберже, ко-
торые применили иммуноферментный анализ для исследова-
ния уровня Т4 в образцах пятен высушенной крови на филь-
тровальной бумаге.

Позже в связи с высокой частотой ложноотрицательных 
результатов определение общего Т4 заменили на определение 
ТТГ в крови на 5-й  день жизни. 

В настоящее время неонатальный скрининг на врожденный 
гипотиреоз – рутинный и эффективный метод обследования 
новорожденных с целью ранней диагностики заболевания. 
Скрининг на врожденный гипотиреоз позволяет диагностиро-
вать заболевание в первые дни жизни ребенка, а наличие высо-
коэффективных форм для заместительной терапии (препараты 
левотироксина) дает возможность проводить заместительную 
терапию в максимально физиологическом режиме и оптималь-
ной дозировке. 
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ЭТИОЛОГИЯ
Врожденный гипотиреоз – гетерогенная по этиологии груп-

па заболеваний, обусловленных патологией щитовидной желе-
зы, гипоталамо-гипофизарной системы или периферического 
действия тиреоидных гормонов.

Система гипоталамус – гипофиз – щитовидная железа ра-
ботает по принципу обратной связи. Этот механизм заключа-
ется в изменении чувствительности клеток аденогипофиза к 
стимулирующему действию тиреотропин-рилизинг-гормона в 
зависимости от уровня циркулирующих в крови тиреоидных 
гормонов.
Гипоталамо-гипофизарная система плода развивается не-

зависимо от материнского влияния. Гипофиз в виде самостоя-
тельного образования выявляется уже на 4–5-й неделе эмбрио-
нального развития, дифференцировка его клеточного состава 
заканчивается к 20–21-й неделе эмбриональной жизни. К 12-й 
неделе внутриутробного развития щитовидная железа плода 
способна накапливать йод и синтезировать йодтиронины. Ги-
пофиз плода к этому времени может секретировать некоторое 
количество тиреотропного гормона. 

ТТГ синтезируется базофильными клетками передней доли 
гипофиза. Тиреотрофы составляют 3–5 % клеток этой доли. 
ТТГ представляет собой гликопротеид с молекулярной массой 
25 000 дальтон и состоит из α- и β-субъединиц. ТТГ биологи-
чески активен за счет β-субъединицы. Период его полураспада 
составляет 40–60 минут, для ТТГ характерен суточный ритм 
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секреции. Уровень ТТГ плода постепенно возрастает с увели-
чением срока гестации и к моменту рождения составляет око-
ло 10 мЕд/л. Циркадный ритм секреции ТТГ появляется спу-
стя 1–1,5 месяца после рождения и сохраняется на протяжении 
всей жизни. 

Содержание тироксина в крови плода увеличивается, на-
чиная с середины беременности к моменту родов. Уровень 
трийодтиронина у плода до 20-й недели беременности отно-
сительно невысок, а затем значительно возрастает, достигая 
около 60 нг/дл к концу беременности. Через плацентарный 
барьер проходит примерно 30 % материнского тироксина, ко-
торый способствует развитию плода, особенно его мозга. Дан-
ное влияние преимущественно осуществляется в первые неде-
ли беременности до начала синтеза собственных тиреоидных 
гормонов плода. 

Плод, развивающийся в условиях гипофункции щитовид-
ной железы, имеет повышенный риск развития патологии цен-
тральной нервной системы, при этом «гипотиреоидный» плод 
частично защищен в течение беременности материнским ти-
роксином.

При рождении и в первые минуты жизни у новорожденного 
имеет место значительный выброс ТТГ – до 70 мЕд/л к 30-й 
минуте после рождения у доношенных новорожденных. Затем 
наблюдается постепенное снижение уровня ТТГ до 10 мЕд/л 
к концу 2–3-го дня жизни.  Такое повышение уровня ТТГ со-
провождается значительным возрастанием уровней трийодти-
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ронина и тироксина в течение первых часов жизни ребенка, 
при этом трийодтиронин в значительной степени образуется 
на периферии за счет процессов конверсии. 

В подавляющем большинстве случаев врожденный гипо-
тиреоз является первичным и обусловлен дисгенезией ЩЖ. 
Гораздо реже встречается центральный врожденный гипотире-
оз (вторичный или третичный), в подавляющем большинстве 
случаев в составе множественного дефицита гормонов адено-
гипофиза. 

В связи с активным развитием молекулярно-генетических 
методов исследования в последние годы значительно изме-
нились взгляды на этиологию врожденного гипотиреоза. На 
сегодняшний день идентифицирован ряд генов, мутации в ко-
торых приводят к нарушению закладки, миграции, дифферен-
цировки ЩЖ и/или дефектам синтеза тиреоидных гормонов. 

Ниже представлена классификация врожденного гипоти-
реоза и известные мутации, ассоциированные с развитием 
врожденного гипотиреоза.

Классификация врожденного гипотиреоза 
I. По этиологии:

1. Первичный гипотиреоз
А. Дисгенезия щитовидной железы: 

• агенезия (аплазия);
• гипоплазия;
• дистопия (эктопия);
• гемиагенезия.
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Б. Дисгормоногенез (нарушение синтеза тиреоид-
ных гормонов):

• дефект транспорта йода (мутации генов SLC5A5, 
SLC26A4);

• дефект пероксидазной системы (мутации генов 
DUOX2, DUOXA2, TPO и др.);

• дефект синтеза тиреоглобулина (мутации гена TG);
• дефект дейодирования (мутации гена IYD).

2. Центральный гипотиреоз (вторичный, третичный 
гипотиреоз)

• Гипотиреоз, вызванный недостаточностью факторов 
транскрипции, вовлеченных в процессы развития или 
функционирования гипофиза (мутации генов HESX1, 
LH3, LH4, Pit1, PROP1)

• Изолированная недостаточность ТТГ (мутации гена, 
кодирующего α-субъединицу ТТГ)

• Недостаточность ТРГ (изолированная, синдром повреж-
дения гипофизарной ножки, повреждение гипоталамуса)

• Резистентность к ТРГ (мутации гена рецептора ТРГ)

3. Периферический гипотиреоз
• Резистентность к тиреоидным гормонам (мутации гена 

THRB)
• Нарушение транспорта тиреоидных гормонов
• Дефект гена рецептора ТТГ (мутации гена TSHR)
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• Псевдогипопаратиреоз типа 1а (мутации гена GNAS)

4. Синдромальные формы гипотиреоза
• Синдром Пендреда (мутации гена SLC26A4, TPO и др.)
• Синдром Бамфорда – Лазаруса (гипотиреоз, расщелина 

мягкого нёба, волосы с острыми прядями) – мутации 
гена FOXE1 (TTF2)

• Синдром Кохера – Дебре – Семиланжа (мышечная 
псевдогипертрофия, гипотиреоз)

• Эктодермальная дисплазия, гипогидроз, гипотиреоз, 
цилиарная дискинезия

• Хореоатетоз, гипотиреоз, респираторный дистресс-син-
дром – мутации гена NKX2-1 (TTF1);

• Неонатальный сахарный диабет, врожденный гипоти-
реоз, врожденная глаукома, фибром печени – мутации 
гена GLIS3

5. Транзиторный гипотиреоз
• Прием матерью во время беременности антитиреоид-

ных препаратов
• Трансплацентарный перенос блокирующих антител к 

рецептору ТТГ
• Дефицит или избыток йода у матери в период беремен-

ности
• Гомозиготные/компаунд-гетерозиготные мутации гена 

DUOX2
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• Гетерозиготные мутации гена DUOXA2
• Врожденная гемангиома или гемангиоэндотелиома пе-

чени

II. По степени тяжести:
• латентный (субклинический) гипотиреоз –  повышен-

ный уровень ТТГ при нормальном уровне свободного 
Т4;

• манифестный гипотиреоз – повышенный уровень 
ТТГ в сочетании со сниженным уровнем свободного Т4, 
наличие клинических проявлений;

• осложненный гипотиреоз – при котором клиническая 
картина может сопровождаться сердечной недостаточ-
ностью, выпотом в серозные полости, развитием вто-
ричной аденомы гипофиза.

III. По степени компенсации:
• компенсированный гипотиреоз;
• декомпенсированный гипотиреоз.

В табл.1–3 суммированы данные о молекулярно-генетиче-
ских вариантах, приводящих к различным вариантам врожден-
ного гипотиреоза, фенотипах щитовидной железы и сопутству-
ющих состояниях/заболеваниях.  
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Основными показаниями для проведения молекулярно-
генетического обследования у ребенка являются:

 – сочетание ВГ с глухотой, неврологическими нарушения-
ми (гипотония, хореоатетоз, нарушение интеллекта), забо-
леваниями легких (синдром дефицита сурфактанта), рас-
щелиной нёба; 

 – признак наследственной остеодистрофии Олбрайта, на-
личие дисгормоногенеза у сибса, дисгенезия щитовидной 
железы как минимум у одного члена семьи, случаи син-
дромального ВГ у членов семьи, необъяснимые отклоне-
ния уровней Т4, Т3 или ТТГ у членов семьи;

 – при отягощенном анамнезе: пороки развития почек, глу-
хота у родителей, необъяснимое нарушение интеллекта 
несмотря на адекватное лечение ВГ у членов семьи; при-
знаки наследственной остеодистрофии Олбрайта у членов 
семьи.

ПАТОГЕНЕЗ
В основе любой формы врожденного гипотиреоза лежит 

полная или частичная недостаточность тиреоидных гормонов. 
Гипотироксинемия приводит к снижению скорости протекания 
окислительных процессов, активности ферментативных систем, 
повышению трансмембранной клеточной проницаемости, нако-
плению в тканях недоокисленных продуктов обмена. Дефицит 
тиреоидных гормонов грубо нарушает процессы роста, диффе-
ренцировки всех тканей и систем организма.



23

ВРОЖДЕННЫЙ ГИПОТИРЕОЗ У ДЕТЕЙ

Больше других от недостатка тиреоидных гормонов у ребен-
ка страдает центральная нервная система, это связано с особен-
ностями развития мозга новорожденного. Самый быстрый рост 
развивающегося мозга происходит в первые 6 месяцев жизни, 
на протяжении 2–3-го года жизни скорость его роста замедля-
ется. Именно в период быстрого роста и активного нейрогенеза 
мозг оказывается наиболее чувствителен к неблагоприятным 
воздействиям, в том числе к недостатку тироксина. В связи с 
этим тиреоидная недостаточность в критический период макси-
мального роста мозга задерживает его созревание, обуславливая 
необратимые процессы, приводящие к разной степени умствен-
ной отсталости.

 Особой формой гипотиреоза является транзиторный гипо-
тиреоз. Транзиторный  гипотиреоз новорожденных (ТГН) опре-
деляется как состояние временной  гипотироксинемии, сопрово-
ждающееся повышением ТТГ, которое спонтанно излечивается 
в первые несколько месяцев или лет жизни. 

На начальном этапе скрининга практически невозможно раз-
личить врожденный и транзиторный гипотиреоз. Разграничение 
этих состояний необходимо проводить позднее, при определе-
нии концентраций ТТГ и свободного T4 в сыворотке. 

ДИАГНОСТИКА
До начала эры скрининга на врожденный гипотиреоз и широ-

кого внедрения в клиническую практику радиоиммунологиче-
ских методов определения гормонов в сыворотке крови диагноз 
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ВГ ставился на основании клинических данных, что приводило к 
позднему началу заместительной терапии. 

Учитывая распространенность врожденного гипотиреоза, 
невыраженные клинические проявления в первые дни и недели 
жизни, серьезные последствия поздней диагностики заболева-
ния, с середины 1970-х годов во многих развитых странах мира 
внедрены государственные системы неонатального скрининга 
на врожденный гипотиреоз. Экономическая эффективность нео-
натального скрининга за прошедшие десятилетия доказана и не 
вызывает сомнений.

НЕОНАТАЛЬНЫЙ СКРИНИНГ 
НА ВРОЖДЕННЫЙ ГИПОТИРЕОЗ

На сегодняшний день неонатальный скрининг на ВГ – ру-
тинное и эффективное обследование с целью ранней диагно-
стики врожденного гипотиреоза. С момента внедрения скри-
нинга прошло свыше 50 лет, за это время в мире накоплен 
большой опыт проведения скрининга, значительно увеличен 
охват скринингом новорожденных, а время установления диа-
гноза сокращено до первых дней жизни.

В нашей  стране скрининг на ВГ начал внедряться в 
1994 году, начиная с отдельных регионов, охватив к концу 
1990-х годов все субъекты Российской Федерации. Основным 
документом, регламентирующим организацию и проведение 
скрининга, в те годы был Приказ Минздрава России № 316 «О 
дальней шем развитии медико-генетической  службы Мини-
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стерства здравоохранения Российской Федерации» от 30 де-
кабря 1993 года, согласно которому неонатальный скрининг 
проводился на два заболевания – врожденный гипотиреоз и 
фенилкетонурию. С 2006 года и по настоящее время в Россий-
ской Федерации скрининг новорожденных проводится в соот-
ветствии с Приказом Минздравсоцразвития России № 185 «О 
массовом обследовании новорожденных детей на наследствен-
ные заболевания» от 22 марта 2006 года. Программа скрининга 
в 2006 году была расширена до пяти наследственных заболева-
ний – врожденный гипотиреоз, фенилкетонурия, адреногени-
тальный синдром, галактоземия, муковисцидоз.

В 2023 году неонатальный скрининг в Российской Федера-
ции был расширен до 36 нозологий (Приказ Минздрава Рос-
сии № 274н от 21 апреля 2022 года «Об утверждении порядка 
оказания медицинской помощи пациентам с врожденными и 
(или) наследственными заболеваниями»).  В данном докумен-
те сокращены сроки и правила забора образцов крови: так, за-
бор  крови  рекомендовано  осуществлять не позднее 48 часов 
после рождения (у недоношенных детей – на 7-й день жизни) 
на два фильтровальных бумажных тест-бланка (один бланк для 
неонатального скрининга на пять заболеваний,  второй – для  
расширенного неонатального скрининга). 

С момента внедрения скрининга на ВГ в Российской Фе-
дерации охват новорожденных скринингом значительно уве-
личился и составляет в последние годы 96–98 %.  В табл. 4 
представлены совокупные данные за последние 15 лет 
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(2010–2024 годы) о распространенности ВГ в различных феде-
ральных округах Российской Федерации.

Таблица 4. Распространенность ВГ по федеральным округам 
(2010–2024 годы)

Федеральный округ Распространенность

Уральский 1:2 950

Центральный 1:3 120

Приволжский 1:3 230

Дальневосточный 1:3 360

Южный 1:3 370

Сибирский 1:3 400

Северо-Западный 1:3 700

Северо-Кавказский 1:4 700

Всего по РФ 1:3 450

Таким образом, за более чем 30-летний период после вне-
дрения скрининга на врожденный гипотиреоз в РФ наблюда-
ется постепенный рост распространенности заболевания, свя-
занный прежде всего с увеличением охвата новорожденных 
скринингом. 

На рис. 1 представлена «тепловая» карта распространенно-
сти врожденного гипотиреоза в Российской Федерации.
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Основные принципы неонатального
скрининга на врожденный гипотиреоз
Основная цель скрининга на ВГ – максимально раннее 

выявление всех новорожденных с повышенным уровнем 
ТТГ в крови. Дети с высоким уровнем ТТГ требуют углу-
бленного обследования для окончательной диагностики за-
болевания.

Пренатальный скрининг осуществляется в медицинских 
организациях, оказывающих медицинскую помощь в соответ-
ствии с Порядком оказания медицинской помощи по профилю 
«акушерство и гинекология», утвержденным Приказом Мини-
стерства здравоохранения Российской Федерации от 20 октя-
бря 2020 года № 1130н, и при необходимости – в медико-гене-
тических консультациях (центрах).

Неонатальный скрининг и алгоритм наблюдения проводит-
ся в три этапа:

I этап  – родильный дом (реже – стационар или детская  
  поликлиника); 

II этап  – медико-генетическая консультация (центр);
III этап  – детская поликлиника или медико-генетическая 

  консультация (центр).
В настоящее время скрининг проводят в соответствии с 

Приказом Минздрава России № 274н от 21 апреля 2022 года 
«Об утверждении порядка оказания медицинской помощи па-
циентам с врожденными и (или) наследственными заболева-
ниями».
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I этап (преаналитический этап) – родильный дом, стацио-
нар, детская поликлиника.

У всех доношенных новорожденных анализ крови на скри-
нинг (капиллярная кровь из пятки) берут через 24–48 часов 
после рождения (рис. 2), у недоношенных детей – на 7-й день 
жизни. Для лабораторного исследования образцов крови ново-
рожденных используются тест-бланки с пятью пятнами крови 
для неонатального скрининга на врожденные и (или) наслед-
ственные заболевания и с тремя пятнами крови для расширен-
ного скрининга (рис. 3).

Тест-бланки с образцами крови (пять и три пятна) доставля-
ются из медицинской организации, осуществившей забор об-
разцов крови, в медико-генетическую консультацию (центр). 

Рис. 2. Место взятия крови из пятки новорожденного
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II этап (аналитический) –    
медико-генетическая консульта-
ция (центр).

В лаборатории медико-гене-
тической консультации прово-
дят определение концентрации 
ТТГ в сухих пятнах крови. По-
роговые значения ТТГ зависят 
от применяемых тест-систем. 
Анализ должен выполняться в 
течение 72 часов после поступления тест-бланка в лаборато-
рию.

Интерпретация уровней ТТГ (согласно клиническим ре-
комендациям по врожденному гипотиреозу у детей 2024 года, 
однако, учитывая более ранние сроки забора крови, показатели 
могут быть пересмотрены индивидуально):

1. ТТГ капиллярной крови менее 9 мЕд/л у доношенного 
ребенка 4–14 суток жизни и менее 11 мЕд/л до 3 суток 
жизни считается нормой.

2. При уровне ТТГ капиллярной крови 9–11 мЕд/л у до-
ношенного ребенка 4–14 суток жизни  и  уровне ТТГ 
9–40 мЕд/л у доношенного ребенка до 3 суток жизни:  по-
вторно определяют ТТГ из того же образца крови, при 
получении аналогичного результата проводят срочное 
уведомление поликлиники и забор венозной крови для 

Рис. 3. Взятие пятен крови на 
специальные бланки
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определения ТТГ и свободного Т4 в сыворотке или ре-
тестирование (повторный забор капиллярной крови). 

Интерпретация результатов ретестирования в капил-
лярной крови:

 – ТТГ капиллярной крови менее 11 мЕд/л (для ребенка до 
3 суток жизни), менее 9 мЕд/л (от 4 до 14 суток жизни) и 
менее 5 мЕд/л (старше 14 суток жизни) – ребенок здоров;

 – ТТГ капиллярной крови более 11 мЕд/л (для ребенка до 
3 суток жизни), более 9 мЕд/л (от 4 до 14 суток жизни) и 
более 5 мЕд/л (для детей старше 14 дней) – уточняющая 
диагностика.

Интерпретация результатов исследования венозной кро-
ви (уточняющая диагностика):

 – ТТГ в сыворотке менее 6 мЕд/л, свободный Т4 в пределах 
нормальных значений: ребенок здоров;

 – ТТГ в сыворотке от 6 до 20 мЕд/л при нормальном уровне 
свободного Т4 для соответствующего возраста у ребенка 
старше 3 недель (21 дня):

а) проведение диагностических исследований с целью визу-
ализации ЩЖ или

б) обсуждение с семьей двух возможных вариантов ведения 
ребенка:

1) немедленное начало терапии левотироксином натрия с по-
следующим ретестированием тиреоидной функции (определе-
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ние ТТГ и свободного Т4 в сыворотке) в более старшем возрасте 
на фоне отмены лечения или

2) воздержание от терапии до получения результатов повтор-
ного определения ТТГ и свободного Т4 в сыворотке, которое 
должно быть проведено через 2 недели;

 – ТТГ в сыворотке менее 20 мЕд/л, свободный Т4 ниже нор-
мальных значений по возрасту (менее 10 пмоль/л): лече-
ние левотироксином натрия начинается незамедлительно;

 – ТТГ в сыворотке выше 20 мЕд/л, даже при нормальных 
значениях свободного Т4 незамедлительно назначается те-
рапия левотироксином натрия.

3. ТТГ капиллярной крови более 40,0 мЕд/л: в лаборатории 
повторно определяют ТТГ из того же образца крови, при полу-
чении аналогичного результата – проводят срочное уведомле-
ние поликлиники и забор венозной крови для определения ТТГ 
и свободного Т4 в сыворотке. При невозможности получения 
результатов в день забора крови, не дожидаясь результатов, на-
значается заместительная терапия левотироксином натрия. Если 
полученные результаты окажутся в пределах нормальных значе-
ний, терапия будет отменена.

III этап – детская поликлиника или медико-генетическая 
консультация (центр). 

На этом этапе за детьми с ВГ, выявленным по результатам 
неонатального скрининга, ведется динамическое наблюдение 
врачом – детским эндокринологом.
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На рис. 4, 5 представлены алгоритмы диагностики врожден-
ного гипотиреоза.

Рис. 4. Алгоритм диагностики врожденного гипотиреоза (неонатальный 
скрининг)

Рис. 5. Алгоритм диагностики врожденного гипотиреоза 
(уточняющая диагностика)

5 5
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ДИНАМИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ ЗА ПАЦИ-
ЕНТАМИ С ВРОЖДЕННЫМ ГИПОТИРЕОЗОМ 

Всем детям с ВГ для оценки адекватности назначенной дозы 
левотироксина натрия исследование уровня тиреотропного гор-
мона и свободного Т4 в крови  проводится  через 2 недели и 
1,5 месяца после начала лечения, затем на первом году жизни 
контрольное исследование уровня ТТГ в крови и свободного Т4 
сыворотки крови не реже 1 раза в 2–3 мес. Рекомендуется прово-
дить контрольное исследование уровня ТТГ в крови через 2 мес. 
после каждого изменения дозировки левотироксина натрия.

В возрасте после 1 года (в большинстве стран после 
2–3 лет) в сомнительных случаях проводится уточнение диагно-
за – для этого терапию левотироксином натрия следует прекра-
тить на 3–4 недели и оценить функцию щитовидной железы по-
сле прекращения лечения. Если уровень свободного Т4 остается 
в пределах референсного диапазона, а показатель ТТГ в норме 
либо незначительно повышен, но не превышает 10 мЕд/л, – ре-
комендуется дальнейшее наблюдение (без лечения) и повторная 
оценка с определением ТТГ и свободного Т4 через 4 недели. 
При получении нормальных показателей ТТГ и свободного Т4 
лечение не возобновляется, а контрольные осмотры с опреде-
лением уровня гормонов в сыворотке крови проводятся через 
2 недели, 1 и 6 месяцев поле прекращения лечения. 

Предиктором транзиторной формы врожденного гипотире-
оза являются: суточная доза левотироксина натрия 25 мкг и ме-
нее, или снижение дозы без повышения ТТГ. 
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ВИЗУАЛИЗАЦИЯ ЩИТОВИДНОЙ ЖЕЛЕЗЫ
В рутинной практике с целью определения наличия/отсут-

ствия ткани щитовидной железы, определения размеров и вы-
явления узловых образований при врожденном зобе выполня-
ют УЗИ щитовидной железы (рис. 6–8).

Для диагностики эктопии ЩЖ результаты УЗИ малоинфор-
мативны, повышают информативность использование цвето-
вого и энергетического допплеровского картирования, поиск и 
оценка мест возможной эктопии. 

При отсутствии щитовидной железы в типичном месте 
рекомендуется определение тиреоглобулина, его концентра-
ция нормальная или умеренно снижена при ее эктопическом 
расположении, в отличие от истинной аплазии, когда уровень 
тиреоглобулина практически не определяется. 

С целью подтверждения аплазии ЩЖ и определения дис-
топии (эктопии) ЩЖ рекомендуется проводить сцинти-
графию щитовидной железы с натрия пертехнетатом [99mТс] 
(см. рис. 6–8).

Рис. 6. Эктопия щитовидной железы в корень языка: слева данные УЗИ, 
справа – сцинтиграфии
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Рис. 7.  Двойная эктопия в корень языка и подъязычную область: слева 
данные УЗИ, справа – сцинтиграфии

Рис. 8. Эктопия в подъязычную область: слева данные УЗИ, справа – 
сцинтиграфии

Установлено, что рудиментарная ткань щитовидной железы 
при ее дистопии способна достаточно длительно продуциро-
вать тиреоидные гормоны, однако ее функциональная актив-
ность снижается после 10-летнего возраста. 

В литературе описаны различные варианты дистопии щито-
видной железы в корне языка или по ходу тиреоглоссального 
протока, при этом может наблюдаться различная степень тяже-
сти врожденного гипотиреоза – от легких до крайне тяжелых 
случаев заболевания.
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ЛЕЧЕНИЕ ВРОЖДЕННОГО ГИПОТИРЕОЗА
Сразу же после установления диагноза, а также в сомни-

тельных случаях должна быть начата заместительная терапия 
препаратами левотироксина натрия. Лечение следует начинать 
не позднее 14-го дня жизни.

Препаратом для лечения врожденного гипотиреоза являет-
ся левотироксин натрия. Препарат выпускается в различных 
формах (жидкая форма, таблетки) и дозировках. На наличие 
различных дозировок препарата в таблетированном виде обя-
зательно следует обращать внимание родителей и указывать 
дозу не только в частях таблетки, но и в микрограммах. 

Левотироксин совершенно идентичен естественному гор-
мону человека тироксину. Кроме того, после приема левоти-
роксина в крови создается «депо» этого препарата, которое 
расходуется по мере необходимости путем дейодирования ти-
роксина и превращения его в Т3. 

Наиболее удобно, особенно у грудных детей и детей ран-
него возраста, использовать жидкую форму левотироксина на-
трия. Принимать препарат рекомендуется утром, при этом при 
применении жидкой формы не требуется выдерживать паузу 
перед кормлением. Вся суточная доза левотироксина натрия 
принимается однократно, в случае таблетированных форм – с 
небольшим количеством жидкости, желательно за 30–40 мин. 
до завтрака.

Начальная суточная дозировка левотироксина натрия у до-
ношенных новорожденных составляет 10,0–15,0 мкг/кг/сут., 
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или 150–200 мкг/м2, у недоношенных новорожденных 8,0–
10,0 мкг/кг/сут. В табл. 5 приведены ориентировочные дозы 
левотироксина натрия для детей с врожденным гипотиреозом.

Таблица 5. Ориентировочные дозы левотироксина в сутки 
для детей с ВГ

Возраст мкг/кг/сут. мкг/сут.
Недоношенные новорожденные 8,0–10,0
0–3 мес. 10,0–15,0 15,0–50,0
3–6 мес. 8,0–10,0 15,0–50,0
6–12 мес. 6,0–8,0 50,0–75,0
1–3 года 4,0–6,0 75,0–100,0
3–10 лет 3,0–4,0 100,0–150,0
10–15 лет 2,0–4,0 100,0–150,0
Старше 15 лет 2,0–3,0 100,0–200,0

Критерии адекватности лечения ВГ:
• уровень свободного Т4 в пределах референсных значений 

(нормализуется через 1–2 недели после начала лечения);
• уровень ТТГ в пределах референсных значений (норма-

лизуется через 3–4 недели после начала лечения);
• показатели физического развития в пределах нормальных 

значений (SDS роста, SDS скорости роста, SDS ИМТ);
• психомоторное развитие ребенка, соответствующее воз-

расту;
• нормальные показатели костного созревания (соответ-

ствие костного возраста паспортному).
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Не вызывает сомнения факт, что чем раньше начата заме-
стительная терапия, тем благоприятнее будет прогноз, хотя в 
ряде случаев желаемого эффекта достичь не удается даже при 
достаточно раннем начале лечения. В связи с этим в настоящее 
время ведутся разработки с целью пренатальной диагности-
ки ВГ (определение уровня ТТГ в амниотической жидкости, 
уровня α-фетопротеина в сыворотке крови матери).

Хирургическое лечение
Рекомендуется проводить хирургическое лечение пациен-

там с ВГ и зобом при компрессионном синдроме, загрудинном 
зобе, злокачественном образовании ЩЖ.

ТРАНЗИТОРНЫЙ ГИПОТИРЕОЗ 
НОВОРОЖДЕННЫХ

Транзиторный гипотиреоз новорожденных – состояние вре-
менной (преходящей) гипотироксинемии, сопровождающееся 
повышением уровня ТТГ в крови. Транзиторное повышение 
уровня ТТГ в большинстве случаев связано с функциональной 
незрелостью гипоталамо-гипофизарной системы в постна-
тальном периоде.

Данное состояние чаще всего встречается в следующих слу-
чаях:

• у новорожденных, чьи матери во время беременности 
находились в состоянии дефицита или избытка йода;

• у новорожденных с низкой массой тела при рождении 
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(< 1 500 г) и недоношенных детей (гестационный возраст 
< 37 недель);

• у детей с внутриутробной (и постнатальной) гипотро-
фией;

• у детей, рожденных от матерей с аутоиммунными забо-
леваниями щитовидной железы (возможная транспла-
центарная передача антител, блокирующих рецептор к 
ТТГ);

• у детей, матери которых получали во время беременно-
сти большие дозы антитиреоидных препаратов по пово-
ду болезни Грейвса. У таких детей, как правило, при ро-
ждении имеется зоб, по мере выведения лекарственных 
препаратов из крови ребенка наблюдается тенденция к 
его уменьшению;

• у детей с внутриутробными вирусно-бактериальными 
инфекциями.

Предикторы транзиторного гипотиреоза:
• исходно нормальный уровень свободного Т4;
• ТТГ капиллярной крови менее 30 мЕд/л на этапе скри-

нинга;
• низкая доза левотироксина натрия в течение первого года 

жизни.

Лечение транзиторного гипотиреоза
С учетом тяжелых осложнений ВГ при отсутствии ранне-

го лечения необходимо начинать терапию левотироксином 



41

ВРОЖДЕННЫЙ ГИПОТИРЕОЗ У ДЕТЕЙ

натрия в максимально ранние сроки в соответствующих воз-
расту дозах с постоянным контролем гормонального профиля. 
Транзиторная гипотироксинемия может проходить самостоя-
тельно при исчезновении вызвавшей ее причины.

В сомнительных случаях в возрасте после 1 года проводит-
ся уточнение диагноза.

Ребенку на 3–4 недели отменяют левотироксин и на «чистом 
фоне» определяют уровни ТТГ и свободного Т4 в сыворотке.

При получении показателей ТТГ и свободного Т4 в пределах 
референсных значений лечение не возобновляют, контрольные 
осмотры с определением концентраций ТТГ и свободного Т4 в 
сыворотке проводят через 2 недели, 1 и 6 месяцев после пре-
кращения лечения.

Если диагноз ВГ подтверждается, лечение продолжают с 
постоянным контролем за адекватностью терапии левотирок-
сином натрия.

ПРОГНОЗ
Прогноз врожденного гипотиреоза в отношении нейропсихи-

ческого развития зависит от множества факторов. Большинство 
исследователей считают, что определяющим фактором являются 
сроки начала заместительной терапии. Хотя ряд авторов указыва-
ют, что даже при раннем начале лечения те или иные нарушения 
интеллекта все же сохраняются. Очень важный фактор – адекват-
ность лечения на первом году жизни. Худшие результаты были 
получены у детей, плохо леченных в течение первого года жиз-
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ни, вне зависимости от тяжести исходного гипотиреоза. Анализ 
нескольких международных исследований позволяет заключить, 
что отсутствуют различия в исходе тяжелого и умеренного гипо-
тиреоза в случае рано начатого лечения с назначением адекват-
ных доз левотироксина натрия.

Таким образом, за немногим исключением, дети с врожден-
ным гипотиреозом при раннем и адекватном лечении имеют воз-
можность достичь оптимального интеллектуального развития.

В заключение следует заметить, что возможны варианты 
гипотиреоза с более поздним подъемом уровня ТТГ уже по-
сле взятия крови по скрининг-программе. Кроме того, нель-
зя забывать о редких вариантах врожденного гипотиреоза, 
при которых уровень ТТГ в крови нормальный (вторичный 
гипотиреоз, гипотиреоз, связанный с резистентностью тка-
ней к тиреоидным гормонам).

Учет всех этих факторов, исключение возможных ошибок по-
зволит максимально оптимизировать программу по выявлению 
новорожденных с врожденным гипотиреозом.

ЭКОНОМИЧЕСКАЯ ЭФФЕКТИВНОСТЬ 
НЕОНАТАЛЬНОГО СКРИНИНГА НА 

ВРОЖДЕННЫЙ ГИПОТИРЕОЗ
Для того чтобы оценить экономическую эффективность 

неонатального скрининга на врожденный гипотиреоз, необ-
ходимо учитывать затраты на проведение скрининга, включая 
затраты на выявление одного случая заболевания, а также пред-
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отвращенные потери, обусловленные инвалидностью вслед-
ствие врожденного гипотиреоза.

Стоимость проведения неонатального скрининга оцени-
вается в соответствии с инструкциями по расчету стоимости 
медицинских услуг, проводится расчет прямых и косвенных 
расходов независимо от источника финансирования, при этом 
учитываются расходы как лаборатории неонатального скри-
нинга, так и вспомогательных служб. К прямым расходам от-
носятся затраты, непосредственно связанные с проведением 
неонатального скрининга: оплата труда и начисления на оплату 
труда основного персонала; материальные затраты (реактивы, 
медикаменты, перевязочные средства, одноразовые медицин-
ские принадлежности); износ мягкого инвентаря медицинско-
го и прочего оборудования, используемого непосредственно 
при проведении скрининга; коммунальные услуги. Косвенные 
(непрямые) расходы включают затраты, необходимые для дея-
тельности лаборатории, но не потребляемые непосредственно 
при проведении скрининга.

На первом этапе рассчитываются затраты на выявление 
одного случая врожденного гипотиреоза, затем проводятся 
расчеты по оценке экономических потерь, предотвращен-
ных благодаря ранней диагностике и предупреждению ин-
валидизации пациентов. Экономические потери от инвали-
дизации населения рассчитываются как сумма упущенной 
выгоды в производстве внутреннего валового продукта из-
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за выбытия  человека из сферы производства в связи с ин-
валидностью.

На заключительном этапе экономического анализа рассчи-
тывается экономическая эффективность по методу «затраты 
– выгода». В данном случае под затратами подразумеваются 
затраты на выявление одного больного с ВГ, а под выгодой – 
предотвращенные экономические потери.

Проведенный экономический анализ неонатального скри-
нинга на ВГ в Республике Башкортостан свидетельствует о 
безусловном экономическом эффекте: на каждый рубль, вло-
женный в программу неонатального скрининга на врожденный 
гипотиреоз, предотвращаются экономические потери в сумме 
11,87 рублей. То есть экономическая эффективность скрининга 
на ВГ составляет 1:11.
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ВОПРОСЫ 
ДЛЯ САМОКОНТРОЛЯ

1. Что лежит в основе проведения неонатального скрининга на 
врожденный гипотиреоз?

2. Каковая распространенность врожденного гипотиреоза в 
РФ?

3. В какие оптимальные сроки необходимо начать терапию 
врожденного гипотиреоза?

4. Какова тактика врача при ТТГ капиллярной крови менее 
9 мЕд/л?

5. Что необходимо предпринять при ТТГ капиллярной крови 
от 9 до 40 мЕд/л?

6. Что необходимо предпринять при ТТГ капиллярной крови 
более 40 мЕд/л у новорожденного?

7. Как определить стартовую дозу левотироксина натрия для 
доношенного новорожденного с выявленным врожденным 
гипотиреозом?

8. По каким параметрам оценивается адекватность терапии?
9. Какое дополнительное инструментальное исследование 

необходимо выполнить при отсутствии щитовидной железы 
в типичном месте и местах возможной эктопии, доступных 
методу УЗИ?
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