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Synnynniinen kilpirauhasen vajaatoiminta eli synnynnainen hypotyreoosi (SH) on sairaus,
jossa vastasyntyneen lapsen kilpirauhanen ei tuota riittavasti kilpirauhashormoneita. SH voi
johtaa hoitamattomana vakavaan élylliseen ja fyysiseen kehityshdirioon. Sitd esiintyy
keskimaidrin  yhdelli 2600:sta vastasyntyneestd Suomessa. Joidenkin ulkomaisten
tutkimuksien mukaan SH:n ilmaantuvuus on kasvussa. Suomessa vastaavaa tutkimustietoa ei
ole saatavilla. SH:a on vaikea huomata vastasyntyneelts, silld sen aiheuttamat oireet ovat
yleisia vastasyntyneilli muutenkin tavattuja eri syista johtuvia oireita. Naita SH:n
aiheuttamia oireita ja kliinisia merkkeja ovat esimerkiksi syomisvaikeudet, keltaisuus,
alentunut lihasjantevyys ja suuri kieli. Lisdksi oireet ja seuraukset tulevat usein selvemmin
esille vasta pitkilla aikavalilli. Mahdollisimman aikainen diagnosointi ja varhain aloitettu
hormonikorvaushoito takaavat yleensi normaalin kehityksen ja kasvun.

Synnynnéisen hypotyreoosin diagnoosi tehdadn nykyddn pelkdstaan biokemiallisesti
kilpirauhasen toimintakokeiden avulla. Sairauden seulominen kaikilta vastasyntyneiltd,
napaveresta tai kantapdaverindytteen avulla, kuuluu vastasyntyneiden
aineenvaihduntasairauksien seulontatutkimuksiin, joita on toteutettu useimmissa
ldnsimaissa 1970 —luvuita lahtien.

Tassa tutkielmassa kisitellddn synnynnéaisen hypotyreoosin syitd, sairauden epidemiologiaa
sekd vertaillaan seulontaa Suomessa ja ulkomailla. Lisdksi esitellddn synnynndisen
hypotyreoosin genetiikkaa, sen aiheuttavia geenivirheitd sekd sairauteen liittyvia
synnynndisia ~ epamuodostumia.  Tutkimus on  toteutettu kokonaisuudessaan
kirjallisuuskatsauksena.
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