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ESETBEMUTATAS

- Egészséges terhességbdl, 37. hétre, 2700 gr-mal sziiletett
- 4 hénaposan sulyfejlédése’lelassult
- 6 hdnaposan Salmonella enteritis

- 10 honaposan: 6250 gr, eszméletvesztés, sllyos exsiccatio,

magas ldz, tachycardia, enyhe exophtalmus



DIAGNOZIS ?

- TSH: 0.1-1.2 mU/I, T4: 45 ug/dl (1), T3:525:ng/dI( 1),
fT4: 7,3 ng/dh(1), fT3: 15,4 pg/ml (1)

- Pajzsmirigy ultrahang: normalis méret,de inhomogén szerkezetd,
csokkent echogenitdsd pajzsmirigy

- Pajzsmirigy szcintigrafia: homogén, normalis mértékd izotopfelvétel
- Anti-TPO,Anti-Tg, TSHR ellenes antitest: negativ
- TRH terhelés: TSH O', 20, 60" < 0.15 mU/I

- Koponya MR: enyhe ventriculomegalia
Arnold-Chiari malformadcio



TERAPIA

Age TSH T4 T3 FT4 FT3 Daily dgse o‘F_
(mU/L) (ug/dL) (ng/dL) (nag/dL) (pg/mL) | propylthicuracil
9m 32 -
10m 1.20 45 525 7.3 15.4 -
10'm <0.15 50 mg
10m <0.15 13.1 50 mg
11m <0.15 26 B0 mg
11m <0.15 15 50 mg
11m <0.15 146 300 B0 mg
11.5m <0.15 12.3 265 50 mg
12 m 0.29 2.6 200 75 mg
14 m 2.90 2.5 75 75 mg
15 m 9.80 2.5 100 50 mg
18 m 3.00 3 37.5 mg
21 m 0.80 4.8 270 25 mg
2 yr 0.88 3.8 235 25 mg
2 yr 3.m 0.15 12.4 12.5 mg
2yrdm 0.15 18.6 12.5 mg
2yr 6m 0.15 6.0 270 25 mg
2yr 10m <0.15 6.8 355 25 mg
3yri1Om <0.15 6.6 275 0.6 37.5 mg
4yr1lm 0.33 5.0 198 0.5 37.5 mg
6 yr 0.20 5.4 186 0.8 37.5 mg
6yrBm 0.10 8.9 177.7 1.1 37.5 mg
Byrém 0.13 11.6 400.3 1.3 75 mg
10yr &6 m 0.01 12 405 1.7 100 mg
1lyr S m 0.01 14.7 O T T = e




Dyspnoés panaszok 11.5 évesen

Pajzsmirigy ultrahang:
Mindkét lebeny jelentésen megnagyobbodott, benne echodus gobaok,

echomentes teriletek valtakoznak.

Nyaki és mellkasi CT:

Pm strdma lefelé.a mediastinumba nydlik. A CVI-16l ThI-es csigolydig
a trachéa’légsavjaqjobbrdl balra és hatulrdl elére mérs. diszlokalt,
komprimadl¥. Atmerdje a sz(ikiiletnél 0.5 cm, alatta 1 cm.



THYREOIDECTOMIA

11.5 évesen

Szovettan: Follicularis és papillaris sejteket is tartalmazé
multinoduldris hyperplasia
Szovédmény: fél oldali hangszdlbénulds, hypoparathyreosis




THYREOIDECTOMIA UTAN

Age TSH FT4 FT3 Daily dqse Of.
(mU/L) | (ng/dL) | {pg/mL) | propylthiouracil
1lyr7m 0.01 SIS 9.4 -
1lyr 9 m 0.03 0.6 1.8 150 mg
11yr10m 1.34 0.3 1.8 150 mg
12 yr 1.96 0.6 1.9 150 mg
12ynlm 1.03 0.8 2.9 150 mg
12yr 7.m 0.11 0.9 150 mg
14yr8 m 0.03 1.4 4.4 150 mg
Byr6m 0.07 1.0 35 150 mg




Dyspnoés panaszok ismét 15 évesen

Pajzsmirigy ultrahang
A jobb lebeny 38x16x23mm, de a mediastinum’ felé tovdbb ferjed, bal

33x19x16mm. Pajzsmirigy dllomdnya inhomogén, ‘t6bb 13 mm-es és kisebb
echodus folyadéktartalmi gobaok lathatdk.

Pajzsmirigy szcintigrafia
Aszimmetrikus pajzsmirigy vetileti kep.
Az izotépfelvétel intenziv, az aktivitds
eloszlds egyenletes. A_jobb lebeny felsé
polusdnadl relative csokkentebb
radiopharmakon ddsulds.

Trachea légséav
CVI csigolya'magassdgdban a trachea
atmérdje 0,5 cm-re szikiil. -




RADIOJOD TERAPIA

15.7 évesen

400 MBq (10.8 mCi) B3I

Age TSH T4 T3 FT4 FT3 Daily dose of
(mU/L) (ug/dL) (ng/dl) | (ng/dL)w| (pg/mL) | propylthiouracil
15yr 7 m Radioiodine tfreatment (400 MBq 13!I) -
15yr 8 m 0.01 1.3 2.9 -
16 yr 0.02 1.2 -
16 yr 2 m 0.0b 1.4 2.9 -
16 yr 4 m 0.11 1.0 2.6 -
16 yr 5'm 0.20 1.1 2.6 -
16 yrIlm 0.52 0.9 2.9 -
17 yr 3 m 0.37 1.4 3.6 -
17 yr 8m 0.50 1.3 3.2 -

18 évesen: serdiilése komplett, Tm: 170 cm, Ts: 65kg

Pajzsmirigy ultrahang: |
Bal lebeny 22x6x9mm, jobb lebenynek megfeleld képlet nem kalonul el



TSHR gén I630L csirasejtes
heterozigéta de novo mutacio

Isoleucin Leucin

ATC CTC

Bertalan et al. Thyroid.2010;20:327-32
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TSH RECEPTOR FEHERJE AKTIVACIO
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TSH-receptor mutations

Adenoma (O)  Familial . Sporadic’ Carcinoma ‘ Polymorphism Inactivating A

https://www.tsh-receptor-mutation-database.org/



OSSZEFOGLALAS

Nem autoimmun primer hyperthyreosis okaként a TSHR 630
kodonjdn egy izoleucin-leucinaminosav cserét okozo csirasejtes

heterozigéta de'novo mutaciot tudtunk kimutatni.

TSHR gén aktivalo mutacié okozta hyperthyreosis esetén

betegiinknél 15 évesen sikeresen alkalmaztuk a radiojéd terdpidt.
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