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导言

先天性甲状腺功能减退症（CH）是指患儿出生时（先天

性）甲状腺缺如或不能生成足够的甲状腺激素。

先天性甲状腺功能减退症在新生儿中的发病率为1/3000-

1/2000，所以在澳大利亚新生儿中每年约有100例患者。

患儿在出生时通常是没有特殊临床表现的。因此如果医生

此时告诉家长，他们孩子的甲状腺功能异常，对他们是一

种打击，而且他们一时之间也难以完全理解此疾病的所有

信息。

从19世纪70年代澳大利亚开始对所有的新生儿进行甲状腺

功能的筛查。因此医生在患儿出生后一周左右就可以发现

甲状腺功能减退症。然而，一些国家尚没有对新生儿进行

甲状腺功能的筛查或者只在某些中心可以进行甲状腺功能

的筛查。因此，在澳大利亚之外出生的新生儿可能会因为

没有得到及时治疗而出现生长发育的问题，但这种情况在

澳大利亚现在的新生儿中很少出现。

这本书旨在帮助你了解先天性甲状腺功能减退症。它描述

了甲状腺的功能及不同类型的先天性甲状腺功能减退症；

新生儿筛查的程序和操作；对此疾病的治疗和展望。在这

本书的最后一个章节，我们会介绍由患儿父母对此疾病提

出的一些常见问题。
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激素是一种通过血液将信息从身体的某部位传递到另一部

位的化学物质。它们由内分泌腺（如甲状腺）分泌，在调

节新陈代谢、生长发育方面起着重要作用。激素水平低下

或缺如对身体的功能有巨大影响。

下丘脑向垂体发送化

学信号从而对激素进

行调节。垂体如豌豆

大小，位于大脑基底

部，可以接受下丘脑

的信号，从而调节体

内大多数激素。垂体

可以分泌多种激素，

有些激素可以直接作

用于机体（如生长激

素），而有些激素需

要作用于其他腺体才

能发挥作用（如甲状

腺、肾上腺）（参见

图1）。

 激素
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甲状腺是一个蝴蝶形的腺体，位于颈部下部的正前方，甲

状腺左、右叶由峡部相连分别位于气管两侧（见图2）。甲

状腺大约在胚胎3周左右就开始发育。它最先发育的部位是

在胎儿的舌根部，随后向下移动至颈部，最后定位在甲状

软骨的前方。甲状腺在孕期前三个月（13周）已位于正常

位置，此时甲状腺已经开始分泌甲状腺激素（也称甲状腺

素）。胎儿甲状腺在孕后期才能够分泌足够的甲状腺激

素，在此之前胎儿生长发育所需要的激素来源于母体甲状

腺。

甲状腺发育的同时，下丘脑和垂体也在形成。下丘脑开始

向垂体发送信号，这可以刺激甲状腺发育，同时刺激其分

泌甲状腺激素。胎儿足月时，甲状腺功能正常且可以分泌

足够的甲状腺激素来满足新生儿的生长发育。

 甲状腺
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甲状腺的功能和调节

甲状腺的功能是分泌甲状腺激素并将其释放入血。甲状腺

激素调节机体的代谢率，它可以促进机体分解（代谢）蛋

白质，脂肪和碳水化合物，为机体的日常活动提供能量。

甲状腺激素同样也为机体提供需要的蛋白质，是儿童时期

大脑发育和生长不可或缺的激素。它是机体内每个细胞生

长发育最基本的激素。甲状腺激素的生成需要几个步骤，

甲状腺细胞从血液中摄取碘和其他原料，并将其合成甲状

腺激素。

垂体分泌促甲状腺激素（TSH），也称为促甲状腺素。垂

体通过TSH与甲状腺相连（见图3）。当甲状腺分泌甲状腺

素不足时，垂体可以感知这一变化，从而分泌较多的

TSH，刺激甲状腺分泌较多的甲状腺素。当甲状腺分泌足

够多的甲状腺素时，垂体会减少TSH的分泌，直至降至正

常水平。如果甲状腺分泌较多的甲状腺素，这会导致垂体

减少TSH的分泌。
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因此，当甲状腺功能低下（甲状腺激素分泌减少）时，血

液中会有高水平TSH和低水平的甲状腺素。新生儿体内甲

状腺功能缺陷程度不一，所以先天性甲状腺功能减退症分

型较多。

甲状腺激素的作用

正常水平的甲状腺素是儿童时期生长发育所必需的。同时

正常水平的甲状腺素在孕期、生后两年及整个生命中对大

脑的发育起到重要作用。甲状腺素对机体代谢率的调节有

重要作用，因此当甲状腺素水平过低（缺乏）时，代谢率

减低；当甲状腺激素水平过高（过量），代谢率增加。人

与人之间代谢率的不同，受到年龄、体型、饮食、运动和

激素水平的影响。低代谢率可能会有以下的影响：
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l 疲劳，低能量状态

l 记忆力差，注意力不集中

l 低体温

l 肢体冷

l 脉率缓

l 便秘

这些表现可以出现在所有年龄段。早期甲状腺素缺乏和先

天性甲状腺功能减退症的患儿可以有以下特点：

生长缓慢

甲状腺素对正常的生长发育是不可缺少的。即使胎儿出生

没有甲状腺，但她（或他）在母体内可以使用母体甲状腺

素。因此，婴儿出生时身长和体重可以是正常的。胎儿出

生后必须有正常水平的甲状腺素才能正常生长发育。如果

甲状腺素水平较低或缺乏，婴儿则不能正常生长发育，如

果不及时治疗，患儿终身高会受到影响。



(07)

智力发育迟缓

甲状腺素对身体的多个部位的发育是必不可少的，尤其是

脑部。在胎儿出生前，如果母亲甲状腺功能正常，则胎儿

大脑发育正常。婴儿在两岁后大脑的发育需要正常水平的

甲状腺素。

若甲状腺素水平低下，婴儿则可出现智力低下。若甲状腺

素水平略偏低，对婴儿智力有较小的影响或无影响。若甲

状腺素完全缺乏或患儿没有接受任何治疗，大脑不能正常

发育，患儿随后出现智力障碍。这些症状都可以通过早期

诊断和治疗得以预防（具体详见“新生儿永久性甲状腺功

能减退症”章节）。

持续性黄疸

“黄疸”一词的意思是，由于红细胞裂解产物胆红素的存

在，婴儿皮肤呈现黄色。健康新生儿有轻微的黄疸是正常

现象，对机体无损害，这一现象可能会持续一个至两个星

期。未经治疗的先天性甲状腺功能减退症患儿黄疸持续的

时间较长，一旦开始甲状腺素的治疗，新生儿黄疸会迅速

消失。

患儿的其他表现可以有嗜睡、喂养困难、体重

增加、皮肤干燥、低体温、肌张力低、面部浮

肿、哭声嘶哑。有些婴儿也可以出现脐疝、大

囟门或巨舌。
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先天性甲状腺功能减退症可分为三种：

1. ）甲状腺发育不全（异位甲状腺，甲状腺发育异常

2. ）甲状腺机能障碍（甲状腺素生成或分泌障碍

3. 中枢性甲状腺功能减退症（下丘脑或垂体形成或功能障

碍）

前两种情况称之为原发性甲状腺功能减退症，其原因为甲

状腺自身异常。

1. 甲状腺发育不全

在大多数先天性甲状腺减退症的患儿中，其病因为甲状腺

缺如或甲状腺异位。

甲状腺缺如

处于这种情况的婴儿，在出生前甲状腺就没有发育，所以

患儿体内甲状腺缺如且不会再次形成甲状腺，因此患儿体

内不会分泌甲状腺激素。这种情况称为无甲状腺或甲状腺

发育不全。女孩的发病率是男孩的两倍。这一情况的发病

率约为 ，在先天性甲状腺功能减退症中约占 。1/10000 1/3

新生儿中甲状腺不发育的原因我们还不是很了解。但我们

可以确定一些相关基因可以导致这种情况。

先天性甲状腺功能减退症的分型



(09)

定位异常的甲状腺（异位甲状腺）

“异位”一词的意思为不在正常的位置。异位甲状腺即甲

状腺不在正常部位（颈部）且甲状腺体积小并畸形。甲状

腺常在舌根部，这种情况是在胚胎发育中逐渐形成。异位

甲状腺可能存在不同程度的功能。一些异位甲状腺体积比

较小而且功能低下，但其他异位甲状腺仍可分泌近乎正常

水平的甲状腺激素。因此异位甲状腺可以出现不同程度的

病情。

新生儿出生后异位甲状腺的功能不会再改善且其不能再下

降至正常位置。异位甲状腺可能会为新生儿在几个月或几

年内提供充足的甲状腺激素，从而使其正常生长发育，但

不能满足患儿长期对甲状腺激素的需求。

异位甲状腺在女孩中的发病率是男孩的两倍。这一类型约

占先天性甲状腺功能减退症的1/2，较甲状腺缺如常见。同

样引起甲状腺异位的原因也不清楚，但一些引起甲状腺缺

如的原因同样可以引起甲状腺异位。

正常位置的畸形甲状腺（甲状腺畸形发育不

全）

发育不全是指器官未能完全发育或达到正常大小。甲状腺

发育不全时，腺体体积小、畸形，有时只有一个叶。这种

情况占先天性甲状腺功能减退症的5%左右。一些原因是由

于遗传父母一方或双方异常基因导致。
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2. 甲状腺机能障碍

伴有甲状腺机能障碍的新生儿，其甲状腺位于正常位置，

但甲状腺不能分泌正常水平的甲状腺激素。这种情况在新

生儿筛查中约占15%。这种情况可能是暂时的，但随着时间

的推移，有可能发展为永久性。婴儿在这种情况下出现颈

前肿大（甲状腺肿）。

永久性甲状腺激素合成障碍

甲状腺激素合成的每个步骤都由特定的酶进行调控。若出

现某种酶的缺陷，就会导致永久性甲状腺激素合成障碍。

这一疾病具有遗传倾向，因此出生于其他家庭的新生儿也

有患此病的可能。通常情况下父母双方需要同时携带这一

异常基因，下一代中可以有1/4的可能患病（男女患病率相

等）。

短暂性甲状腺激素合成障碍

短暂性甲状腺激素合成障碍的患儿，其甲状腺功能可以在

短期内恢复。导致这种情况的可能有一下几个原因。若母

亲甲状腺功能异常，母体血液中的抗体会在怀孕期间通过

胎盘进入胎儿体内，可以导致婴儿甲状腺功能减低。因

此，怀孕的母亲告诉医生自己是否患有甲低或是否有甲状

腺疾病的家族史极为重要。
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短暂性甲状腺激素合成障碍的另一个原因是体内存在过多

的碘。虽然碘是合成甲状腺激素的必须物质，碘缺乏会引

起甲状腺功能减退，但碘过多同样也会引起此疾病。过多

的碘沉积在甲状腺，会导致甲状腺暂时性的停止合成甲状

腺激素。若母体在怀孕时补充较多的含碘药物且婴儿出生

后是母乳喂养；或婴儿需要手术治疗（心脏手术），需要

使用碘制剂清洗身体，以上情况可以引起患儿体内碘过

多。但如果停止碘的摄入，甲状腺的功能会逐渐恢复正

常，婴儿不会因此受到任何长期不良影响。

3. 中枢性甲状腺功能减退症

此疾病甲状腺发育正常且处在正常位置，但垂体不能合成

或释放TSH。因此TSH不能刺激甲状腺分泌足够的甲状腺激

素来满足机体所需。这种病因较为罕见，在先天性甲状腺

功能减退症中比例不足5%，新生儿中发病率约为1/30000。

中枢性甲状腺功能减退症可能与其他垂体激素缺乏（先天

性垂体功能减退症）相关，或与脑部畸形或非常规医疗相

关。
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所有在澳大利亚出生的新生儿及许多其他国家出生的新生

儿，都进行了先天性甲状腺功能减退症的筛查。

新生儿筛查时需要取新生儿足跟血，并将血放置在一张检

测纸上。我们需要将这个血斑送到检测TSH的中心实验室。

此筛查通常会在婴儿出生后2-3天内进行。

血斑中若TSH水平升高，则确定新生儿患有原发性先天性甲

状腺功能减退症（由于甲状腺发育不良或甲状腺激素合成

障碍引起）。此筛查不能确定患儿是否患有中枢性甲状腺

功能减退症。如果反复检测发现TSH水平增高，需要采静脉

血复核原始结果。同时需要测定甲状腺激素水平。

 新生儿筛查
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先天性甲状腺功能减退症早期诊断和治疗可

以使婴儿身体和智力得到正常的发育。

进行新生儿筛查的原因如下：

· 诊断新生儿先天性甲状腺功能减退症较为困难。先前描

述的特征，如生长缓慢和智力发育障碍，在新生儿时期

并不会存在。只有经过数周或数月未经治疗的甲状腺功

能减退症患儿才有可能表现上述症状。因此多数情况

下，若不进行新生儿筛查，我们将错过甲状腺功能减退

症的新生儿并出现治疗延迟，最终导致其脑部和身体发

育受损。

· 先天性甲状腺功能减退症并不是罕见病。在澳大利亚每

年约有 100例新生儿患有此疾病（发病率 1/3000-

1/2000）。

在某些新生儿中，如双胞胎、早产儿、低出生体重儿（体

重小于1000g）、生后曾于新生儿ICU治疗者，其新生儿筛查

需要反复进行。以上这些情况都可以改变甲状腺激素的水

平，但大多数情况下婴儿不需要治疗。
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若新生儿筛查的结果异常，这一结果会马上告知婴儿当天的

主管大夫。大夫此时需要了解患儿是否有甲状腺疾病家族

史，从而判断患儿为哪种甲状腺功能减退症。

在第一次检查中，我们需要进行一些特殊检测。我们需要重

新复核新生儿筛查结果，同时进行血液甲状腺激素水平的检

测。如果新生儿此时有黄疸症状，我们也会同时检测黄疸的

一些指标（胆红素升高）。如果母亲患有甲状腺疾病，我们

同样需要检测母亲血液，以便我们判断引起新生儿异常的原

因。新生儿因需了解骨生长要对其膝部进行X线检查，在甲

状腺功能减退症患儿中，这种检查需要延后。

另一项检查就是甲状腺扫描。在这项检查中，我们需要给患

儿注射一种放射性物质（锝），此种物质可以被甲状腺摄

取。通过这项检查我们可以观察到甲状腺的位置和形态，以

便判断甲状腺是否存在，或存在的位置是否正常。

锝这种放射性物质可以很快从体内排出，但在放射性物质完

全排除之前，我们需要对婴儿进行几小时的监测。我们只有

对尚未治疗的甲状腺功能减退症患儿才可以进行甲状腺扫描

检查。这就是我们为什么把这项检查安排在第一次复查中。

我们使用锝的浓度很低，不会对机体造成任何损伤。

很多新生儿需要进行甲状腺扫描。我们通过这项检查观察甲

状腺是否存在，其大小是否正常。若甲状腺扫描和甲状腺超

 鉴别不同类型甲状腺功能减退症
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声其中一项有异常，通常情况下患儿不需要同时做两项检

查。

如果甲状腺扫描或超声不能立刻检查，此时我们不能延后治

疗；在治疗开始的几天内都可以做这些检查。甲状腺超声可

以随时检查。

某些甲状腺功能减退症患儿在治疗2-3年后，我们需要检测

他们是否有酶的缺乏。所有患儿在4月龄时都需要进行听力

筛查。有时我们需要对患儿进行多次听力检测，尤其是甲状

腺内分泌功能障碍的患儿；极少数此类患儿可以出现渐进性

听力丧失。
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在所有类型的永久性甲状腺功能减退症患儿中，甲状腺无

法分泌足够的甲状腺激素供机体所需，因此患儿需要甲状

腺激素替代治疗。在重复检测TSH和甲状腺激素水平后，我

们需要对患儿尽早开始治疗。甲状腺激素是以每日口服片

剂补充。片剂中含有的甲状腺激素与体内天然的甲状腺激

素完全相同。

治疗

甲状腺激素很容易被消化道吸收并进入血液循

环。所以它不需要像治疗糖尿病一样（注射胰岛

素）注射治疗。

医生会根据患儿的体重，正确使用甲状腺激素的剂量。药

片需要碾碎，混入少量水或母乳中给药。我们可以将上述

混合物放入1mL注射器中，将药物送入婴儿口腔内部。若婴

儿在纳奶后有规律吐奶现象，为减少药物丢失，我们需要

在喂奶前先给药。随着婴儿生长，使用药物的剂量会逐渐

增加。研究显示，若婴儿饮食改为大豆类物质为主，用药

剂量需要增加。

患儿一旦开始治疗，我们需要定期监测血中TSH和甲状腺激

素水平。在开始使用甲状腺激素治疗1-2周需要监测TSH和

甲状腺激素水平；当TSH水平正常后，需要间隔2周检测

TSH和甲状腺激素水平，以后可以延长为间隔2-3个月。医

生会告诉家长患儿需要间隔多久检查TSH和甲状腺激素水
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平。患儿年龄在1-3岁，其需要每隔2-4个月检测TSH和甲状

腺激素水平；患儿年龄大于3岁，其需每隔3-12个月检测

TSH和甲状腺激素水平，直至生长发育完成。检测指标的频

率也取决于患儿的年龄和近期是否有药物剂量的变化。药

物剂量调整后患儿需要4-6周检测TSH和甲状腺激素水平。

在儿童时期甲状腺激素的水平应该控制在正常范围上半部

分。适当的甲状腺激素替代治疗，垂体不再分泌过多的

TSH。所以开始治疗几周之后，TSH可以下降至正常水平。

如果治疗不足（如药物剂量不足、没有给药、药物没有吸

收或药物过期），血甲状腺激素水平过低，会导致TSH水平

过高。

永久性甲状腺功能减退症需要终生治疗。如果长期不使用

药物，则会出现甲状腺功能减退症的症状。

有时新生儿出现甲状腺功能减低只是暂时的，随着时间的

推移可以自愈。这种情况下，针对这样的患儿只需要短期

的治疗。低甲状腺激素对婴儿大脑发育有很大的损伤，所

以我们需要额外关注2岁以内患儿的发育情况。

为防止其他儿童误服药物，甲状腺素片需要保存在吸塑包

装内。我们一般建议家长把药物保存在冰箱冷藏。在旅行

时，如果不能及时将药物放在冰箱，也需要将其放在常

温。



(18)

医生需要定期评估先天性甲状腺功能减退

症患儿的生长发育情况。

如果你的孩子需要补充铁剂，请注意不要将铁剂和甲状腺

药物同时服用，因为铁剂可以影响胃肠道吸收甲状腺激

素。

随访

家长需要每隔4-12周带孩子于内分泌医生处就诊。医生需要

确定孩子生长发育是正常的，且其甲状腺激素水平是足够

的。每次就诊，患儿都需要检测血甲状腺激素水平，医生需

要根据检测结果决定是否需要调整药量。一旦开始治疗，患

儿很少出现问题。
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 对永久性先天性甲状腺功

能减退症患儿的展望

在开展新生儿筛查甲状腺功能减退症之前，诊断这一疾病

常常是滞后的，所以一些新生儿会出现永久性精神发育迟

滞。早期诊断和治疗可以预防上述情况的发生。永久性先

天性甲状腺功能减退症患儿可以和正常人一样有正常的智

力和生长发育。

然而我们应该认识到正常的智力水平是一个范围，所以在

甲状腺功能减退症的患儿中智力也是一个范围。虽然这些

患儿中大多数人的智力处在平均值，但有一些人会高于或

低于平均值。此外，小部分甲状腺功能减退症的患儿还合

并有一些其他躯体疾病，如听力障碍或视觉障碍，这些疾

病都会影响他们智力的发展。

由于新生儿筛查的实行，使得患有甲状腺问题的患

儿可以像正常儿童一样正常的生长发育。

由于小部分甲状腺功能减退症的患儿还合并有其他疾病，

我们建议患儿在新生儿期间于固定儿科医生处就诊，并在

儿童时期定期复诊。
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 甲状腺素片在婴儿中的最佳给药途径是什么？

将药片碾碎放入勺中，加入几毫升母乳或无菌水。如果使

用1mL注射器（没有针！）给药可以大大提高药物的有效剂

量。为避免婴儿将药物吐出，注射器要放在婴儿口腔后

部。给药时间不固定，可以是早晨、晚上、喂奶前（婴儿

有规律性吐奶时可这个时间给药可以减少药物损失）或喂

奶/进食中，但要求家长的给药方式每天必须是相同的。

 有哪些食物可以干扰甲状腺素药物的吸收？

大豆类物质、铁剂和钙剂可以降低胃肠道对甲状腺激素的

吸收，此时需要增加剂量。所以，家长最好避免将药物与

这些食物同时服用。如果先天性甲状腺功能减退症的患儿

饮食改为大豆类物质为主，家长需要及时告知医生。

 如果患儿忘记吃药或因呕吐将药物吐出，会不

会对孩子有影响？

如果只是1-2次忘记吃药并不会对孩子造成损伤。按时吃药

是极为重要的，所以若家庭储备药物不足时，家长需要及

时到医生处取药。如果患儿在给药后半小时内就将药物呕

吐，家长需要在当天患儿停止呕吐后给予其同样剂量的药

物。

 问题与回答
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 该治疗在哪个阶段可以停止，例如成年期？

对于永久性甲状腺功能减退症患儿需要终身

规律使用甲状腺激素治疗，即使其生长发育

已经完成。

 患儿会不会影响免疫接种或接受其他治疗？

不会。甲状腺功能减退症患儿可以正常接受免疫接种或其

他治疗。

甲状腺激素治疗的副作用是什么？

治疗甲状腺功能减退症是一种天然激素的替代治疗方法，

只要药物剂量合适就不会有副作用。如果给药过多，其表

现与甲状腺功能亢进相似，如脉搏加快、体重下降、烦躁

和多动。
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有甲状腺功能减退症家族史的家庭，下一个孩

子有患病的风险吗？

患病的风险取决于病因。大多数先天性甲状腺功能减退症的

病因是甲状腺发育不全、甲状腺缺如、甲状腺小或畸形、异

位甲状腺。这些病因通常是不遗传的，下一个孩子患病的风

险较低。在一般人群中，新生儿甲状腺缺如或甲状腺畸形的

发病率约为1/3000-1/2000。若第一个孩子为先天性甲状腺

功能减退症，那第二个孩子的患病风险就会增加。有关家族

性复发风险的问题需要家长与医生进一步沟通。

如果患儿先天性甲状腺功能减退症的病因较为少见，如酶缺

陷；第二个孩子患有此病的几率为1/4（详见“先天性甲状

腺功能减退症分类”章节）。若患儿为短暂性甲状腺激素合

成障碍，则第二个孩子患病风险很小，除非造成这种情况的

原因（如碘过量）仍然存在。

当先天性甲状腺功能减退症患者怀孕时，其孩

子患病的风险有多大？

有先天性甲状腺功能减退症的父母怀孕时，其孩子患此病的

风险很小。所有类型的先天性甲状腺功能减退症都是这种情

况。即使是酶缺乏引起的永久性先天性甲状腺功能减退症，

其患病率也很低，除非患者的配偶也同时携带相同的异常基

因。
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一些家庭此疾病的发病率要高于其他家庭，其原因可能是

父母和孩子都患有先天性甲状腺功能减退症。

先天性甲状腺功能减退症患儿在以后生活中是否更易生

病？

不会，大多数情况下没有这种可能。

（翻译：任潇亚；校对：巩纯秀）



  临床随访记录

患儿就诊时家长可以使用下表记录患儿检测指标和甲状腺

激素的用量
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（翻译：任潇亚；校对：巩纯秀)
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