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•指南与共识•

先天性甲状腺功能减退症诊治指南

先天性甲状腺功能减退症诊治指南工作组

中华医学会内分泌学分会

中华医学会儿科学分会

通信作者:罗小平(华中科技大学同济医学院附属同济医院儿科ꎬ武汉 　 ４３００３０)ꎬＥｍａｉｌ:
ｘｐｌｕｏ＠ ｔｊｈ.ｔｊｍｕ.ｅｄｕ. ｃｎꎻ单忠艳 (中国医科大学附属第一医院内分泌与代谢病科ꎬ沈阳

１１０００１)ꎬＥｍａｉｌ:ｃｍｕｓｈａｎｚｈｏｎｇｙａｎ＠ １６３.ｃｏｍꎻ宋怀东(上海交通大学医学院附属第九人民医

院内分泌与代谢病科ꎬ上海　 ２０００１１)ꎬＥｍａｉｌ:ｈｕａｉｄｏｎｇ＿ｓ１９６６＠ １６３.ｃｏｍ

　 　 【提要】 　 先天性甲状腺功能减退症(ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍꎬ ＣＨ)严重影响儿童智力和生长发育ꎮ
为了规范 ＣＨ 筛查和诊治ꎬ内分泌和儿科专家组成工作组制定了本指南ꎮ 指南包括 ８ 个部分 ４０ 个问题ꎬ做
出 ６４ 个推荐ꎮ 指南强调新生儿足跟血筛查促甲状腺素( ｔｈｙｒｏｉｄ ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅꎬ ＴＳＨ)是早期发现 ＣＨ
的有效方法ꎻ对于 ＣＨ 患儿ꎬ应尽早、足量使用左甲状腺素治疗ꎻ定期监测并维持血清 ＴＳＨ 和游离甲状腺素

(ｆｒｅｅ ｔｈｙｒｏｘｉｎｅꎬ ＦＴ４)在目标范围内ꎬ能显著改善患儿的预后ꎮ 本指南旨在为临床医师对 ＣＨ 诊治做出临床

决策提供参考ꎮ
【关键词】 　 先天性甲状腺功能减退症ꎻ 诊断ꎻ 治疗

基金项目: 国家重点研发计划项目 (２０２３ＹＦＣ２７０６３００ꎬ２０２４ＹＦＡ１８０２７０１)ꎻ 上海市自然科学基金

(２２ＺＲ１４３６６００)
ＤＯＩ:１０.３７６０ / ｃｍａ.ｊ.ｃｎ３１１２８２￣２０２４１０１１￣００４６３

Ｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓ ｆｏｒ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
Ｗｏｒｋｉｎｇ Ｇｒｏｕｐ ｏｎ Ｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓ ｆｏｒ Ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ Ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｆ Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ Ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
Ｃｈｉｎｅｓｅ Ｓｏｃｉｅｔｙ ｏｆ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙꎬ Ｃｈｉｎｅｓｅ Ｐｅｄｉａｔｒｉｃ Ｓｏｃｉｅｔｙꎬ Ｃｈｉｎｅｓｅ Ｍｅｄｉｃａｌ Ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ
Ｃｏｒｒｅｓｐｏｎｄｉｎｇ ａｕｔｈｏｒｓ: Ｌｕｏ Ｘｉａｏｐｉｎｇ(Ｄｅｐａｒｔｍｅｎｔ ｏｆ Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓꎬ Ｔｏｎｇｊｉ Ｈｏｓｐｉｔａｌꎬ Ｔｏｎｇｊｉ Ｍｅｄｉｃａｌ Ｃｏｌｌｅｇｅꎬ Ｈｕａｚｈｏｎｇ
Ｕｎｉｖｅｒｓｉｔｙ ｏｆ Ｓｃｉｅｎｃｅ ａｎｄ Ｔｅｃｈｎｏｌｏｇｙꎬ Ｗｕｈａｎ ４３００３０ꎬ Ｃｈｉｎａ)ꎬ Ｅｍａｉｌ: ｘｐｌｕｏ＠ ｔｊｈ. ｔｊｍｕ. ｅｄｕ. ｃｎꎻ Ｓｈａｎ Ｚｈｏｎｇｙａｎ
(Ｄｅｐａｒｔｍｅｎｔ ｏｆ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ ａｎｄ Ｍｅｔａｂｏｌｉｓｍꎬ ｔｈｅ Ｆｉｒｓｔ Ａｆｆｉｌｉａｔｅｄ Ｈｏｓｐｉｔａｌ ｏｆ Ｃｈｉｎａ Ｍｅｄｉｃａｌ Ｕｎｉｖｅｒｓｉｔｙꎬ Ｓｈｅｎｙａｎｇ
１１０００１ꎬ Ｃｈｉｎａ )ꎬ Ｅｍａｉｌ: ｃｍｕｓｈａｎｚｈｏｎｇｙａｎ ＠ １６３. ｃｏｍꎻ Ｓｏｎｇ Ｈｕａｉｄｏｎｇ ( Ｄｅｐａｒｔｍｅｎｔ ｏｆ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ ａｎｄ
Ｍｅｔａｂｏｌｉｓｍꎬ Ｓｈａｎｇｈａｉ Ｎｉｎｔｈ Ｐｅｏｐｌｅ′ ｓ Ｈｏｓｐｉｔａｌ Ａｆｆｉｌｉａｔｅｄ ｔｏ Ｓｈａｎｇｈａｉ Ｊｉａｏ Ｔｏｎｇ Ｕｎｉｖｅｒｓｉｔｙ Ｓｃｈｏｏｌ ｏｆ Ｍｅｄｉｃｉｎｅꎬ
Ｓｈａｎｇｈａｉ ２０００１１ꎬ Ｃｈｉｎａ)ꎬ Ｅｍａｉｌ:ｈｕａｉｄｏｎｇ＿ｓ１９６６＠ １６３.ｃｏｍ

【Ｓｕｍｍａｒｙ】 　 Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ( ＣＨ) ｐｒｏｆｏｕｎｄｌｙ ｉｍｐａｃｔｓ ｃｈｉｌｄｒｅｎ′ ｓ ｃｏｇｎｉｔｉｖｅ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ａｎｄ
ｇｒｏｗｔｈ. Ｔｏ ｓｔａｎｄａｒｄｉｚｅ ＣＨ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ａｎｄ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔꎬ ａ ｍｕｌｔｉｄｉｓｃｉｐｌｉｎａｒｙ ｔｅａｍ ｏｆ ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ ａｎｄ ｎｅｏｎａｔａｌ ｅｘｐｅｒｔｓ
ｈａｓ ｄｅｖｅｌｏｐｅｄ ｔｈｉｓ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅ. Ｉｔ ｃｏｎｓｉｓｔｓ ｅｉｇｈｔ ｓｅｃｔｉｏｎｓ ａｄｄｒｅｓｓｉｎｇ ４０ ｋｅｙ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｑｕｅｓｔｉｏｎｓ ａｎｄ ｐｒｏｖｉｄｅｓ ６４ ｅｖｉｄｅｎｃｅ￣
ｂａｓｅｄ ｒｅｃｏｍｍｅｎｄａｔｉｏｎｓ. Ｔｈｅ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅ ｕｎｄｅｒｓｃｏｒｅｓ ｔｈｅ ｅｆｆｉｃａｃｙ ｏｆ ｎｅｏｎａｔａｌ ｈｅｅｌ￣ｐｒｉｃｋ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｆｏｒ ＴＳＨ ｉｓ ｔｈｅ ｅａｒｌｙ
ｄｅｔｅｃｔｉｏｎ ｏｆ ＣＨ. Ｆｏｒ ａｆｆｅｃｔｅｄ ｉｎｆａｎｔｓꎬ ｔｉｍｅｌｙ ａｎｄ ａｄｅｑｕａｔｅ ＬＴ４ ｔｈｅｒａｐｙ ｉｓ ｅｓｓｅｎｔｉａｌ. Ｒｅｇｕｌａｒ ｍｏｎｉｔｏｒｉｎｇ ａｎｄ
ｍａｉｎｔｅｎａｎｃｅ ｏｆ ｓｅｒｕｍ ＴＳＨ ａｎｄ ＦＴ４ ｗｉｔｈｉｎ ｔａｒｇｅｔ ｒａｎｇｅｓ ｓｉｇｎｉｆｉｃａｎｔｌｙ ｉｍｐｒｏｖｅ ｌｏｎｇ￣ｔｅｒｍ ｏｕｔｃｏｍｅｓ. Ｔｈｉｓ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅ
ｓｅｒｖｅｓ ａｓ ａ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｒｅｆｅｒｅｎｃｅ ｔｏ ｓｕｐｐｏｒｔ ｅｖｉｄｅｎｃｅ￣ｂａｓｅｄ ｄｅｃｉｓｉｏｎ￣ｍａｋｅ ｉｎ ｔｈｅ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ ＣＨ.

【Ｋｅｙ ｗｏｒｄｓ】　 Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍꎻ Ｄｉａｇｎｏｓｉｓꎻ Ｔｒｅａｔｍｅｎｔ
Ｆｕｎｄ ｐｒｏｇｒａｍ: Ｎａｔｉｏｎａｌ Ｋｅｙ Ｒｅｓｅａｒｃｈ ａｎｄ Ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ Ｐｒｏｇｒａｍ ｏｆ Ｃｈｉｎａ ( ２０２３ＹＦＣ２７０６３００ꎬ

２０２４ＹＦＡ１８０２７０１) ꎻ Ｎａｔｕｒａｌ Ｓｃｉｅｎｃｅ Ｆｏｕｎｄａｔｉｏｎ ｏｆ Ｓｈａｎｇｈａｉ(２２ＺＲ１４３６６００)
ＤＯＩ:１０.３７６０ / ｃｍａ.ｊ.ｃｎ３１１２８２￣２０２４１０１１￣００４６３

􀅰７６２􀅰中华内分泌代谢杂志 ２０２５ 年 ４ 月第 ４１ 卷第 ４ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ Ａｐｒｉｌ ２０２５ꎬ Ｖｏｌ. ４１ꎬ Ｎｏ. ４
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英文缩略语

英文缩写 英文全称 中文全称

ＡＴＡ Ａｍｅｒｉｃａｎ Ｔｈｙｒｏｉｄ Ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ 美国甲状腺学会
ＣＨ Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ 先天性甲状腺功能减退症
Ｄｉｏ２ Ｄｅｉｏｄｉｎａｓｅ ２ ２ 型脱碘酶
ＤＵＯＸ２ Ｄｕａｌ ｏｘｉｄａｓｅ ２ 双氧化酶 ２
ＦＴ３ Ｆｒｅｅ ｔｒｉｉｏｄｏｔｈｙｒｏｎｉｎｅ 游离三碘甲腺原氨酸
ＦＴ４ Ｆｒｅｅ ｔｈｙｒｏｘｉｎｅ 游离甲状腺素
ＨＰＴ Ｈｙｐｏｔｈａｌａｍｕｓ￣ｐｉｔｕｉｔａｒｙ￣ｔｈｙｒｏｉｄ 下丘脑￣垂体￣甲状腺
ＨＲＱｏＬ Ｈｅａｌｔｈ ｒｅｌａｔｅｄ ｑｕａｌｉｔｙ ｏｆ ｌｉｆｅ 健康相关的生活质量
ＩＭＴ Ｉｎｔｉｍａ￣ｍｅｄｉａ ｔｈｉｃｋｎｅｓｓ 内膜中层厚度
ＬＴ３ Ｌｉｏｔｈｙｒｏｎｉｎｅ 碘塞罗宁
ＬＴ４ Ｌｅｖｏｔｈｙｒｏｘｉｎｅ 左甲状腺素
ＭＣＴ８ Ｍｏｎｏｃａｒｂｏｘｙｌａｔｅ ｔｒａｎｓｐｏｒｔｅｒ ８ 单羧酸转运蛋白 ８
ＮＧＳ Ｎｅｘｔ ｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ 二代测序
ＮＩＳ Ｓｏｄｉｕｍ ｉｏｄｉｄｅ ｓｙｍｐｏｒｔｅｒ 钠碘同向转运体
ＰＶＰ￣Ｉ Ｐｏｖｉｄｏｎｅ ｉｏｄｉｎｅ 聚维酮碘
ＲＴＨ Ｒｅｓｉｓｔａｎｃｅ ｔｏ ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ 甲状腺激素抵抗
ＳＢＰ２ Ｓｅｌｅｎｏｃｙｓｔｅｉｎｅ ｉｎｓｅｒｔｉｏｎ ｓｅｑｕｅｎｃｅ ｂｉｎｄｉｎｇ ｐｒｏｔｅｉｎ ２ 硒代半胱氨酸插入序列结合蛋白 ２
Ｔ３ Ｔｒｉｉｏｄｏｔｈｙｒｏｎｉｎｅ 三碘甲腺原氨酸
Ｔ４ Ｔｈｙｒｏｘｉｎｅ 甲状腺素
Ｔｇ Ｔｈｙｒｏｇｌｏｂｕｌｉｎ 甲状腺球蛋白
ＴｇＡｂ Ｔｈｙｒｏｇｌｏｂｕｌｉｎ ａｎｔｉｂｏｄｙ 甲状腺球蛋白抗体
ＴＨＲＡ Ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ ｒｅｃｅｐｔｏｒ α ｓｕｂｕｎｉｔ 甲状腺激素受体 α 亚基
ＴＨＲＢ Ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ ｒｅｃｅｐｔｏｒ β ｓｕｂｕｎｉｔ 甲状腺激素受体 β 亚基
ＴＰＯＡｂ Ｔｈｙｒｏｉｄ ｐｅｒｏｘｉｄａｓｅ ａｎｔｉｂｏｄｙ 甲状腺过氧化物酶抗体
ＴＲＡｂ Ｔｈｙｒｏｉｄ ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ ｒｅｃｅｐｔｏｒ ａｎｔｉｂｏｄｙ 促甲状腺素受体抗体
ＴＲＨ Ｔｈｙｒｏｉｄ ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ ｒｅｌｅａｓｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ 促甲状腺素释放激素
Ｔｒｉａｃ Ｔｒｉｉｏｄｏｔｈｙｒｏｉｄａｃｅｔｉｃ ａｃｉｄ 三碘甲状腺乙酸
ＴＳＨ Ｔｈｙｒｏｉｄ ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ 促甲状腺素
ＴＳＨＲ Ｔｈｙｒｏｉｄ ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ ｒｅｃｅｐｔｏｒ 促甲状腺素受体
ＵＩＣ Ｕｒｉｎａｒｙ ｉｏｄｉｎｅ ｃｏｎｃｅｎｔｒａｔｉｏｎ 尿碘浓度
ＷＥＳ Ｗｈｏｌｅ ｅｘｏｍｅ ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ 全外显子测序
ＷＨＯ Ｗｏｒｌｄ Ｈｅａｌｔｈ Ｏｒｇａｎｉｚａｔｉｏｎ 世界卫生组织

指南推荐一览表

排序 推荐 内容 推荐等级 /
证据等级　

１ 推荐 ２￣１ 通过新生儿筛查早期发现和治疗 ＣＨꎬ可以预防不可逆的神经发育迟缓ꎬ改善生长发育ꎮ 因此ꎬ应当依据法规在
全国范围内开展新生儿 ＣＨ 的筛查

Ａ / ＋＋＋

２ 推荐 ２￣２ 筛查原发性 ＣＨ 最常用的指标是 ＴＳＨ Ａ / ＋＋＋
３ 推荐 ２￣３ 新生儿足跟血滤纸片干血斑测定 ＴＳＨ 的采血时间在出生后 ４８ ｈ 至 ７ ｄ Ｂ / ＋＋＋
４ 推荐 ２￣４ 干血斑筛查 ＴＳＨꎬ召回并评估新生儿 ＣＨ 的 ＴＳＨ 阳性切点值为≥８~１０ ｍＵ / Ｌ Ｂ / ＋＋０
５ 推荐 ２￣５ 新生儿 ＣＨ 筛查结果阳性ꎬ由筛查中心通知监护人及送检医院ꎬ新生儿应尽快到指定的医疗机构进行复查 Ａ / ＋＋０
６ 推荐 ３￣１ ＴＳＨ 筛查结果阳性的患儿ꎬ应进行甲状腺功能检测ꎬ包括血清 ＦＴ４和 ＴＳＨꎬ以明确诊断 Ａ / ＋＋０
７ 推荐 ３￣２ ＴＳＨ 筛查阳性的患儿ꎬ如果母亲有甲状腺疾病病史(甲状腺功能异常史ꎬ服用影响甲状腺功能药物史ꎬ或 ＴＲＡｂ

阳性)ꎬ确诊试验 ＴＳＨ 升高ꎬ建议复查甲状腺功能后决定是否能够诊断 ＣＨ
Ｂ / ＋＋０

８ 推荐 ３￣３ 根据病史、临床表现和甲状腺激素水平综合评估 ＣＨ 严重程度 Ｂ / ＋００
９ 推荐 ３￣４ 建议使用超声评估甲状腺形态、大小 Ａ / ＋＋０

１０ 推荐 ３￣５ 由儿科、内分泌科专家评估是否需要进一步核素扫描 Ｂ / ＋００
１１ 推荐 ３￣６ ＣＨ 确诊后ꎬ医学专家应与患儿监护人面对面沟通 ＣＨ 的危害和治疗的重要性 Ｂ / ＋００
１２ 推荐 ３￣７ 应了解所有 ＣＨ 患儿是否合并有综合征性 ＣＨ 以及其他器官的先天性畸形ꎬ必要时可行心脏超声和听力检测 Ａ / ＋＋＋
１３ 推荐 ４￣１ 对于早产儿(胎龄<３２ 周)、极低出生体重儿(<１ ５００ ｇ)、筛查前接受输血治疗的新生儿、患有其他严重疾病的患

儿、同性别双胞胎或多胞胎、唐氏综合征患儿ꎬＴＳＨ 初筛阴性者ꎬ需要在新生儿 ２~４ 周龄时进行足跟血 ＴＳＨ 第 ２
次检测

Ａ / ＋＋０

１４ 推荐 ４￣２ ＬＴ４治疗应尽早开始ꎬ建议不迟于出生后 ２ 周ꎮ 第 ２ 次常规筛查试验中发现的 ＣＨ 患儿ꎬ在召回进行血清甲状腺
功能检测确诊后ꎬ立即开始 ＬＴ４治疗

Ａ / ＋００

１５ 推荐 ４￣３ 在甲状腺功能检测不方便的地区ꎬ如果筛查时滤纸片干血斑 ＴＳＨ>４０ ｍＵ / Ｌꎬ母亲无妊娠期甲状腺相关药物治疗
史ꎬ应立即开始 ＬＴ４治疗

Ａ / ＋００

１６ 推荐 ４￣４ 如果确诊试验血清 ＦＴ４低于正常ꎬＴＳＨ 只要高于年龄参考值上限ꎬ建议立即开始 ＬＴ４治疗 Ａ / ＋＋＋
１７ 推荐 ４￣５ 如果在确诊试验时(大约在出生后第 ２ 周)血清 ＴＳＨ>２０ ｍＵ / Ｌꎬ即使 ＦＴ４正常ꎬ应开始 ＬＴ４治疗 Ｂ / ＋００
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排序 推荐 内容 推荐等级 /
证据等级　

１８ 推荐 ４￣６ ＴＳＨ 筛查阳性ꎬ确诊试验不确定的新生儿ꎬ１~２ 周后复查ꎬ若血清 ＴＳＨ>１０ ｍＵ / Ｌ 或 ＦＴ４低于年龄特定参考值范
围ꎬ应立即开始 ＬＴ４的治疗

Ａ / ＋００

１９ 推荐 ４￣７ ＴＳＨ 筛查阳性ꎬ确诊试验不确定的新生儿ꎬ１~２ 周后复查ꎬ若血清 ＴＳＨ 为 ６~１０ ｍＵ / Ｌꎬ即使 ＦＴ４在年龄特定参考
值范围内ꎬ可以考虑开始 ＬＴ４治疗ꎬ３ 岁后通过停药重新评估是否为暂时性 / 一过性 ＣＨ

Ｂ / ＋＋０

２０ 推荐 ４￣８ ＣＨ 的治疗原则是早期、足量使用 ＬＴ４ Ａ / ＋＋０
２１ 推荐 ４￣９ ＣＨ 的治疗目标是维持血清 ＴＳＨ 在参考范围内ꎬＦＴ４在参考范围上 １ / ２ 水平 Ａ / ＋＋０
２２ 推荐 ４￣１０ 建议在开始治疗 ２ 周内使体内的甲状腺激素水平迅速恢复正常ꎬ４ 周内使 ＴＳＨ 恢复正常 Ａ / ＋＋０
２３ 推荐 ４￣１１ 建议单独使用 ＬＴ４治疗 ＣＨ Ａ / ＋＋０
２４ 推荐 ４￣１２ 轻度 ＣＨ 患儿 ＬＴ４起始剂量为每天 １０ μｇ / ｋｇꎬ重度 ＣＨ 患儿 ＬＴ４起始剂量为每天 １０ ~ １５ μｇ / ｋｇꎬ根据甲状腺功能

及时调整剂量
Ａ / ＋＋＋

２５ 推荐 ４￣１３ 与成人不同ꎬ新生儿、婴儿和儿童的 ＬＴ４可以与食物一起服用ꎻＬＴ４应在每天的同一时间服用ꎬ服药时摄入的食物
尽量相似ꎬ但避免与大豆制品、植物纤维和铁剂同服ꎬ以此维持 ＬＴ４吸收的稳定

Ｂ / ＋００

２６ 推荐 ５￣１ ＬＴ４服药前或服药后至少间隔 ４ ｈ 测定血清 ＦＴ４和 ＴＳＨ Ａ / ＋＋０
２７ 推荐 ５￣２ ＣＨ 治疗后的首次临床和甲状腺功能评估应在 ＬＴ４用药 １~２ 周后进行ꎻ如果起始剂量为每天 ５０ μｇ 或更高剂量ꎬ

最迟应在治疗后 １ 周进行评估
Ａ / ＋００

２８ 推荐 ５￣３ 后续应每 ２ 周进行 １ 次临床和甲状腺功能评估ꎬ直到血清 ＴＳＨ 完全正常ꎻ之后ꎬ评估频率可降低至 １ ~ ２ 个月 １
次ꎬ直到患儿 １２ 月龄

Ａ / ＋００

２９ 推荐 ５￣４ 患儿在 １２ 个月至 ３ 岁期间ꎬ评估频率可降低至每 ２~４ 个月 １ 次ꎻ３ 岁后ꎬ每 ３~６ 个月进行 １ 次评估ꎬ直到生长发
育完成

Ａ / ＋００

３０ 推荐 ５￣５ 如果发现 ＦＴ４或 ＴＳＨ 水平异常ꎬ或对用药依从性有疑问ꎬ应增加监测频率 Ａ / ＋００
３１ 推荐 ５￣６ 如果 ＬＴ４治疗的剂量和剂型发生变动ꎬ应于用药变动后 ４~６ 周复查甲状腺功能 Ｂ / ＋＋０
３２ 推荐 ５￣７ 若 ＴＳＨ 在特异性参考值范围内ꎬＦＴ４稍高于年龄特异性参考值范围上限ꎬ建议维持 ＬＴ４剂量不变 Ａ / ＋＋０
３３ 推荐 ５￣８ 除非 ＴＳＨ 受到抑制(即低于特异性参考值范围的下限)或有过度治疗的临床表现(例如紧张或心动过速)ꎬ不能

依据单次 ＦＴ４稍高于年龄特异性参考值范围就减少 ＬＴ４的剂量
Ａ / ＋＋０

３４ 推荐 ５￣９ 特殊基因突变导致的 ＣＨꎬ需要采用不同的治疗方法 Ａ / ＋００
３５ 推荐 ５￣１０ 患有中枢性 ＣＨ 的新生儿ꎬ在肾上腺皮质功能良好的情况下才能开始 ＬＴ４治疗ꎻ如果不能排除肾上腺皮质功能

不全ꎬ则 ＬＴ４治疗前必须先用糖皮质激素治疗ꎬ以预防可能诱发的肾上腺危象
Ｂ / ＋００

３６ 推荐 ６￣１ 未进行过 ＣＨ 病因评估或合并早产、严重新生儿疾病的 ＣＨ 患儿ꎻ甲状腺位置正常ꎬ伴有或不伴有甲状腺肿大ꎻ
新生儿期外周血中甲状腺自身抗体阳性ꎻ从婴儿期后不需要增加替代的 ＬＴ４剂量ꎻ以上这些患儿可以考虑停药
进行再评估

Ａ / ＋＋０

３７ 推荐 ６￣２ 在 １ 岁内出现过因为替代的 ＬＴ４剂量不足或者患儿依从性差导致血 ＴＳＨ 升高ꎬ这些患儿建议长期替代治疗ꎬ不
需要停药再评估是否为暂时性 / 一过性 ＣＨ

Ａ / ＋＋０

３８ 推荐 ６￣３ 影像学检查提示甲状腺发育不良ꎬ这些患儿不需要停药再评估是否为暂时性 / 一过性 ＣＨ Ａ / ＋＋＋
３９ 推荐 ６￣４ 在出生后几周或几个月内未被确诊为永久性 ＣＨ 的婴儿ꎬ在 ３ 岁后ꎬ需要对其 ＨＰＴ 轴功能进行重新评估ꎬ进而

明确患儿是永久性抑或暂时性 / 一过性 ＣＨ
Ａ / ＋＋０

４０ 推荐 ６￣５ 有下列特殊情况的 ＣＨ 患儿ꎬ可以考虑在 ６ 月龄停药评估患儿是否为暂时性 / 一过性 ＣＨ:新生儿期外周血甲状
腺自身抗体阳性的 ＣＨ 患儿ꎻ甲状腺位置正常或仅需要低剂量 ＬＴ４维持治疗的 ＣＨ 患儿

Ｂ / ＋＋０

４１ 推荐 ６￣６ 为了准确地重新评估患儿是永久性还是暂时性 / 一过性 ＣＨꎬ停止 ＬＴ４治疗ꎬ４ 周后再进行全面的评估ꎬ包括 ＦＴ４、
ＴＳＨ 测定以及甲状腺影像学检查

Ｂ / ＋＋０

４２ 推荐 ６￣７ 如果停服 ＬＴ４ ４ 周后ꎬ重新评估 ＴＳＨ 和 ＦＴ４正常ꎬ可以继续停药ꎬ在第 ３、６、１２ 个月继续随访ꎬ如果 ＴＳＨ 和 ＦＴ４仍
然正常ꎬ考虑暂时性 / 一过性 ＣＨ

Ｂ / ＋＋０

４３ 推荐 ６￣８ 如果 ＬＴ４停药 ４ 周后重新评估ꎬＴＳＨ>１０ ｍＵ / Ｌ 和(或)ＦＴ４降低ꎬ可以考虑为永久性 ＣＨꎬ需考虑进行甲状腺影像
学检查ꎬ并在条件允许的情况下进行基因检测

Ａ / ＋＋０

４４ 推荐 ６￣９ 如果 ＬＴ４停药 ４ 周后重新评估ꎬＴＳＨ 高于参考值的上限但≤１０ ｍＵ / Ｌꎬ而 ＦＴ４正常ꎬ则继续停药并在停药 ３ 个月时
重新检测ꎬ如果 ＴＳＨ 和 ＦＴ４在参考值范围内ꎬ可以考虑为暂时性 / 一过性 ＣＨꎻ如果 ＴＳＨ 仍然高于正常上限但≤
１０ ｍＵ / Ｌꎬ可继续停药ꎬ同时进行 Ｔｇ 和甲状腺超声检查ꎬ并结合基因检测结果ꎬ决定是否给予 ＬＴ４治疗

Ａ / ＋＋０

４５ 推荐 ６￣１０ 如果不对患儿的病因进行诊断ꎬ仅仅评估患儿是永久性还是暂时性 / 一过性 ＣＨꎬ可以先将 ＬＴ４减少 ３０％ꎬ４ 周后
如果 ＴＳＨ>１０ ｍＵ / Ｌꎬ可以认为是永久性 ＣＨꎮ 如果 ＴＳＨ 正常ꎬ可以停药ꎬ在第 ３、６、１２ 个月继续随访甲状腺功能

Ｂ / ＋＋０

４６ 推荐 ７￣１ 应定期评估 ＣＨ 患儿的神经运动发育、语言功能和学业进展ꎻ若出现语言延迟、注意力和记忆问题以及行为问
题ꎬ则需额外评估

Ａ / ＋＋０

４７ 推荐 ７￣２ 非综合征性 ＣＨ 患儿如能得到及时、充分的治疗ꎬ其生长发育、生育能力、骨骼、代谢和心血管系统可不受影响 Ａ / ＋＋０
４８ 推荐 ７￣３ 从诊断开始的患儿父母教育ꎬ到后来的患者教育都是必不可少的ꎻ这些都会影响治疗的依从性ꎬ进而影响患者

的预后
Ａ / ＋＋０

４９ 推荐 ７￣４ 从儿童向成年过渡需要制订个性化的随访以及教育计划ꎬ根据患者不同年龄段生长发育和生育对甲状腺激素
的需求ꎬ制订个体化的 ＬＴ４替代治疗方案

Ｂ / ＋＋０

５０ 推荐 ８￣１ 应由具有资质的专业人员开展遗传咨询 Ｂ / ＋＋０
５１ 推荐 ８￣２ 建议对 ＣＨ 患者或家族中有 １ 名或多名 ＣＨ 患者的家族成员进行遗传咨询ꎬ如既往生育过 ＣＨ 患儿的父母ꎬ再次

生育ꎻＣＨ 患者有婚育需求ꎻ近亲中有 ＣＨ 患者的家族成员ꎻ以及明确携带 ＣＨ 致病基因突变的个体
Ａ / ＋＋０

５２ 推荐 ８￣３ 生育过 ＣＨ 患儿的父母ꎬ或有患病成员的家庭ꎬ应尽可能明确原发性 ＣＨ 是甲状腺发育障碍还是激素合成障碍
引起的

Ａ / ＋＋＋

５３ 推荐 ８￣４ 接受遗传咨询的人群ꎬ应尽可能对其本人或家系中 ＣＨ 的先证者进行基因诊断ꎬ明确其可能的致病基因ꎬ给予针
对性的遗传咨询

Ａ / ＋＋＋
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证据等级　

５４ 推荐 ８￣５ 遗传咨询应尽可能告知患者和家庭成员 ＣＨ 的遗传模式和再发生的风险ꎬ以及在综合征性 ＣＨ 的情况下其他器
官患病的风险

Ａ / ＋＋０

５５ 推荐 ８￣６ 甲状腺位置和大小正常的 ＣＨ 患者及家系成员以及病因不明的甲减患者ꎬ建议进行 ＣＨ 基因检测 Ｂ / ＋＋０
５６ 推荐 ８￣７ 甲状腺激素合成障碍的 ＣＨ 患者ꎬ或有家族史ꎬ或综合征性甲状腺发育异常的 ＣＨ 患者ꎬ建议进行基因诊断 Ａ / ＋＋０
５７ 推荐 ８￣８ 基因检测的目的是促进 ＣＨ 的诊断、治疗或预后ꎮ 在进行基因检测之前ꎬ应该与 ＣＨ 患者的父母或家人讨论基

因检测的价值和局限性
Ａ / ＋００

５８ 推荐 ８￣９ 在进行基因检测之前ꎬ要仔细描述 ＣＨ 患者的表型ꎬ包括甲状腺的位置形态、是否合并其他系统异常以及激素变
化特征

Ａ / ＋００

５９ 推荐 ８￣１０ 若有条件ꎬ应通过新技术进行基因检测ꎬ如 ＣＨ 致病基因组合的 ＮＧＳ 或 ＷＥＳ Ａ / ＋００
６０ 推荐 ８￣１１ 建议有以下情况的妊娠妇女做 ＣＨ 产前诊断:

ａ. 在常规的胎儿超声检查中意外发现甲状腺肿患儿ꎻ
ｂ. 家族中有多个 ＣＨ 患者的家系成员ꎻ
ｃ. 有已知的与甲状腺发育相关的基因缺陷

ａ(Ａ / ＋＋＋)
ｂ(Ａ / ＋＋＋)
ｃ(Ａ / ＋＋０)

６１ 推荐 ８￣１２ 对于甲状腺功能正常的妊娠妇女ꎬ若发现胎儿出现巨大的甲状腺肿并伴有羊水过多和(或)气管阻塞时ꎬ建议进
行羊膜腔内 ＬＴ４注射治疗

Ａ / ＋＋０

６２ 推荐 ８￣１３ 妊娠、哺乳期妇女每天至少摄入碘 ２５０ μｇ Ａ / ＋＋＋
６３ 推荐 ８￣１４ 妊娠期碘过量有导致胎儿甲减的危险 Ｂ / ＋＋０
６４ 推荐 ８￣１５ 在围产期和新生儿期避免使用碘作为消毒剂ꎬ以减少暂时性 / 一过性 ＣＨ 的发生风险 Ａ / ＋＋０

　 　 先天性甲状腺功能减退症(ＣＨ)ꎬ简称先天性甲

减ꎬ是一种新生儿常见的内分泌系统疾病ꎬ严重影响儿

童生长发育及智力ꎮ ２００９ 年 ２ 月国家卫生健康委员

会发布的新生儿疾病筛查管理办法ꎬ其中就包括 ＣＨꎮ
我国自 ２０ 世纪 ８０ 年代开展 ＣＨ 筛查以来ꎬ全国新生

儿筛查覆盖率已经达到 ９８％以上ꎬ显著改善了患儿的

预后ꎮ 为了进一步落实“健康中国 ２０３０”规划纲要ꎬ规
范 ＣＨ 的筛查、诊断、治疗和随访ꎬ加强 ＣＨ 全生命周

期的管理ꎬ中华医学会内分泌学分会和中华医学会儿

科学分会组织专家共同制定了中国 ＣＨ 诊治指南ꎮ
本指南借鉴了 ２０２１ 年欧洲儿科学会和欧洲内

分泌学会指南的撰写模式ꎬ列出临床问题并进行解

释ꎬ最后做出推荐ꎬ推荐条款按照推荐、评估、发展和评

价的分级( ｔｈｅ Ｇｒａｄｉｎｇ ｏｆ Ｒｅｃｏｍｍｅｎｄａｔｉｏｎｓ Ａｓｓｅｓｓｍｅｎｔꎬ
Ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ａｎｄ Ｅｖａｌｕａｔｉｏｎꎬ ＧＲＡＤＥ)标准给出推荐强

度等级和证据质量分级(表 １)ꎮ
本指南首先确定由内分泌和儿科专家组成的工作

组ꎬ通过开放性调查收集拟撰写的临床问题共 ８ 个方

面 ４８ 个问题ꎬ经过讨论确定了 ４０ 个问题ꎮ 然后明确

撰写分工ꎬ检索和评估相关问题的循证医学证据ꎮ 形

成初稿后进行线下讨论ꎬ工作组根据修改意见形成第

２ 稿ꎬ之后工作组又进行了两次线上讨论ꎬ分别形成了

第 ３、４ 稿ꎮ 随后将指南送内分泌和儿科专家函审ꎬ最
后根据专家的审阅意见进行修改ꎬ形成指南终稿ꎮ

　 　 一、概况

１. ＣＨ 的定义

ＣＨ 是指各种原因导致患儿出现长期或者短期的

甲状腺激素不足或者激素不能正常发挥其生理作用所

引起的一组新生儿异质性疾病ꎮ 若患儿出生后治疗不

及时ꎬ将会导致生长发育迟缓和智力低下ꎬ给家庭和社

会造成严重的负担ꎮ ＣＨ 在早期往往缺乏特异性症

状ꎬ在新生儿期不进行 ＣＨ 的筛查ꎬ往往会延误诊断和

治疗ꎮ
２. ＣＨ 的病因分类

ＣＨ 按其发病的部位ꎬ可以分为原发性、中枢性和

外周性 ＣＨ 三大类ꎮ
原发性 ＣＨ 是由甲状腺异常导致的甲状腺功能减

退ꎬ临床上最常见ꎮ 根据病因分为两类:一类是由于甲

状腺发育异常引起的 ＣＨꎬ可以表现为甲状腺异位、缺
如或发育不良ꎮ 在欧美ꎬ约 ８５％的 ＣＨ 患儿由甲状腺

发育异常引起ꎮ 目前大多数甲状腺发育异常导致的

表 １　 ＧＲＡＤＥ 分级标准

评定分级类型 分级定义

推荐的强度
　 Ａ:强推荐(支持或反对) 在通常情况下适用于大部分患者ꎬ获益明显超过风险或负担(反之亦然)
　 Ｂ:弱推荐(支持或反对) 因患者情况和观念有所不同ꎬ获益与风险或负担的关系较为平衡或不确定
　 Ｃ:无推荐(支持或反对的证据不足) －
证据的质量
　 ＋＋＋高质量 偏倚风险低的证据ꎬ如通过高质量的随机试验获得一致的结果ꎬ可直接应用于推荐
　 ＋＋０ 中等质量 研究方法存在缺陷ꎬ结果不一致或间接的证据
　 ＋００ 低质量 病例分析或非系统的临床观察ꎬ不充分的证据

　 　 注:ＧＲＡＤＥ:推荐、评估、发展和评价的分级
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ＣＨ 致病基因尚不明确ꎬ已经发现的控制甲状腺发育

的关键基因如 ＰＡＸ８、ＮＫＸ２￣１、ＦＯＸＥ１、ＮＫＸ２￣５ 等ꎬ仅
能解释很少一部分(２％~５％)甲状腺发育异常所致的

ＣＨ[１￣２]ꎬ由这些转录因子突变所致的 ＣＨ 多是常染色

体显性遗传ꎮ 国内研究人员对 ２０５ 例 ＣＨ 患儿就目前

已知的 １９ 个甲状腺发育不良相关基因突变进行分析ꎬ
发现 ９０％以上 ＣＨ 致病基因尚不清楚[３￣４]ꎮ 另一类是

由甲状腺激素合成障碍导致的 ＣＨꎬ在欧美占 ＣＨ 患者

的 １５％左右ꎮ 这种类型的 ＣＨ 是由于甲状腺激素合成

过程中的关键基因ꎬ如甲状腺球蛋白(ＴＧ)、甲状腺过

氧化物酶(ＴＰＯ)、促甲状腺素受体(ＴＳＨＲ)、双氧化酶

２ ( ＤＵＯＸ２ )、 彭 德 莱 综 合 征 因 子 ( Ｐｅｎｄｒｉｎꎬ 又 称

ＳＬＣ２６Ａ４)和钠碘同向转运体(ＮＩＳꎬ又称 ＳＬＣ５Ａ５)等

基因突变引起的[５]ꎮ 在中国ꎬ近 ５０％的 ＣＨ 患者是由

于甲状腺激素合成过程中的关键基因突变所致ꎬ其中

最常见的致病基因是 ＤＵＯＸ２(约占 ３７％)ꎮ 这类基因

突变导致的 ＣＨꎬ往往呈常染色体隐性遗传[３]ꎮ
中枢性 ＣＨ 主要由下丘脑和垂体部位病变引起ꎬ

最常见的原因是垂体发育异常导致的垂体促甲状腺素

(ＴＳＨ)分泌不足ꎬ其主要是由于控制垂体发育过程中

的关键基因突变导致ꎬ常见的有 ＰＲＯＰ１、 ＰＯＵ１Ｆ１、
ＬＨＸ４、ＨＥＳＸ１ 等基因突变ꎮ 其次是促甲状腺素释放

激素(ＴＲＨ)受体基因突变ꎮ
外周性 ＣＨ 主要由于外周组织对甲状腺激素不敏

感导致ꎬ最常见于甲状腺激素受体 β 亚基(ＴＨＲＢ)突
变和转运甲状腺激素进入细胞内的转运蛋白 ＳＬＣ１６Ａ２
基因[编码单羧酸转运蛋白 ８(ＭＣＴ８)]突变ꎮ

ＣＨ 根据其临床转归和是否需要长期治疗ꎬ可以

分为永久性和暂时性 /一过性ꎮ
永久性 ＣＨ 指患儿原发性或继发性甲状腺疾病导

致甲状腺激素合成和(或)分泌不足ꎬ需要长期服用甲

状腺激素替代治疗ꎮ 暂时性 /一过性 ＣＨ 多是由于母

亲使用抗甲状腺药物[６]、母亲或新生儿缺碘[７] 或碘过

量[８]、以及母体内有针对 ＴＳＨＲ 的阻断性自身抗体[９]

所致ꎮ 干扰甲状腺功能的药物ꎬ特别是碘和碘化剂ꎬ可
能会导致短暂但严重的甲减[１０]ꎮ 因此ꎬ在产科和新生

儿科中ꎬ不推荐使用碘ꎬ如聚维酮碘(ＰＶＰ￣Ｉ)作为皮肤

消毒剂ꎬ因为其很容易到达胎儿的甲状腺组织ꎬ导致新

生儿一过性甲减[１１￣１２]ꎮ 碘过量对早产儿来说可能更

为严重ꎬ因为碘脱逸效应(Ｗｏｌｆｆ￣Ｃｈａｉｋｏｆｆ 效应)直到足

月才会逐渐完善ꎮ 最近的研究发现ꎬ有些单基因突变

引起的 ＣＨꎬ虽然存在致病基因突变ꎬ但仍然保留部分

基因功能ꎬ如 ＤＵＯＸ２ 和 ＴＰＯ 等基因的双等位基因突

变ꎬ在儿童期后ꎬ随着生长发育需要的甲状腺激素减

少ꎬ且由于甲状腺过度肿大的代偿ꎬ可以出现伴有甲状

腺过度肿大的暂时性 /一过性 ＣＨ[１３]ꎮ
３. ＣＨ 临床表现

新生儿期:大多数 ＣＨ 患儿出生时无特异性临床

症状ꎬ不能依赖临床表现进行诊断ꎮ 但仔细询问病史

及体格检查常可发现可疑线索ꎬ例如母亲妊娠时常感

到胎动少ꎬ过期产、巨大儿ꎬ新生儿黄疸较重或者黄疸

消退延迟、嗜睡、少哭、哭声低下、纳呆、吸吮力差、皮肤

花纹(外周血液循环差)、面部臃肿、前后囟较大、便
秘、腹胀、脐疝、心率缓慢、心音低钝等ꎮ 如果中枢性甲

减合并其他垂体激素缺乏ꎬ可表现为低血糖、小阴茎、
隐睾以及面中线发育异常ꎬ如唇裂、腭裂、视神经发育

不良等ꎮ
婴幼儿及儿童期:ＣＨ 如果不能及时诊断和治

疗ꎬ在婴幼儿及儿童期临床主要表现为智力落后及

身高增长缓慢ꎮ 患儿常有不同程度的身材矮小ꎬ可
有特殊面容(眼距宽、塌鼻梁、唇厚舌大、面色苍黄)、
皮肤粗糙、黏液性水肿、反应迟钝、脐疝、腹胀、便秘、
消化功能以及心功能低下、贫血等生理功能和脏器

功能低下表现[１４] ꎮ

　 　 二、新生儿 ＣＨ 筛查

１. 为什么要开展新生儿 ＣＨ 筛查?
新生儿 ＣＨ 筛查是世界各国预防因 ＣＨ 导致的智

力低下最有效的方法ꎮ 出生 ２ 周内接受规范的甲状腺

激素替代治疗的患儿智力和非患病同胞无差异ꎬ治疗

延迟往往会导致智力和生长发育异常ꎮ 大多数 ＣＨ 患

儿无特异性的症状ꎬ因此ꎬ只有通过新生儿筛查ꎬ才能

早期发现和诊断 ＣＨꎮ 及时治疗可以减轻甲状腺激素

缺乏对神经发育的不良影响ꎬ筛查的成本低于因为

ＣＨ 造成神经发育损害的医疗护理支出ꎬ具有很好的

成本效益[１５]ꎮ ＣＨ 已经列入我国法定筛查的新生儿疾

病ꎬ目前我国 ＣＨ 筛查的覆盖率在 ９８％以上[１６￣１９]ꎮ
推荐 ２￣１:通过新生儿筛查早期发现和治疗 ＣＨꎬ

可以预防不可逆的神经发育迟缓ꎬ改善生长发育ꎮ 因

此ꎬ应当依据法规在全国范围内开展新生儿 ＣＨ 的筛

查(Ａ / ＋＋＋)ꎮ
２. ＣＨ 筛查的方法及其有效性如何?
在新生儿 ＣＨ 筛查的初期ꎬ应用甲状腺素(Ｔ４)还

是 ＴＳＨ 作为筛选的指标曾经有争议ꎬ在北美主要以 Ｔ４

作为筛查指标ꎬＴ４异常者再测定 ＴＳＨꎻ而欧洲的一些碘

缺乏地区多以 ＴＳＨ 为筛查指标ꎬＴＳＨ 异常者再测定

Ｔ４ꎮ 应用 ＴＳＨ 作为主要筛查指标的缺陷是不能诊断

中枢性 ＣＨ(发病率 １ / ７５ ０００)ꎬ以及 ＴＳＨ 延迟升高的

原发性甲减ꎮ 而以 Ｔ４作为主要筛选指标ꎬ会使采样时

Ｔ４正常、仅 ＴＳＨ 升高的患儿漏诊ꎮ 由于 ＴＳＨ 诊断甲减
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的敏感性高ꎬ漏诊的中枢性 ＣＨ 患病率非常低ꎬ目前国

际上多数国家采用 ＴＳＨ 作为筛查 ＣＨ 的指标ꎬ我国的

新生儿 ＣＨ 筛查也采用 ＴＳＨꎮ
推荐 ２￣２:筛查原发性 ＣＨ 最常用的指标是 ＴＳＨ

(Ａ / ＋＋＋)ꎮ
３. ＣＨ 筛查合适的采血时间是出生后多久?
健康足月新生儿在出生后 １１ ｈ 内ꎬ血清 ＴＳＨ 快速

升到高峰ꎬ平均约 ８０ ｍＵ / Ｌꎬ随后在 ２ ｄ 内ꎬＴＳＨ 水平迅

速下降ꎬ出生后 ５ ~ ７ ｄꎬ血清 ＴＳＨ 接近正常成人水

平[２０]ꎮ 因此ꎬ应将采血时间选在出生后 ４８ ｈ 至 ７
ｄ[２１]ꎬ避免在出生后 ２４ ｈ 内采血ꎮ 采血前充分哺乳ꎬ用
７５％酒精消毒ꎬ在足跟内侧或外侧采血ꎬ擦去第 １ 滴

血ꎬ将血液滴在专用滤纸片上 ( Ｓｃｈｌｅｉｃｈｅｒ ＆ Ｓｃｈｕｅｌｌ
９０３)ꎬ让血液完全浸透滤纸ꎬ室温下水平位自然晾干

２~３ ｈꎬ装袋密封ꎬ于 ２℃ ~８℃的冰箱中保存ꎬ５ 个工作

日内寄往当地的新生儿筛查实验室进行 ＴＳＨ 检测ꎬ实
验室在收到样本后 ５ 个工作日内出具报告ꎮ

推荐 ２￣３:新生儿足跟血滤纸片干血斑测定 ＴＳＨ
的采血时间在出生后 ４８ ｈ 至 ７ ｄ(Ｂ / ＋＋＋)ꎮ

４. 新生儿 ＣＨ 筛查 ＴＳＨ 召回标准是多少?
目前新生儿筛查 ＣＨꎬ干血斑 ＴＳＨ 浓度高于多少

作为召回复诊的标准尚有争议ꎮ 将召回 ＴＳＨ 浓度切

点值降低ꎬ会增加召回的新生儿数量ꎬ但会减少 ＣＨ 的

漏诊ꎮ 美国的一项研究在对 ３１１ ３９０ 例新生儿的筛查

中发现ꎬ虽然以 ＴＳＨ>１０ ｍＵ / Ｌ 作为召回的标准ꎬ增加

了需要召回的新生儿数量ꎬ但漏诊的 ＣＨ 明显减

少[２２]ꎮ 但英国的一项研究表明ꎬ将 ＴＳＨ 筛查切点值

从 １０ ｍＵ / Ｌ 降至 ８ ｍＵ / Ｌꎬ可能会减少漏诊率ꎬ同时不

会增加假阳性筛查结果[２３]ꎮ 意大利的一项回顾性研

究纳入 ８５ ３７３ 例新生儿ꎬ如果将 ＴＳＨ 召回切点值从 ７
ｍＵ / Ｌ 进一步降至 ６ ｍＵ / Ｌꎬ新增 ７７ 例静脉血 ＴＳＨ 升

高的新生儿(筛查时干血斑 ＴＳＨ 浓度在 ６ ~ ７ ｍＵ / Ｌ 之

间)ꎬ然而由于随访时间比较短ꎬ这些患儿是暂时性 /
一过性 ＣＨ 还是永久性 ＣＨꎬ以及疾病对这些患儿智力

的影响有待进一步评估[２４]ꎮ 降低 ＴＳＨ 的筛查切点值

可能通过发现暂时性、轻度或者亚临床 ＣＨꎬ导致 ＣＨ
发病率升高ꎬ但是这些患儿长期的神经发育情况以及

是否需要终身治疗尚不清楚[２５￣２６]ꎮ
一项研究分析了从 １９８５ 年至 ２００１ 年期间中国

５ ５２４ ０１９ 例新生儿 ＣＨ 筛查数据ꎬＴＳＨ 召回切点值采

用 １０~１５ ｍＵ / Ｌꎬ对 ＴＳＨ 高于切点值的样本ꎬ重复测定

确认阳性后ꎬ召回筛查阳性者测定静脉血游离三碘甲

腺原氨酸(ＦＴ３)、游离甲状腺素(ＦＴ４)、ＴＳＨ 来进一步确

诊ꎬ结果提示中国新生儿 ＣＨ 发病率为 １ ∶ ３ ００９[２７]ꎮ
一项对广西地区 ９３４ ８０４ 例新生儿的筛查结果的回顾

性研究ꎬ发现将 ＴＳＨ 召回复诊的标准定义为 ８ ｍＵ / Ｌꎬ
ＣＨ 患病率为 １ ∶ ８３２ꎬ如果召回复诊的切点值增加到

１０ ｍＵ / ＬꎬＣＨ 患病率为 １ ∶ １ ０２６ꎬ漏诊率为 １８.９％[２８]ꎮ
２０１５ 年至 ２０２０ 年在广州筛查 ＣＨꎬ发现 ＴＳＨ 召回切点

值从 ９ ｍＵ / Ｌ 升高到 １０ ｍＵ / Ｌꎬ减少召回 １ ５７９ 例ꎬ但是

会漏诊 ３１ 例(２.４８％)暂时性 /一过性 ＣＨ 患者[２９]ꎮ
考虑到 ＣＨ 如果不能早期及时治疗ꎬ将会产生严

重的智力发育障碍ꎬ而国内各地区的地域环境及人群

分布不同ꎬＴＳＨ 水平存在差异性ꎬ因此ꎬ建议 ＴＳＨ≥８~
１０ ｍＵ / Ｌ 作为召回复诊的标准ꎮ 筛查中发现 ＴＳＨ 升

高超过阳性切点值ꎬ即为 ＣＨ 筛查阳性ꎬ由筛查中心通

知送检医院及患儿监护人到指定的医疗机构复查ꎮ 如

有可能ꎬ应在 １ 周内对新生儿进行临床评估和静脉血

甲状腺功能检测ꎮ
推荐 ２￣４:干血斑筛查 ＴＳＨꎬ召回并评估新生儿 ＣＨ

的 ＴＳＨ 阳性切点值为≥８~１０ ｍＵ / Ｌ(Ｂ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ２￣５:新生儿 ＣＨ 筛查结果阳性ꎬ由筛查中心

通知监护人及送检医院ꎬ新生儿应尽快到指定的医疗

机构进行复查(Ａ / ＋＋０)ꎮ

　 　 三、ＣＨ 诊断

１. 新生儿 ＣＨ 筛查结果异常如何确诊?
ＴＳＨ 筛查结果阳性的新生儿必须立即检测血清甲

状腺功能(ＴＳＨ 和 ＦＴ４)以确定 ＣＨ 的诊断ꎮ 如果母亲

无妊娠期甲状腺相关药物使用史ꎬ静脉血 ＴＳＨ 大于年

龄特定参考范围上限或 ＦＴ４低于年龄特定参考范围下

限(见附表 １~３)ꎬ可以诊断 ＣＨꎮ 但是ꎬ要根据 ＴＳＨ 或

ＦＴ４水平决定是否开始进行左甲状腺素( ＬＴ４)治疗ꎮ
如果筛查阳性者母亲有甲状腺功能亢进症(以下简

称“甲亢”)史、服用抗甲状腺药物治疗、妊娠期缺碘

或者甲减未治疗、妊娠期 ＴＳＨＲ 阻断性抗体阳性ꎬ患
儿第 １ 次血清学确诊试验提示 ＴＳＨ 升高ꎬ建议复查

后决定是否诊断 ＣＨ 和治疗ꎮ
推荐 ３￣１:ＴＳＨ 筛查结果阳性的患儿ꎬ应进行甲状腺

功能检测ꎬ包括血清 ＦＴ４和 ＴＳＨꎬ以明确诊断(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ３￣２:ＴＳＨ 筛查阳性的患儿ꎬ如果母亲有甲状

腺疾病病史[甲状腺功能异常史ꎬ服用影响甲状腺功

能药物史ꎬ或促甲状腺素受体抗体(ＴＲＡｂ)阳性]ꎬ确
诊试验 ＴＳＨ 升高ꎬ建议复查甲状腺功能后决定是否能

够诊断 ＣＨ(Ｂ / ＋＋０)ꎮ
２. 如何评估 ＣＨ 的严重程度?
根据 ＣＨ 患儿的病史(妊娠前母体甲状腺状况、用

药史及家族史) [３０]、临床表现和血清甲状腺功能检测

结果来判断 ＣＨ 的严重程度ꎮ 初始总甲状腺素(ＴＴ４)
低于 ４０ ｎｍｏｌ / Ｌ(相当于 ＦＴ４低于 ５.５ ｐｍｏｌ / Ｌ)的 ＣＨ 患
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儿比 ＴＴ４正常的儿童智商降低 １０ 分[３１]ꎮ ８２ 例 １０ ｄ 龄

的新生儿甲状腺功能检测结果发现ꎬ ＦＴ４在参考范围

的 ２.５％、中位数和 ９７. ５％对应的数值分别为 １５. ２
ｐｍｏｌ / Ｌ、２２.５ ｐｍｏｌ / Ｌ 和 ３２ ｐｍｏｌ / Ｌ[３２]ꎬ因此建议根据血

ＦＴ４<５ ｐｍｏｌ / Ｌ、５ ｐｍｏｌ / Ｌ≤ＦＴ４<１０ ｐｍｏｌ / Ｌ 和 １０ ｐｍｏｌ / Ｌ
≤ＦＴ４<１５ ｐｍｏｌ / Ｌ 来代表不同的严重程度ꎬ可以分为

重度、中度或者轻度 ＣＨꎮ
推荐 ３￣３:根据病史、临床表现和甲状腺激素水平

综合评估 ＣＨ 严重程度(Ｂ / ＋００)ꎮ
３. 推荐哪些影像学检查用来评估 ＣＨ 的甲状腺发

育和功能?
甲状腺超声检查:甲状腺是一种浅表器官ꎬ可以采

用高频探头(１０~１５ ＭＨｚ)超声成像ꎮ 超声检查是一种

无创、非辐射、经济的成像技术ꎬ但高度依赖检查者的

技术水平ꎮ 主要用于确定是否有甲状腺ꎬ以及甲状腺

位置、大小和结构ꎮ 新生儿的甲状腺体积在(０. ８４ ±
０.３８)ｍＬ 到(１.６２ ± ０.４１)ｍＬ 之间[３３￣３５]ꎬ出生后前 ３ 周

无显著变化[３６]ꎮ
甲状腺核素扫描:对于异位甲状腺ꎬ放射性核素扫

描要优于超声检查ꎮ 异位甲状腺可存在于从舌盲孔到

甲状软骨的正常甲状腺胚胎下降路径上的任何一个部

位ꎮ 如果超声没有检出异位甲状腺组织ꎬ同位素扫描

可有助于识别甲状腺功能不全(缺乏摄取)、原位腺体

发育不全、正常或大的原位腺体是否存在核素摄取能

力异常ꎮ 核素扫描应在 ＬＴ４治疗开始前ꎬ或者治疗后

５~７ ｄ 内进行ꎬ以避免 ＴＳＨ 抑制对核素扫描结果的影

响ꎬ并且核素检查不应该耽误 ＬＴ４ 开始治疗的时间ꎮ
在同位素检查前让婴儿进食从而排空唾液腺来避免唾

液腺内的示踪剂富集ꎮ 锝￣９９ｍ(９９Ｔｃｍ)和碘￣１２３(１２３ Ｉ)
均被甲状腺细胞基底侧的 ＮＩＳ 捕获ꎬ适合成像ꎮ 与１２３ Ｉ
成像相比ꎬ９９Ｔｃｍ应用更广泛、更经济、成像速度更快(给
药后 １５ ｍｉｎ 采集图像)、半衰期更短ꎮ 但是ꎬ由于甲状

腺不会有机化９９Ｔｃｍꎬ９９Ｔｃｍ成像无法测定放射性核素摄

取量ꎬ图像质量低于１２３Ｉꎮ 虽然１２３ Ｉ 需要后续的图像采集

(在 ２~３ ｈ 和 ２４ ｈ)ꎬ但全身照射剂量低于９９Ｔｃｍ[(１１.１~
３７)×１０４ Ｂｑ / ｋｇ 对(１８５ ~ ９２５) ×１０４ Ｂｑ / ｋｇ] [３７￣３８]ꎬ提供

了更好的对比度并增加代谢过程的信息[３９￣４０]ꎮ 根据

同位素扫描结果诊断甲状腺疾病时需要谨慎ꎬＴＳＨ 抑

制(ＬＴ４治疗开始后 ５ ~ ７ ｄ 以上)、碘暴露过量、母体

ＴＳＨＲ 阻断性抗体阳性或 ＮＩＳ 基因缺陷可能会导致碘

摄取降低[４１￣４２]ꎮ 在这些情况下ꎬ应使用甲状腺超声检

查ꎬ来观察甲状腺组织是否存在ꎮ
超声提示甲状腺存在且位置正常时ꎬ可以进行过

氯酸盐释放试验ꎬ以评估甲状腺的碘保留能力ꎮ 进行

过氯酸盐释放试验前和 １ ｈ 后测量甲状腺摄碘率ꎮ
当１２３Ｉ 的排放量超过给药剂量的 １０％时ꎬ高氯酸盐释

放试验被视为阳性ꎮ 结合血清 Ｔｇ 浓度ꎬ高氯酸盐释放

试验可用来诊断由碘化障碍引起的 ＣＨ[４３]ꎮ
甲状腺超声和核素扫描的结合提供了高分辨率的

解剖学(超声检查)和功能性(核素扫描)信息[３８￣３９ꎬ４４]ꎮ
两种检查优势互补ꎬ联合应用在证实甲状腺功能缺失

(当核素显像显示没有同位素摄取时)和检测甲状腺

异位方面发挥作用[３８ꎬ４０]ꎮ
推荐 ３￣４:建议使用超声评估甲状腺形态、大小

(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ３￣５:由儿科、内分泌科专家评估是否需要进

一步核素扫描(Ｂ / ＋００)ꎮ
４. 筛查和确诊结果异常是否需要跟家属及时沟通

以及沟通的内容?
已确诊的 ＣＨꎬ应由对 ＣＨ 有足够了解的医学专家

与患儿监护人进行面对面的沟通ꎻ用通俗易懂的语言

去解释 ＣＨ 的危害ꎬ以及早期发现和足量 ＬＴ４治疗的重

要性ꎮ 书面资料可能对解释病情有帮助ꎬ但不能取代

面对面的沟通[４５￣４７]ꎮ
推荐 ３￣６:ＣＨ 确诊后ꎬ医学专家应与患儿监护人

面对面沟通 ＣＨ 的危害和治疗的重要性(Ｂ / ＋００)ꎮ
５. 怀疑 ＣＨ 的新生儿是否需要注意与其相关的综

合征?
ＣＨ 可以是独立的ꎬ也可以是综合征的表现之一ꎮ

因此ꎬ有必要在出生后的最初几天针对相关综合征的

畸形特征进行仔细的检查ꎮ 综合征性 ＣＨ 主要是由编

码转录因子或参与甲状腺早期发育的基因突变引起

(表 ２)ꎮ ＣＨ 患者的先天性畸形特别是心脏(包括室

间隔缺损)ꎬ以及肾脏畸形的患病率高于普通人群[５５]ꎮ
表 ２　 综合征性 ＣＨ

名称 ＯＭＩＭ Ｎｏ. 病因 临床特征

Ｂａｍｆｏｒｔｈ￣Ｌａｚａｒｕｓ 综合征[４８] ２４１８５０ ＦＯＸＥ１ 基因突变 甲状腺发育不全、腭裂、棘状毛发伴或不伴双侧后鼻孔闭锁或会厌裂

脑￣肺￣甲状腺(ＢＬＴ)综合征[４９￣５０] ６１０９７８ ＮＫＸ２￣１ 单倍型剂量不足 表型各异的 ＣＨ、婴儿呼吸窘迫综合征和良性遗传性舞蹈病

Ａｌａｇｉｌｌｅ 综合征 １ 型[５１] １１８４５０ ＪＡＧ１ 基因突变 ＣＨ、肝脏(胆管发育不全)和心脏畸形

Ｗｉｌｌｉａｍｓ￣Ｂｅｕｒｅｎ 综合征[５２] １９４０５０ ７ｑ１１.２３ 区域片段缺失 身材矮小、性早熟、高钙血症、甲减和糖尿病

ＤｉＧｅｏｒｇｅ 综合征[５３] １８８４００ ２２ｑ１１.２ 缺失 特殊面容、发育迟缓、甲减或甲亢

Ｐｅｎｄｒｅｄ 综合征[５４] ２７４６００ ＳＬＣ２６Ａ４ 基因突变 伴或不伴甲状腺肿ꎬ部分患者出现临床或亚临床甲减ꎬ可伴有先天性
感音神经性耳聋

　 　 注:ＣＨ:先天性甲状腺功能减退症
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　 　 推荐 ３￣７:应了解所有 ＣＨ 患儿是否合并有综合征

性 ＣＨ 以及其他器官的先天性畸形ꎬ必要时可行心脏

超声和听力检测(Ａ / ＋＋＋)ꎮ

　 　 四、 ＣＨ 治疗

１. ＣＨ 治疗时机的选择

出生后 ２ 周内开始治疗ꎬ对于 ＣＨ 患儿的神经和

智力发育至关重要[５６￣５７] ꎮ 因此对 ＣＨ 患儿进行 ＬＴ４

替代治疗应当在 ２ 周内尽早开始ꎮ 对于早产儿(胎

龄<３２ 周)、极低出生体重儿( <１ ５００ ｇ)、筛查前接受

输血治疗的新生儿、患其他疾病的新生儿、同性别双

胞胎或多胞胎、唐氏综合征患儿ꎬＴＳＨ 初筛阴性者ꎬ
需要在新生儿 ２ ~ ４ 周龄时进行第 ２ 次筛查[３０] ꎮ 第 ２
次筛查试验中发现的 ＣＨ 患儿在确诊后立即开始

ＬＴ４治疗ꎮ
滤纸片测定的 ＴＳＨ 大于 ４０ ｍＵ / Ｌ 时ꎬ若母亲无

妊娠期甲状腺相关药物使用史ꎬ则强烈提示中重度

原发性 ＣＨꎬ建议不需要等待复查的血清甲状腺功能

结果ꎬ即刻开始甲状腺激素替代治疗[５８] ꎬ首选 ＬＴ４ꎮ
静脉血 ＴＳＨ 大于 ２０ ｍＵ / Ｌ 或 ＦＴ４低于年龄特定参考

值范围(见附表 １ ~ ３)ꎬ也应立即给予 ＬＴ４治疗[５９] ꎮ
对于不能确定是否需要立即治疗的新生儿ꎬ一般建

议每 １ ~ ２ 周评估一次甲状腺功能(测 ＴＳＨ 和 ＦＴ４)ꎬ
当血清 ＴＳＨ>１０ ｍＵ / Ｌ 持续超过 ４ 周或 ＦＴ４低于年龄

特定参考范围时ꎬ应考虑进行 ＬＴ４治疗[３０] ꎮ 复查血

清 ＴＳＨ 在 ６ ~ １０ ｍＵ / Ｌ 之间是否治疗还存在争议ꎮ
在一项 ５０３ ７０６ 例新生儿的大型队列研究中ꎬＬａｉｎ
等[６０]发现:在筛查时足跟血 ＴＳＨ 小于测定值第 ７５
百分位的新生儿ꎬ到了学龄期ꎬ儿童有计算和阅读能

力障碍的比例是 ５.５％和 ７.０％ꎻ筛查时全血 ＴＳＨ 在

第 ９５ ~ ９９. ９０ 百分位之间(第 ９９. ９０ 百分位对应的

ＴＳＨ 浓度为 １２.４ ｍＵ / Ｌ)的新生儿ꎬ学龄期有计算和

阅读能力障碍的比例是 ７.２％和 ８.６％ꎬ风险明显升

高ꎬ提示 ＴＳＨ 超过第 ９５ 百分位但小于第 ９９.９０ 百分

位(１２.４ ｍＵ / Ｌ)ꎬ仍然会增加患儿计算和阅读能力障

碍的风险ꎻ然而筛查时全血 ＴＳＨ 超过第 ９９.９５ 百分

位(ＴＳＨ 浓度大于 ２０ ｍＵ / Ｌ)的新生儿ꎬ学龄期有计

算和阅读能力障碍的比例是 ５.１％和 ７.０％ꎬ与 ＴＳＨ
小于第 ７５ 百分位的新生儿无显著差异ꎬ可能是因为

ＴＳＨ 超过第 ９９.９５ 百分位新生儿已经接受了 ＬＴ４治

疗ꎮ 意大利的一项研究发现出生后筛查血清 ＴＳＨ 大

于 ４.３ ｍＵ / Ｌꎬ１８ 个月后神经运动损害的风险明显增

加(ＯＲ ＝ １４.６ꎬ ９５％ ＣＩ ２.４９ ~ ８６.０２) [６１] ꎮ 然而ꎬ在比

利时儿童中ꎬ新生儿筛查时血清 ＴＳＨ 轻度升高(５ ~ １５
ｍＵ / Ｌ)与学龄前儿童神经运动发育并无相关[６２￣６３]ꎮ

出生后 ３ 年内是人体智力发育的关键期ꎬ临床也

发现出生后血清 ＴＳＨ 间歇性波动在 ６ ~ １０ ｍＵ / Ｌ 之间

的患儿ꎬ如果在智力发育的关键期不能及时治疗ꎬ会出

现不可逆转的智力障碍ꎬ且有些甲状腺激素合成障碍

导致的 ＣＨꎬ不治疗会出现代偿性甲状腺过度肿大[１３]

等不可逆转的情况ꎮ 因此ꎬ对超声提示甲状腺位置正

常ꎬ基因筛查未发现 ＣＨ 致病突变ꎬ血清 ＴＳＨ 在 ６ ~ １０
ｍＵ / Ｌ 之间持续超过 ４ 周ꎬ建议开始 ＬＴ４治疗[２１] ꎬ待 ３
岁脑发育完成后及时停药ꎬ评估是否为暂时性 /一过

性 ＣＨꎮ
推荐 ４￣１:对于早产儿(胎龄<３２ 周)、极低出生体

重儿(<１ ５００ ｇ)、筛查前接受输血治疗的新生儿、患有

其他严重疾病的患儿、同性别双胞胎或多胞胎、唐氏综

合征患儿ꎬＴＳＨ 初筛阴性者ꎬ需要在新生儿 ２ ~ ４ 周龄

时进行足跟血 ＴＳＨ 第 ２ 次检测(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ４￣２:ＬＴ４治疗应尽早开始ꎬ建议不迟于出生后

２ 周ꎮ 第 ２ 次常规筛查试验中发现的 ＣＨ 患儿ꎬ在召回

进行血清甲状腺功能检测确诊后ꎬ立即开始 ＬＴ４治疗

(Ａ / ＋００)ꎮ
推荐 ４￣３:在甲状腺功能检测不方便的地区ꎬ如果

筛查时滤纸片干血斑 ＴＳＨ>４０ ｍＵ / Ｌꎬ母亲无妊娠期甲

状腺相关药物治疗史ꎬ应立即开始 ＬＴ４治疗(Ａ / ＋００)ꎮ
推荐 ４￣４:如果确诊试验血清 ＦＴ４ 低于正常ꎬＴＳＨ

只要高于年龄参考值上限ꎬ建议立即开始 ＬＴ４治疗(Ａ /
＋＋＋)ꎮ

推荐 ４￣５:如果在确诊试验时(大约在出生后第 ２
周)血清 ＴＳＨ>２０ ｍＵ / Ｌꎬ即使 ＦＴ４正常ꎬ应开始 ＬＴ４治

疗(Ｂ / ＋００)ꎮ
推荐 ４￣６:ＴＳＨ 筛查阳性ꎬ确诊试验不确定的新

生儿ꎬ１ ~ ２ 周后复查ꎬ若血清 ＴＳＨ>１０ ｍＵ / Ｌ 或 ＦＴ４

低于年龄特定参考值范围ꎬ应立即开始 ＬＴ４的治疗

(Ａ / ＋００) ꎮ
推荐 ４￣７:ＴＳＨ 筛查阳性ꎬ确诊试验不确定的新生

儿ꎬ１ ~ ２ 周后复查ꎬ若血清 ＴＳＨ 为 ６ ~ １０ ｍＵ / Ｌꎬ即使

ＦＴ４在年龄特定参考值范围内ꎬ可以考虑开始 ＬＴ４ 治

疗ꎮ ３ 岁后通过停药重新评估是否为暂时性 /一过性

ＣＨ(Ｂ / ＋＋０)ꎮ
２. ＣＨ 药物治疗目标是什么?
研究表明ꎬ起始 ＬＴ４用量越大ꎬ甲状腺功能恢复正

常时间越短ꎬ对神经发育有重要意义ꎮ 可以根据初始

甲状腺激素水平来判断疾病严重程度ꎬ采用不同的

ＬＴ４初始治疗剂量ꎬ从而使甲状腺激素水平更快恢复正

常ꎬ以防止对患儿造成不可逆的智力损害[６４￣６５]ꎮ ＴＳＨ
迅速恢复正常以及将 ＦＴ４保持在年龄特异性参考范围

上 １ / ２ 水平可以改善神经发育[６４ꎬ６６￣６７]ꎮ
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推荐 ４￣８:ＣＨ 的治疗原则是早期、足量使用 ＬＴ４

(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ４￣９:ＣＨ 的治疗目标是维持血清 ＴＳＨ 在参考

范围内ꎬＦＴ４在参考范围上 １ / ２ 水平(Ａ / ＋＋０)ꎮ
３. ＣＨ 药物治疗后甲状腺功能达标的时间有要

求吗?
在两项以患儿健康同胞为对照的前瞻性研究中ꎬ

ＣＨ 患儿出生后 ２ 周内开始治疗ꎬＬＴ４起始剂量超过 １０
μｇ􀅰ｋｇ－１􀅰ｄ－１ꎬ且开始治疗后 １５ ｄ 内使患儿 ＴＳＨ 恢复

正常水平ꎬ可以使患儿的智力发育正常[６８￣６９]ꎮ 而在另

两项以患儿的健康同胞作为对照的观察性研究中发

现ꎬ若在出生后 ２４ ｄ 内开始治疗ꎬ起始剂量<１０ μｇ􀅰
ｋｇ－１􀅰ｄ－１ꎬ患儿的智商比非患病同胞平均低 ８ 分[６８]ꎮ
因此ꎬ建议 ＣＨ 患儿 ＬＴ４治疗时ꎬ起始剂量要足量ꎬ力争

在 ４ 周内使患儿的甲状腺功能恢复正常ꎮ
推荐 ４￣１０:建议在开始治疗 ２ 周内使体内的甲状

腺激素水平迅速恢复正常ꎬ４ 周内使 ＴＳＨ 恢复正常

(Ａ / ＋＋０)ꎮ
４. ＣＨ 治疗药物如何选择?
ＣＨ 治疗的首选药物是 ＬＴ４ꎬ每日 １ 次口服ꎬ这是

因为 ＬＴ４半衰期长ꎬ吸收稳定ꎬ疗效可靠ꎬ临床容易获

得ꎮ 虽然碘塞罗宁(ＬＴ３)是体内甲状腺激素的活性形

式ꎬ但既往的研究表明ꎬ联合应用 ＬＴ３和 ＬＴ４ꎬ并不比单

独应用 ＬＴ４有更好的效果ꎬ这可能因为体内有内源性

脱碘酶的表达ꎬ在局部可以将 Ｔ４转化为有生物学活性

的三碘甲腺原氨酸(Ｔ３)ꎮ 脑组织中的 Ｔ３主要是由 Ｔ４

通过 ２ 型脱碘酶(Ｄｉｏ２)作用转化而成ꎬ而 Ｄｉｏ２ 在不同

脑区中表达水平不同ꎬ因此ꎬ只有外源性 ＬＴ４才能更好

地满足不同脑区神经发育对活性甲状腺激素的差异化

需求ꎮ
推荐 ４￣１１:建议单独使用 ＬＴ４治疗 ＣＨ(Ａ / ＋＋０)ꎮ
５. ＬＴ４剂量如何选择?
重度 ＣＨ 患儿(ＦＴ４<５ ｐｍｏｌ / Ｌ 和 ＴＳＨ 升高)ꎬ应给

予最高起始剂量的 ＬＴ４(每天 １０ ~ １５ μｇ / ｋｇ)ꎻ轻度 ＣＨ
(ＦＴ４>１０ ｐｍｏｌ / Ｌ 和 ＴＳＨ 升高)应采用较低的初始剂量

(每天约 １０ μｇ / ｋｇ)ꎮ 随后根据 ＴＳＨ、ＦＴ３和 ＦＴ４进行剂

量调整ꎮ 在 ＣＨ 患儿和未患病的兄弟姐妹之间进行的

关于认知功能结局的对照研究ꎬ提示起始 ＬＴ４ 剂量

１０~１５ μｇ / ｋｇ 治疗后ꎬ患儿与健康的兄弟姐妹之间智

商无显著差异ꎬ为推荐 ＣＨ 患儿 ＬＴ４治疗的最佳初始剂

量提供了强有力的证据[６９￣７０]ꎮ 国内一项 ＬＴ４起始剂量

的研究ꎬ将 １２７ 例 ＣＨ 患儿分为 ３ 组ꎬ分别给予每天 １０
μｇ / ｋｇ(Ａ 组)ꎬ８ μｇ / ｋｇ(Ｂ 组)ꎬ６ μｇ / ｋｇ(Ｃ 组) ＬＴ４ 治

疗ꎬ治疗 ２ 周后 Ａ 和 Ｂ 组 ＴＳＨ 水平迅速下降至正常范

围[(１.３±１.５)ｍＵ / Ｌ 和(３.７±５.６)ｍＵ / Ｌ]ꎬ两组间差异

无统计学意义(Ｐ ＝ ０.２８)ꎬＣ 组患儿 ＴＳＨ 均未降至正

常[(１１.４ ± １６.５)ｍＵ / Ｌ] [７１]ꎮ 提示应在 ＣＨ 患儿中给

予较大的起始剂量ꎬ使 ＴＳＨ 和甲状腺激素短期内快速

恢复正常ꎮ
推荐 ４￣１２:轻度 ＣＨ 患儿 ＬＴ４起始剂量为每天 １０

μｇ / ｋｇꎬ重度 ＣＨ 患儿 ＬＴ４ 起始剂量为每天 １０ ~ １５
μｇ / ｋｇꎬ根据甲状腺功能及时调整剂量(Ａ / ＋＋＋)ꎮ

６. 应用 ＬＴ４治疗应注意什么?
ＬＴ４主要在近端小肠吸收ꎮ 未诊断或未治疗的慢

性严重腹泻症会减少 ＬＴ４的吸收ꎮ 儿童患有短肠综

合征也会使 ＬＴ４的吸收减少[７２] ꎮ 最近的研究表明直

肠 ＬＴ４给药可以有效改善这种状况[７３]ꎮ 巨大血管瘤

中 ３ 型脱碘酶活性增加ꎬ可引起摄入的 ＬＴ４代谢清除

加快ꎬ因此需要给予更高剂量的 ＬＴ４
[７４￣７６]ꎮ ＬＴ４的生物

利用度也可能因同时使用其他药物而降低ꎬ例如质子

泵抑制剂、钙或铁剂会减少其吸收ꎬ而抗癫痫药物(苯
巴比妥、苯妥英钠及卡马西平)和利福平会增加 ＬＴ４的

代谢清除率ꎮ 需要考虑药物之间的相互作用ꎬ避免同

时服用[７７￣７８]ꎮ 虽然在成年人中ꎬ推荐 ＬＴ４的服用时间

是在进食前 ３０~６０ ｍｉｎ[７９￣８０]ꎬ但在婴儿中ꎬ这一推荐很

难实现[７７]ꎮ 从实用上讲ꎬＬＴ４应在每日进食后固定的

时间内给药ꎬ以尽可能保持 ＬＴ４的吸收恒定ꎬ从而尽可

能地维持 ＬＴ４的剂量稳定ꎮ 在 ＣＨ 患儿中ꎬ含有大豆的

食品会抑制 ＬＴ４的吸收[８１￣８２]ꎬ提示应避免与大豆制品

同服ꎮ
推荐 ４￣１３:与成人不同ꎬ新生儿、婴儿和儿童的

ＬＴ４可以与食物一起服用ꎻＬＴ４应在每天的同一时间服

用ꎬ服药时摄入的食物尽量相似ꎬ但避免与大豆制品、
植物纤维和铁剂同服ꎬ以此维持 ＬＴ４吸收的稳定(Ｂ / ＋
００)ꎮ

　 　 五、 ＣＨ 药物治疗后的监测和药物剂量的调整

１. ＣＨ 治疗过程中如何进行甲状腺功能监测?
ＬＴ４服药后 ２ ｈ 血清 ＦＴ４升高达高峰ꎬ所以ꎬＬＴ４服

药前或服药后至少 ４ ｈ 再采血测定血清 ＦＴ４和 ＴＳＨꎮ
在对治疗后前几周内 ＴＳＨ 恢复正常的患儿随访发现ꎬ
出生后前 ２~３ 年内ꎬ每 １、２ 或 ３ 个月进行随访ꎬ患儿

都达到了正常的神经认知发育ꎮ 此外ꎬ对于严重的

ＣＨ 和使用最高 ＬＴ４初始剂量治疗的患儿ꎬ在出生后第

１ 年内ꎬ由于 ＦＴ４水平升高可能需要多次调整药物剂

量ꎮ 高甲状腺素血症或治疗过度持续多长时间会对患

儿神经系统发育产生影响仍不明确ꎬ因此ꎬ随访频率应

个体化ꎬ以更好地应对 ＦＴ４或 ＴＳＨ 水平异常的情况ꎮ
调整 ＬＴ４剂量后 ４~ ６ 周复查ꎬ利于更好地维持甲状腺

功能[６６]ꎮ
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推荐 ５￣１:ＬＴ４服药前或服药后至少间隔 ４ ｈ 测定

血清 ＦＴ４和 ＴＳＨ(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ５￣２:ＣＨ 治疗后的首次临床和甲状腺功能评

估应在 ＬＴ４用药 １~ ２ 周后进行ꎻ如果起始剂量为每天

５０ μｇ 或更高剂量ꎬ最迟应在治疗后 １ 周进行评估(Ａ /
＋００)ꎮ

推荐 ５￣３:后续应每 ２ 周进行 １ 次临床和甲状腺功

能评估ꎬ直到血清 ＴＳＨ 完全正常ꎻ之后ꎬ评估频率可降

低至 １~２ 个月 １ 次ꎬ直到患儿 １２ 月龄(Ａ / ＋００)ꎮ
推荐 ５￣４:患儿在 １２ 个月至 ３ 岁期间ꎬ评估频率可

降低至每 ２~４ 个月 １ 次ꎻ３ 岁后ꎬ每 ３ ~ ６ 个月进行 １
次评估ꎬ直到生长发育完成(Ａ / ＋００)ꎮ

２. ＣＨ 治疗后什么情况下需要增加监测频率?
ＣＨ 患儿开始 ＬＴ４治疗ꎬ需要定期监测血 ＴＳＨ 和

ＦＴ４水平ꎮ 如果检测提示 ＴＳＨ 或 ＦＴ４水平异常ꎬ或对用

药依从性有疑问ꎬ或 ＬＴ４剂量 /剂型改变后ꎬ需要增加

监测频率ꎬ必要时调整 ＬＴ４用量ꎮ
推荐 ５￣５:如果发现 ＦＴ４或 ＴＳＨ 水平异常ꎬ或对用

药依从性有疑问ꎬ应增加监测频率(Ａ / ＋００)ꎮ
推荐 ５￣６:如果 ＬＴ４治疗的剂量和剂型发生变动ꎬ

应于用药变动后 ４~６ 周复查甲状腺功能(Ｂ / ＋＋０)ꎮ
３. ＣＨ 治疗后药物剂量调整的原则是什么?
在出生后第 １ 年进行密切的甲状腺功能监测和药

物剂量调整非常重要ꎮ 研究发现:(１)重度 ＣＨ 患儿

(甲状腺缺如和发育异常以及诊断时 ＴＳＨ 值较高的甲

状腺激素合成障碍患者)在出生后第 １ 年内需要更频

繁的药物剂量调整[６７ꎬ８３]ꎻ(２)在每天 １０ ~ １５ μｇ / ｋｇ 推

荐药物剂量范围内使用最高剂量的患儿ꎬ由于可能出

现高甲状腺素血症ꎬ需要多次调整 ＬＴ４剂量[８４￣８６]ꎻ(３)
０~６ 月龄和 ７~１２ 月龄时分别有 ７５％和 ３６％的 ＣＨ 患

儿需要每月检测甲状腺功能并调整药物剂量[８７]ꎮ 然

而ꎬ在这些研究中都没有对患儿神经发育影响的数据ꎬ
而这是 ＣＨ 最重要的长期治疗目标ꎮ

高甲状腺素血症对机体影响的数据较少ꎮ 两项

长期随访的研究发现ꎬ若患儿出生后的前 ２ 年接受

过度治疗ꎬ在患儿 １１ 岁时智商偏低、注意力缺陷性

多动症的比例增加[８８￣８９] ꎮ 早期的一些研究也表明ꎬ过
度治疗对注意力持续的时间有不利的影响[９０]ꎮ 但是ꎬ
Ａｌｅｋｓａｎｄｅｒ 等[６９]的研究表明ꎬ尽管有相当长的过度治

疗期ꎬ患儿和同胞对照组之间没有智商差异ꎮ 因此ꎬ如
果 ＴＳＨ 不被抑制ꎬ只有在患儿第 ２ 次复查时发现 ＦＴ４

仍然升高ꎬ再减少 ＬＴ４剂量ꎮ
推荐 ５￣７:若 ＴＳＨ 在特异性参考值范围内ꎬＦＴ４稍

高于年龄特异性参考值范围上限ꎬ建议维持 ＬＴ４剂量

不变(Ａ / ＋＋０)ꎮ

推荐 ５￣８:除非 ＴＳＨ 受到抑制(即低于特异性参考

值范围的下限)或有过度治疗的临床表现(例如紧张

或心动过速)ꎬ不能依据单次 ＦＴ４稍高于年龄特异性参

考值范围就减少 ＬＴ４的剂量(Ａ / ＋＋０)ꎮ
４. 甲状腺激素抵抗( ＲＴＨ) 及其他特殊类型的

ＣＨ 如何治疗?
ＲＴＨ 综合征是一种罕见的机体对甲状腺激素敏

感性降低引起的综合征ꎮ ＴＨＲＢ、甲状腺激素受体 α
(ＴＨＲＡ)基因突变均可导致 ＲＴＨꎮ 大多数 ＴＨＲＢ 基因

突变导致的 ＲＴＨ 缺乏明显的临床症状ꎬ患者主要表现

为血 ＦＴ４和 ＦＴ３浓度升高ꎬ伴有 ＴＳＨ 浓度的轻度升高

或正常ꎮ 在 ＴＨＲβ 表达的组织中呈现 ＲＴＨꎬ如骨龄延

迟、身高变矮和听力受损ꎻ但在主要表达 ＴＨＲα 的组织

中ꎬ如心脏、神经系统主要表现为甲亢ꎬ出现心动过速、
因多动导致的注意力不集中和学习能力的下降[９１]ꎮ
理想的治疗方案是寻找一种药物可以选择性地激活

ＴＨＲβꎬ但 对 ＴＨＲα 没 有 影 响ꎮ 三 碘 甲 状 腺 乙 酸

(Ｔｒｉａｃ)与 ＴＨＲα 的结合能力和 Ｔ３相近ꎬ但与 ＴＨＲβ 的

亲和力比 Ｔ３高 ３~６ 倍ꎬ提示 Ｔｒｉａｃ 可能是一种选择性

的 ＴＨＲβ 激动剂[９２]ꎮ 通过 Ｔｒｉａｃ 治疗ꎬ大多数患者甲

亢的症状ꎬ如心动过速、多汗和行为异常等均明显缓

解ꎬ甲状腺肿大明显改善ꎮ
ＴＨＲＡ 突变患者临床表现与 ＴＨＲα 主要表达的器

官密切相关ꎬ包括心动过缓、血压偏低、身材矮小、骨龄

延迟、成骨障碍、严重的便秘等ꎮ 患者外周血 ＴＳＨ 浓

度正常ꎬ反 Ｔ３(ｒＴ３)浓度降低ꎬＦＴ３浓度正常或轻度升高ꎬ
但 ＦＴ４浓度降低或正常低限ꎬ使 ＦＴ３ / ＦＴ４的比值明显升

高ꎮ 采用超生理剂量的 ＬＴ４治疗ꎬ可以使患者的便秘

改善ꎬ基础代谢率恢复正常ꎬ患者的反应能力增强ꎮ
ＭＣＴ８ 是细胞膜特异性的甲状腺激素 Ｔ３ 的转运

体ꎬ可以特异性地将 Ｔ３从细胞外转运到细胞内ꎬ发挥

甲状腺激素的功能ꎮ ＭＣＴ８ 基因突变的 ＣＨ 患儿会

出现严重的中枢神经发育异常ꎮ 这种疾病用 ＬＴ４替

代治疗效果不佳ꎮ ２０１９ 年的一项临床试验表明ꎬ使
用甲状腺激素类似物 Ｔｒｉａｃ 治疗可改善患者的主要

症状ꎬ如果在生命早期开始治疗ꎬ可能有利于大脑发

育[９３] ꎮ 硒代半胱氨酸插入序列结合蛋白 ２( ＳＢＰ２)
双等位基因突变ꎬ使硒蛋白如甲状腺脱碘酶 Ｄ１、Ｄ２
和 Ｄ３ 翻译过程中不能正常插入硒氨酸ꎬ产生无功能

的截短蛋白ꎬ使 Ｔ４不能转化为有生物活性的 Ｔ３ꎬ引起

ＣＨ 的发生ꎮ 这些患者应用 Ｔ３治疗ꎬ可以促进身高的

生长速度ꎬ同时患者的甲状腺功能恢复正常ꎮ 但由

于脱碘酶障碍ꎬ应用 ＬＴ４治疗ꎬ对骨龄发育迟缓的治

疗效果较差[９４] ꎮ
ＴＳＨＲ 基因突变引起甲减的临床表型差异明显ꎬ
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从严重的 ＣＨ 伴有甲状腺发育异常ꎬ到仅仅有 ＴＳＨ 浓

度的轻度升高ꎬ而甲状腺功能和甲状腺形态大小均正

常ꎮ 研究发现ꎬ在 ３４ 例携带 ＴＳＨＲ 突变的患者中ꎬ２０
例使用 ＬＴ４替代治疗ꎬ在 １４ 例未使用 ＬＴ４替代治疗的

ＣＨ 患者中ꎬ都是 １ 条染色体上的 ＴＳＨＲ 基因杂合突

变ꎬＴＳＨ 水平在 ５.３~９.５ ｍＵ / Ｌꎬ但是 ＦＴ４水平正常ꎮ 治

疗组和非治疗组间在生长和神经发育方面未表现出明

显差异[９５]ꎮ 提示 ＴＳＨＲ 杂合突变携带者通过 ＴＳＨ 升

高可以部分代偿甲状腺功能的不足ꎮ
推荐 ５￣９:特殊基因突变导致的 ＣＨꎬ需要采用不

同的治疗方法(Ａ / ＋００)ꎮ
５. 中枢性 ＣＨ 如何治疗?
如果患儿血清 ＦＴ４低于正常ꎬ但 ＴＳＨ 降低、正常或

轻度升高ꎬ应在排除检验误差、ＲＴＨ 和甲状腺功能正

常的病态综合征基础上ꎬ考虑中枢性 ＣＨꎮ 对于严重

的中枢性 ＣＨ(ＦＴ４ <５ ｐｍｏｌ / Ｌ)出生后尽快开始 ＬＴ４治

疗ꎬ剂量同原发性 ＣＨ(每天 １０~１５ μ / ｋｇ)ꎬ使 ＦＴ４迅速

恢复到正常范围内ꎮ 对于程度较轻的中枢性 ＣＨꎬ以
较低的 ＬＴ４剂量起始(每天 ５~１０ μｇ / ｋｇ)ꎬ以避免过度

治疗的风险ꎮ 中枢性 ＣＨ 随访计划与原发性 ＣＨ 类

似ꎬＦＴ４保持在参考范围上 １ / ２ 水平ꎮ 需要注意的是当

血清 ＦＴ４ 在参考范围下限时ꎬ尤其是合并 ＴＳＨ > １. ０
ｍＵ / Ｌꎬ应考虑治疗不足ꎻ当血清 ＦＴ４在参考范围上限

或以上时ꎬ尤其是出现甲状腺毒症相关的临床表现ꎬ应
考虑治疗过度ꎮ 中枢性 ＣＨ 可能是单独存在或是多种

垂体激素缺乏的一部分[９６]ꎬ因此对于中枢性 ＣＨ 的患

者建议评估其他垂体激素ꎮ 在肾上腺皮质功能不全未

纠正的情况下ꎬ使用 ＬＴ４可能导致肾上腺危象ꎮ 因此ꎬ
只有在肾上腺皮质功能正常或糖皮质激素治疗后才能

开始 ＬＴ４治疗[９７]ꎮ
推荐 ５￣１０:患有中枢性 ＣＨ 的新生儿ꎬ在肾上腺皮

质功能良好的情况下才能开始 ＬＴ４治疗ꎻ如果不能排

除肾上腺皮质功能不全ꎬ则 ＬＴ４治疗前必须先用糖皮

质激素治疗ꎬ以预防可能诱发的肾上腺危象(Ｂ / ＋００)ꎮ

　 　 六、暂时性 /一过性 ＣＨ 的评估及方法

１. 哪些 ＣＨ 患者需要重新评估是否为暂时性 /一
过性 ＣＨ?

近年来ꎬ暂时性 /一过性 ＣＨ 的患病率逐渐上升ꎮ
许多研究已经发现了与暂时性 /一过性 ＣＨ 发病可能

有关的因素ꎬ如性别 (多见于男孩) [９８￣９９]、低出生体

重[１００￣１０１]、需要重症监护的严重新生儿疾病[１０１]、种族 /
民族(多见于非白人) [１０２]以及确诊时较轻的 ＣＨ[１０３￣１０８]ꎮ
相反ꎬ有些因素与永久性 ＣＨ 有关ꎬ如伴有其他先天性

异常[１０８]、甲状腺疾病家族史[１０９]、甲状腺形态异常(诊

断时存在甲状腺发育不全) [１０９]、１ 岁后 ＴＳＨ 升高>１０
ｍＵ / Ｌ(当婴儿生长过快使 ＬＴ４替代量不足)、以及 １ 至

３ 岁时需要较高的 ＬＴ４剂量[９８￣９９]ꎮ
对于新生儿期不能明确病因诊断的 ＣＨ 患儿需要

进行重新评估ꎬ因为约 １ / ３ 甲状腺位置正常的 ＣＨ 是

暂时性 /一过性 ＣＨ[１１０￣１１１]ꎮ 早产和新生儿期患有其他

严重疾病的 ＣＨ 患儿ꎬ需要重新评估[１１２]ꎮ 超声发现甲

状腺位置正常ꎬ且大小正常或轻度缩小ꎬ但同位素扫描

发现甲状腺不显影或明显降低ꎬ这样的患儿需要重新

评估ꎬ因为这类患儿可能是因为母体内有 ＴＳＨＲ 抑制

性抗体或者是因为 ＴＳＨＲ 双等位基因突变引起的[１１３]ꎮ
由于碘缺乏可能与激素生成障碍相似(这两种情况都

表现为甲状腺肿大和摄碘增加)ꎬ因此对于患有轻度

激素生成障碍的儿童需要进行再评估[１０９]ꎮ 另外ꎬ甲
状腺激素合成过程中关键基因突变(例如 ＤＵＯＸ２ 突

变导致功能不完全丧失)可能与暂时性 /一过性 ＣＨ 有

关[１１４￣１１５]ꎮ
如果在新生儿筛查时ꎬ影像学发现甲状腺异位、明

显的发育不全或甲状腺完全缺如的患儿ꎬ不需要停药

评估ꎮ 但要注意单独用同位素显影发现的甲状腺缺如

不一定是真正的甲状腺发育不全ꎬ如果这些患儿超声

发现甲状腺位置和大小正常ꎬ可能是因为碘摄入过量、
母体内有 ＴＳＨＲ 阻断性抗体或者是由于 ＮＩＳ 基因突变

引起的碘摄取障碍[４１￣４２]ꎮ
推荐 ６￣１:未进行过 ＣＨ 病因评估或合并早产、严

重新生儿疾病的 ＣＨ 患儿ꎻ甲状腺位置正常ꎬ伴有或不

伴有甲状腺肿大ꎻ新生儿期外周血中甲状腺自身抗体

阳性ꎻ从婴儿期后不需要增加替代的 ＬＴ４剂量ꎻ以上这

些患儿可以考虑停药进行再评估(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ６￣２:在 １ 岁内出现过因为替代的 ＬＴ４剂量不

足或者患儿依从性差导致血 ＴＳＨ 升高ꎬ这些患儿建议

长期替代治疗ꎬ不需要停药再评估是否为暂时性 /一过

性 ＣＨ(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ６￣３:影像学检查提示甲状腺发育不良ꎬ这些

患儿不需要停药再评估是否为暂时性 /一过性 ＣＨ(Ａ /
＋＋＋)ꎮ

２. 评估是否为暂时性 /一过性 ＣＨ 的时机?
磁共振显像研究表明ꎬ中枢神经系统髓鞘的形成

大约在出生后 ３６ 到 ４０ 月龄就已经完成[１１６]ꎬ而且这个

年龄的孩子比 １ 岁或 ２ 岁的孩子更有可能配合进行甲

状腺影像学检查ꎮ 如果认为患儿 ＴＳＨ 升高很可能是

暂时性 /一过性 ＣＨ 引起的ꎬ如在新生儿期外周血甲状

腺自身抗体阳性的 ＣＨ 患儿ꎬ临床医生也可以考虑在 １
岁之前进行停药评估ꎮ 最近的研究发现ꎬ对于甲状腺

位置正常、一级亲属没有 ＣＨ 家族史或需要低剂量 ＬＴ４
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维持治疗的 ＣＨ 患者ꎬ也可以考虑从 ６ 月龄后就开始

早期停止治疗ꎬ以评估进一步治疗的必要性ꎮ Ｓａｂａ
等[１１７]研究了 ９２ 例伴有甲状腺位置正常的 ＣＨ 患儿ꎬ
发现其中有 ４９ 例(５４％)为暂时性 /一过性 ＣＨꎮ 在这

项研究中发现ꎬ在 ６ 月龄和 １２ 月龄的患儿中ꎬ用来预

测暂时性 /一过性 ＣＨ 的 ＬＴ４剂量最佳临界值分别为

３.２ μｇ􀅰ｋｇ－１􀅰ｄ－１和 ２.５ μｇ􀅰ｋｇ－１􀅰ｄ－１ꎬ预测的灵敏度

在两个时间点均为 ７１％ꎬ而特异度在 ６ 月龄和 １２ 月龄

时分别为 ７９％和 ７８％ꎬ低于这些阈值的患儿被预测为

暂时性 /一过性 ＣＨꎮ 在 Ｏｒｏｎ 等[１１８]的研究中ꎬ８４ 例甲

状腺位置正常的 ＣＨ 患儿中有 １７ 例(２０％)是暂时性 /
一过性 ＣＨꎮ 在 ６ 月龄时ꎬ预测暂时性 /一过性 ＣＨ 的

ＬＴ４最佳剂量阈值为每天 ２.２ μｇ / ｋｇꎬ其预测的灵敏度

为 ９０％ꎬ特异度为 ５７％ꎮ 这两项研究都强调需要进行

密切的监测ꎬ以确定哪些患儿不需要长期治疗ꎮ
推荐 ６￣４:在出生后几周或几个月内未被确诊为

永久性 ＣＨ 的婴儿ꎬ在 ３ 岁后ꎬ需要对其下丘脑￣垂体￣
甲状腺(ＨＰＴ)轴功能进行重新评估ꎬ进而明确患儿是

永久性抑或暂时性 /一过性 ＣＨ(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ６￣５:有下列特殊情况的 ＣＨ 患儿ꎬ可以考虑

在 ６ 月龄停药评估患儿是否为暂时性 /一过性 ＣＨ:新
生儿期外周血甲状腺自身抗体阳性的 ＣＨ 患儿ꎻ甲状

腺位置正常或仅需要低剂量 ＬＴ４维持治疗的 ＣＨ 患儿

(Ｂ / ＋＋０)ꎮ
３. 暂时性 /一过性 ＣＨ 如何评估?
到 ２~３ 岁时ꎬＣＨ 患儿甲状腺功能损害的严重程

度可以通过减少 ＬＴ４替代的剂量[１０９￣１１０] 或者因为患儿

服药依从性不好导致的 ＴＳＨ 升高来进行评估ꎮ 目前

认为ꎬ停药 ４~６ 周后ꎬ患儿的 ＴＳＨ 升高>１０ ｍＵ / Ｌꎬ可
以认为是永久性 ＣＨꎮ 如果停药后 ＴＳＨ 在正常参考值

范围ꎬ并维持 ６ 个月以上的患儿ꎬ将被认为是暂时性 /
一过性 ＣＨꎮ 而最近针对 ＤＵＯＸ２ 双等位基因突变导

致的 ＣＨ 患儿随访发现ꎬ约 １ / ３ 的患儿停药后 ＴＳＨ 超

过正常上限ꎬ但低于 １０ ｍＵ / Ｌꎬ对这部分患儿停药观察

６ 个月ꎬ多数患儿的 ＴＳＨ 仍然高于正常ꎬ且伴有血中

Ｔｇ 浓度升高ꎬ甲状腺逐渐增大ꎻ而婴儿期未治疗的 ３
例 ＴＧ 双等位基因突变导致的 ＣＨ 患儿ꎬ成年后均出现

严重的甲状腺肿大和明显升高的 Ｔｇ [１３]ꎮ Ｔａｎ 等[１１９]

对 ５５ 例合并 ＤＵＯＸ２ 突变的患儿重新评估ꎬ３８ 例为暂

时性 /一过性 ＣＨꎬ１７ 例为永久性 ＣＨꎬ所有的暂时性 /
一过性 ＣＨ 随访 ６~１２ 个月甲状腺功能正常ꎮ １５ 例轻

度永久性 ＣＨ 患者ꎬ其中 ５ 例随访 ４~１７ 个月后甲状腺

功能正常ꎻ７ 例 ＴＳＨ 持续大于 １０ ｍＵ / Ｌ 为永久性 ＣＨꎬ
需要 ＬＴ４替代治疗ꎻ３ 例随访 ４ ~ １３ 个月后 ＴＳＨ 介于

７~１０ ｍＵ / Ｌ 之间ꎮ ＴＳＨ、ＦＴ４和 Ｔｇ 在 ＤＵＯＸ２ 双等位基

因和单等位基因变异的患儿中无显著性差异ꎮ Ｔｇ 水

平在 ＤＵＯＸ２ 基因变异的患儿中显著高于甲状腺发育

不全的患儿[１１９]ꎮ 因此ꎬ对停药后 ＴＳＨ 超过正常上限、
但低于 １０ ｍＵ / Ｌ、由甲状腺激素合成过程中关键基因

突变导致的 ＣＨ 患儿ꎬ停药后应持续观察甲状腺大小

和 Ｔｇ 浓度ꎬ避免出现甲状腺过度代偿增生ꎮ
推荐 ６￣６:为了准确地重新评估患儿是永久性还

是暂时性 /一过性 ＣＨꎬ停止 ＬＴ４的治疗ꎬ４ 周后再进行

全面的评估ꎬ包括 ＦＴ４、ＴＳＨ 测定以及甲状腺影像学检

查(Ｂ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ６￣７:如果停服 ＬＴ４ ４ 周后ꎬ重新评估 ＴＳＨ 和

ＦＴ４正常ꎬ可以继续停药ꎬ在第 ３、６、１２ 个月继续随访ꎬ
如果 ＴＳＨ 和 ＦＴ４ 仍然正常ꎬ考虑暂时性 /一过性 ＣＨ
(Ｂ / ＋＋０)ꎮ

推荐 ６￣８:如果 ＬＴ４停药 ４ 周后重新评估ꎬＴＳＨ>１０
ｍＵ / Ｌ 和(或)ＦＴ４降低ꎬ可以考虑为永久性 ＣＨꎬ需考虑

进行甲状腺影像学检查ꎬ并在条件允许的情况下进行

基因检测(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ６￣９:如果 ＬＴ４停药 ４ 周后重新评估ꎬＴＳＨ 高

于参考值的上限但≤１０ ｍＵ / Ｌꎬ而 ＦＴ４正常ꎬ则继续停

药并在停药 ３ 个月时重新检测ꎬ如果 ＴＳＨ 和 ＦＴ４在参

考值范围内ꎬ可以考虑为暂时性 /一过性 ＣＨꎻ如果 ＴＳＨ
仍然高于正常上限但≤１０ ｍＵ / Ｌꎬ可继续停药ꎬ同时进

行 Ｔｇ 和甲状腺超声检查ꎬ并结合基因检测结果ꎬ决定

是否给予 ＬＴ４治疗(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ６￣１０:如果不对患儿的病因进行诊断ꎬ仅仅评

估患儿是永久性还是暂时性 /一过性 ＣＨꎬ可以先将

ＬＴ４减少 ３０％ꎬ４ 周后如果 ＴＳＨ>１０ ｍＵ / Ｌꎬ可以认为是

永久性 ＣＨꎮ 如果 ＴＳＨ 正常ꎬ可以停药ꎬ在第 ３、６、１２
个月继续随访甲状腺功能(Ｂ / ＋＋０)ꎮ

　 　 七、新生儿筛查和早期治疗的最终结局

１. 是否要对 ＣＨ 患儿治疗后神经发育进行评估?
绝大多数早期接受充分治疗的 ＣＨ 患儿神经发育

和学业成绩水平正常ꎬ未发现智力障碍(定义为智商<
７０)ꎬ治疗后的智商比治疗前高出 １０％ ~ ３０％[１２０]ꎮ 已

经发现与对照组(包括健康的兄弟姐妹)相比ꎬ患有严

重 ＣＨ 的患儿ꎬ初始 ＬＴ４剂量较低者尽管智商在正常范

围内ꎬ但智商分数较低ꎬ并且在认知和运动发育方面残

留轻微的缺陷[１２１￣１２２]ꎮ 然而ꎬ重度 ＣＨ 患儿尽管接受了

早期和充分的治疗ꎬ仍可能残留轻微的认知和运动障

碍ꎬ以及较低的教育程度[１２３]ꎮ 这些缺陷可能反映出

子宫内甲状腺激素不足引起的产前脑损伤ꎬ出生后开

始治疗不能使之完全恢复ꎮ 虽然母体的 Ｔ４经胎盘供

给胎儿ꎬ可以保护胎儿大脑免受严重的神经功能损害ꎬ
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但这种保护作用对患有严重的 ＣＨ 胎儿是不充分

的[１２４]ꎮ ＣＨ 患儿还可能出现海马体积减少[１２５]和大脑

部位的皮层形态结构异常(变薄或变厚) [１２６]ꎬ这可能

是患儿残留记忆、语言、感觉运动和视觉空间功能的细

微和特定的缺陷的原因[１２５￣１２６]ꎮ 此外ꎬ早期治疗不足

和过度治疗可能与少数青春期前 ＣＨ 患儿永久性行为

异常的发生有关[６４]ꎮ 出生后的前几个月是大脑发育

的关键时期ꎬ在这期间的过度治疗[不包括 ＦＴ４高于正

常范围但 ＴＳＨ 未受抑制和(或)没有甲状腺功能亢进

的体征或症状的情况] 可能与学龄儿童注意力缺

陷[１２７￣１２８]或较低的智商[１２８￣１２９] 有关ꎮ 最后ꎬ其他因素ꎬ
如父母的社会教育状况和治疗依从性差[３１] 也可能对

患儿的认知和学习成绩产生负面影响ꎮ 因此ꎬ应定期

评估所有 ＣＨ 患儿的神经运动发育和学业进展ꎮ 如有

疑问ꎬ应由专业的团队在特定年龄(１２、１８、２４、３６ 个

月ꎬ５、８ 和 １４ 岁)进行评估ꎬ以监测特定技能的发展过

程[４６]ꎮ 发现有语言迟缓、注意力和记忆问题以及行为

问题的患儿都需要进行额外的评估ꎮ
推荐 ７￣１:应定期评估 ＣＨ 患儿的神经运动发育、

语言功能和学业进展ꎻ若出现语言延迟、注意力和记忆

问题以及行为问题ꎬ则需额外评估(Ａ / ＋＋０)ꎮ
２. 非综合征性 ＣＨ 患儿生长发育、生育能力、骨

骼、代谢和心血管系统是否会受到影响?
经过早期和充分治疗ꎬ非综合征性 ＣＨ 患儿生长

和青春期发育正常[１３０￣１３４]ꎮ 并且ꎬ成年后生育能力也

是正常的[１３５]ꎮ
甲状腺激素在骨骼生长和矿物质稳态中起着重要

作用ꎮ 出生时ꎬ大多数重度甲减的 ＣＨ 患儿骨骼成熟

延迟[１３６]ꎻ但在出生后前几个月ꎬＬＴ４治疗可迅速使骨

的成熟度正常化[１３７]ꎮ 由于甲状腺激素对骨重塑有重

要影响ꎬＬＴ４过量治疗可能会导致骨吸收高于骨形成ꎬ
导致进行性骨质流失[１３８]ꎮ 但对 ＣＨ 患儿和年轻人的

长期研究表明ꎬ骨骼矿物质密度正常[１３９￣１４２]ꎬ提示早期

开始和适当的 ＬＴ４治疗对骨骼健康有益ꎮ
ＣＨ 患儿应及时评估是否存在生长发育延迟ꎬ但

同时也要关注超重和肥胖的发生[１３７]ꎬ因此及早对 ＣＨ
患儿进行干预非常必要[１４３]ꎮ 鼓励通过对生活方式的

干预ꎬ包括饮食和体育锻炼ꎬ以避免发生代谢异常[４３]ꎮ
未经治疗的 ＣＨ 患儿除了增 加 心 脏 病 的 风

险[１４４￣１４５]ꎬ可能会增加主动脉内膜中层厚度( ＩＭＴ)、血
浆胆固醇水平[１４６]和心功能受损的风险[１４７￣１４８]ꎬ但通过

早期 ＬＴ４治疗可逆转上述风险[１４９]ꎮ
推荐 ７￣２:非综合征性 ＣＨ 患儿如能得到及时、充

分的治疗ꎬ其生长发育、生育能力、骨骼、代谢和心血管

系统可不受影响(Ａ / ＋＋０)ꎮ

３. 如何对 ＣＨ 患儿及其父母进行医学知识教育?
专业的医疗人员应该具备有关 ＣＨ 的基本知识ꎮ

对 ＣＨ 患儿父母的宣教要从疾病诊断时开始并定期更

新ꎬ而对于患儿的教育必须贯穿整个童年时期ꎮ 充分

了解 ＣＨ 对于缓解父母的焦虑情绪和提高终身治疗的

依从性至关重要ꎮ 两者都是确保 ＣＨ 获得最佳治疗效

果的重要条件ꎮ 充分的患者教育对于提高患者的自尊

和健康相关的生活质量(ＨＲＱｏＬ)以及确保治疗的依

从性也很重要ꎬ对处在青春期和妊娠期间的患者尤为

重要ꎮ
推荐 ７￣３:从诊断开始的患儿父母教育ꎬ到后来的

患者教育都是必不可少的ꎻ这些都会影响治疗的依从

性ꎬ进而影响患者的预后(Ａ / ＋＋０)ꎮ
４. 如何从儿童到成人的过渡?
国外的一项观察性研究发现ꎬ只有约 ７０％的早期

成年 ＣＨ 患者接受充分治疗ꎮ 随访不及时或依从性差

的年轻患者容易出现治疗不足ꎬ表现为甲减未控制或

比较少见的亚临床甲状腺毒症[１３７]ꎮ 因此ꎬ青春期向

成人过渡的阶段是关键的时期ꎬ应制订个性化随访计

划ꎬ以确保青少年患者的正常生长和青春期启动ꎬ以及

成年后的生育能力[１２１]ꎮ 从儿童到成人的治疗ꎬ需要

监测治疗是否充分ꎬ教育可以提高长期的依从性[１５０]ꎮ
永久性 ＣＨ 成年后需要终身服药ꎬ每 ６~１２ 个月评估甲

状腺功能ꎮ
推荐 ７￣４:从儿童向成年过渡需要制订个性化的

随访以及教育计划ꎬ根据患者不同年龄段生长发育和

生育对甲状腺激素的需求ꎬ制订个体化的 ＬＴ４替代治

疗方案(Ｂ / ＋＋０)ꎮ

　 　 八、 ＣＨ 的遗传学、遗传咨询和产前管理

１. 对 ＣＨ 遗传咨询的专家有何要求?
遗传咨询应有针对性ꎬ需要由经验丰富的专业人

员进行遗传咨询ꎮ 专业人员应当具备临床医师资格和

遗传咨询师资格或者接受过专业的遗传咨询培训ꎮ
推荐 ８￣１:应由具有资质的专业人员开展遗传咨

询(Ｂ / ＋＋０)ꎮ
２. ＣＨ 遗传咨询针对的人群及其内容有哪些?
建议对 ＣＨ 患儿或家族中有 １ 名或多名 ＣＨ 患者

的家族成员进行遗传咨询ꎮ 内容应该包括 ＣＨ 先证者

详细的表型描述ꎬ是否存在可以指导遗传咨询的相关

畸形(如综合征性或非综合征性 ＣＨ)ꎬ先证者的 ＣＨ 属

于哪种临床类型(如发育不良或激素合成障碍ꎬＲＴＨ
等)ꎬ并在可能的情况下进行基因检测ꎬ明确先证者的

致病基因ꎬ以便进行针对性的遗传咨询ꎮ 遗传咨询师

应告知患者和家庭成员这种疾病的遗传模式和再发生
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的风险ꎬ以及在综合征性 ＣＨ 的情况下相关器官患病

的风险ꎮ 激素合成障碍性原发性 ＣＨ 多是常染色体隐

性遗传[３ꎬ１３]ꎻ甲状腺激素受体(ＴＨＲＢ 或 ＴＨＲＡ)基因

突变导致的先天性 ＲＴＨꎬ属常染色体显性遗传ꎻ甲状

腺激素转运蛋白 ＭＣＴ８ 基因突变导致的 Ａｌｌａｎ￣Ｈｅｒｎｄｏｎ￣
Ｄｕｄｌｅｙ 综合征(ＡＨＤＳ)ꎬ患儿出现严重的智力和运动

障碍ꎬ是一种 Ｘ 连锁遗传性疾病ꎬ家族中女性携带ꎬ男
性发病ꎮ 但甲状腺发育异常性 ＣＨ 遗传模式目前尚有

争议[３￣４ꎬ１５１]ꎬ部分导致甲状腺发育异常的致病基因突

变可以伴发特定的甲状腺外器官发育异常的表现(见
表 ３)ꎮ 因此遗传咨询要有针对性ꎬ需要进行遗传咨询

的内容如下表ꎮ
表 ３　 建议遗传咨询的内容

Ⅰ. 妊娠妇女
非综合征性 ＣＨ 家族史
　 激素合成障碍性 ＣＨ(先前有患儿)(Ａ / ＋＋＋)
　 发育不全性 ＣＨ(至少 １ 名家庭成员患病)(Ｂ / ＋＋０)
有阳性综合征性 ＣＨ 家族史并伴有:
　 神经系统疾病ꎬ包括原因不明的智力障碍
　 耳聋
　 先天性心脏病ꎬ表面活性物质缺乏综合征
　 唇 / 腭裂
　 肾畸形
　 Ａｌｂｒｉｇｈｔ 遗传性骨营养不良的任何体征(ＧＮＡＳ 突变)(Ａ / ＋＋０)
　 家族成员中有不明原因的 Ｔ４、Ｔ３、ＴＳＨ 水平异常(轻度 ＣＨ)

(Ｂ / ＋＋０)
Ⅱ. ＣＨ 的婴幼儿或儿童(Ｂ / ＋＋０)

伴有:耳聋
　 神经系统症状(肌张力减退ꎬ手足舞蹈症ꎬ智力障碍)
　 肺部疾病(表面活性物质缺乏综合征ꎬ间质性肺疾病)
　 先天性心脏病
　 唇 / 腭裂
　 肾畸形
　 Ａｌｂｒｉｇｈｔ 遗传性骨营养不良的任何体征(ＧＮＡＳ 突变)
家族史有近亲结婚
　 肾畸形
　 耳聋
　 特殊畸形(唇 / 腭裂ꎬ先天性心脏病)
　 尽管对 ＣＨ 进行了充分的治疗ꎬ但家族成员中仍出现不明原因

的智力障碍
　 Ａｌｂｒｉｇｈｔ 遗传性骨营养不良的任何体征(ＧＮＡＳ 突变)

　 　 注:Ｔ４:甲状腺素ꎻ Ｔ３:三碘甲腺原氨酸ꎻ ＴＳＨ:促甲状腺素ꎻ 余缩略

语同表 ２

　 　 推荐 ８￣２:建议对 ＣＨ 患者或家族中有 １ 名或多名

ＣＨ 患者的家族成员进行遗传咨询ꎬ如既往生育过 ＣＨ
患儿的父母ꎬ再次生育ꎻＣＨ 患者有婚育需求ꎻ近亲中

有 ＣＨ 患者的家族成员ꎻ以及明确携带 ＣＨ 致病基因

突变的个体(Ａ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ８￣３:生育过 ＣＨ 患儿的父母ꎬ或有患病成员

的家庭ꎬ应尽可能明确原发性 ＣＨ 是甲状腺发育障碍

还是激素合成障碍引起的(Ａ / ＋＋＋)ꎮ
推荐 ８￣４:接受遗传咨询的人群ꎬ应尽可能对其本

人或家系中 ＣＨ 的先证者进行基因诊断ꎬ明确其可能

的致病基因ꎬ给予针对性的遗传咨询(Ａ / ＋＋＋)ꎮ
推荐 ８￣５:遗传咨询应尽可能告知患者和家庭成

员 ＣＨ 的遗传模式和再发生的风险ꎬ以及在综合征性

ＣＨ 的情况下其他器官患病的风险(Ａ / ＋＋０)ꎮ
３. 哪些人需要进行基因检测?
目前的研究已经明确ꎬ我国约 ５０％的 ＣＨ 患者致

病基因是明确的[３ꎬ１３ꎬ１５１]ꎬ这些患者多是甲状腺激素合

成过程中关键基因双等位基因突变导致ꎬ患者的甲状

腺位置和大小正常ꎬ不及时治疗可能出现甲状腺肿

大[３ꎬ１３ꎬ１５１]ꎮ 但迄今为止ꎬ仅有不到 ５％的甲状腺发育

异常导致的 ＣＨ 患者携带甲状腺发育过程中的关键基

因突变[３]ꎬ因此ꎬ大多数甲状腺发育异常的 ＣＨ 患者的

致病基因是不明确的ꎮ 对于甲状腺位置和大小正常的

ＣＨ 患者ꎬ建议进行基因检测ꎬ而甲状腺发育异常导致

的 ＣＨꎬ通过已知基因突变检测找到致病基因的可能

性较小ꎮ 如果家族中有 ＣＨ 患者ꎬ或合并有甲状腺外

器官发育异常的 ＣＨ 患者遗传风险较高ꎬ建议进行基

因检测ꎮ
推荐 ８￣６:甲状腺位置和大小正常的 ＣＨ 患者及家

系成员以及病因不明的甲减患者ꎬ建议进行 ＣＨ 基因

检测(Ｂ / ＋＋０)ꎮ
推荐 ８￣７:甲状腺激素合成障碍的 ＣＨ 患者ꎬ或有

家族史ꎬ或综合征性甲状腺发育异常的 ＣＨ 患者ꎬ建议

进行基因诊断(Ａ / ＋＋０)ꎮ
４. 基因检测的价值及局限性是什么?
基因检测主要目的是明确 ＣＨ 患者的分子病因ꎬ

预测 ＣＨ 患者家庭成员患 ＣＨ 的风险ꎮ 基因突变明确

后启用“个性化”的治疗ꎬ如携带 ＴＰＯ 或 ＴＧ 基因突变

的 ＣＨ 患者ꎬ如果 ＴＳＨ 没有保持在参考范围的较低水

平ꎬ可能会发生甲状腺肿ꎮ 特殊类型的 ＣＨ 需要采用

特殊的治疗策略ꎬ如 ＳＢＰ２ 基因突变导致的甲减ꎬ采用

Ｔ３治疗更有效ꎻ而 ＭＣＴ８ 基因突变ꎬ可能需要甲状腺激

素类似物进行治疗ꎮ 同时基因检测也存在一定的局限

性ꎬ在中国仍有接近 ５０％的 ＣＨ 患者即使进行分子诊

断ꎬ也不能明确病因ꎬ尤其是甲状腺发育异常导致的

ＣＨꎮ
推荐 ８￣８:基因检测的目的是促进 ＣＨ 的诊断、治

疗或预后ꎮ 在进行基因检测之前ꎬ应该与 ＣＨ 患者的

父母或家人讨论基因检测的价值和局限性(Ａ / ＋００)ꎮ
５. 基因检测前需要收集哪些资料?
甲状腺激素合成障碍导致的 ＣＨ 多数致病基因明

确ꎬ患儿的甲状腺位置正常ꎬ大小可以正常ꎬ如果不能

及时替代治疗可能会引起甲状腺肿大[１３]ꎮ 而甲状腺

发育异常导致的 ＣＨꎬ甲状腺往往异位、缺如或发育不

良ꎻ部分甲状腺发育异常导致的 ＣＨꎬ可以伴有其他器

官的异常ꎮ 有些中枢性 ＣＨꎬ除了有甲状腺功能减退

外ꎬ还可能合并其他垂体功能的缺陷ꎮ 甲状腺激素外
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周抵抗ꎬ可能会出现 Ｔ３、Ｔ４增高伴有 ＴＳＨ 升高或正常ꎮ
因此ꎬ在基因检测之前应对 ＣＨ 患者进行详细的症状、
体征和生化描述、甲状腺形态、是否合并其他系统异常

以及激素变化特征ꎬ为分子诊断提供可能的线索ꎮ
推荐 ８￣９:在进行基因检测之前ꎬ要仔细描述 ＣＨ

患者的表型ꎬ包括甲状腺的位置形态、是否合并其他系

统异常以及激素变化特征(Ａ / ＋００)ꎮ
６. 采用哪种方法进行基因检测?
如果条件许可ꎬ可以通过新技术ꎬ例如靶向二代测

序(ＮＧＳ)或者全外显子测序(ＷＥＳ)进行基因检测ꎮ
对目前已知的 ２１ 个 ＣＨ 致病基因的外显子靶向测序ꎬ
发现中国 ＣＨ 患者最常见的致病基因是 ＤＵＯＸ２ꎬ３７％
的患者是由于该基因双等位基因突变导致ꎬ其次是

ＴＧ、ＴＰＯ 和 ＴＳＨＲ 等基因突变引起ꎮ 这些基因突变导

致的 ＣＨ 多是常染色体隐性遗传ꎮ 在中国ꎬ至少有近

５０％的 ＣＨ 患者致病基因是明确的ꎬ而在欧美ꎬ已知致

病基因不到 １０％ꎬ这为中国 ＣＨ 患者进行分子诊断提

供了有利条件[３ꎬ１３ꎬ１５１]ꎮ ＣＨ 合并相关综合征都应该进

行遗传学研究ꎬ不仅是为了遗传咨询ꎬ也为了寻找新的

致病基因ꎮ 由于目前发现的 ＣＨ 致病基因ꎬ其导致疾

病发生的位点分散ꎬ热点突变位点无法覆盖大多数致

病突变位点ꎬ因此ꎬ推荐应用 ＮＧＳ 或 ＷＥＳ 进行 ＣＨ 致

病基因突变的检测ꎬ从而降低检测的漏诊率ꎮ
推荐 ８￣１０:若有条件ꎬ应通过新技术进行基因检

测ꎬ如 ＣＨ 致病基因组合的 ＮＧＳ 或 ＷＥＳ(Ａ / ＋００)ꎮ
７. 哪些胎儿建议进行 ＣＨ 的产前诊断?
建议在以下情况对胎儿进行产前诊断:ＴＲＡｂ 阴

性的母亲在胎儿超声检查中意外发现胎儿甲状腺肿ꎻ
生育有一个因甲状腺激素合成障碍导致的 ＣＨ 患儿的

妊娠妇女(有 ２５％的再发风险)ꎻ生育有(严重)综合征

性 ＣＨ 患儿的母亲ꎮ
推荐 ８￣１１:建议有以下情况的妊娠妇女做 ＣＨ 产

前诊断:
ａ. 在常规的胎儿超声检查中意外发现甲状腺肿患

儿(Ａ / ＋＋＋)ꎻ
ｂ. 家族中有多个 ＣＨ 患者的家系成员(Ａ / ＋＋＋)ꎻ
ｃ. 有已知的与甲状腺发育相关的基因缺陷( Ａ /

＋＋０) ꎮ
８. 胎儿出现巨大的甲状腺肿如何进行干预处理?
需要进行胎儿治疗的情况有:巨大胎儿甲状腺肿

伴随进行性羊水过多症、有早产风险或担心气管阻塞ꎮ
如果考虑对甲状腺功能正常的妊娠妇女进行胎儿治

疗ꎬ研究已经证实了羊膜腔内 ＬＴ４注射的可行性和安

全性ꎮ ＬＴ４以 １０ μｇ / ｋｇ(估计的胎儿体重)的剂量羊膜

腔内注射ꎬ每 １５ ｄ 注射 １ 次ꎮ 这种治疗方法对减少胎

儿肿大的甲状腺体积有效[１５２]ꎬ但是ꎬ不能确保出生时

新生儿甲状腺功能正常ꎮ
推荐 ８￣１２:对于甲状腺功能正常的妊娠妇女ꎬ若

发现胎儿出现巨大的甲状腺肿并伴有羊水过多和

(或)气管阻塞时ꎬ建议进行羊膜腔内 ＬＴ４注射治疗

(Ａ / ＋＋０)ꎮ
９. 围产期(妊娠前、妊娠期和产后)及儿童碘营养

有何建议?
健康成人碘的推荐摄入量是每天 １５０ μｇ(食物含

碘量见附表 ４)ꎮ 因为妊娠期间甲状腺激素合成增加ꎬ
肾脏碘排泄增加以及胎儿碘需求增加ꎬ妊娠妇女的

碘需要量显著增加[１５３] ꎮ ＷＨＯ 推荐妊娠期和哺乳期

妇女碘摄入量为每天 ２５０ μｇ [１５４] ꎮ 我国营养学会推

荐妊娠期碘摄入量为每天 ２３０ μｇꎬ哺乳期为每天 ２４０
μｇ[１５５]ꎮ 妊娠前和妊娠期有充足碘摄入的妇女可以保

证甲状腺内充足的碘储备ꎬ能够满足妊娠期间甲状腺

激素增加的需求[１５６]ꎮ 婴儿所需的碘需要从乳汁中获

得ꎬ因此哺乳期妇女也需要增加碘的摄入量ꎮ 儿童碘

缺乏会导致甲状腺激素合成不足ꎬ对生长发育产生不

良影响ꎬ因此需要适量补碘(见附表 ５)ꎮ
ＷＨＯ 对妊娠妇女碘过量的定义是尿碘浓度

(ＵＩＣ)≥５００ μｇ / Ｌꎮ 美国甲状腺学会(ＡＴＡ)指南推荐

妊娠妇女碘最大摄入量为每天 ５００ μｇ[１２４]ꎮ 我国营养

学会推荐妊娠妇女和哺乳期可耐受最高碘摄入量为每

天 ６００ μｇ[１５７]ꎮ 碘摄入过量会产生 Ｗｏｌｆｆ￣Ｃｈａｉｋｏｆｆ 效

应ꎬ即甲状腺激素合成、释放减少ꎮ 碘过量持续存在ꎬ
正常机体会产生碘脱逸反应ꎬ即甲状腺激素的合成和

释放恢复ꎮ 但是自身免疫性甲状腺炎等甲状腺疾病患

者的碘脱逸功能受损ꎬ在高碘环境下易出现甲减ꎮ 胎

儿甲状腺急性碘阻滞效应的脱逸功能需要在妊娠 ３６
周以后方能发育健全ꎬ所以碘过量容易引起胎儿甲

减[１５８]ꎮ
干扰甲状腺功能的药物ꎬ特别是含碘药物(如胺

碘酮、含碘造影剂等)ꎬ外用含碘消毒剂 ＰＶＰ￣Ｉ 和碘

伏ꎬ可能导致暂时性但严重的甲减[１０]ꎮ 因此ꎬ不建议

在产科和新生儿科使用碘作为皮肤消毒剂ꎬ因为其很

容易通过母亲的皮肤和胎盘到达胎儿甲状腺ꎬ或通过

新生儿的皮肤到达甲状腺ꎬ 导致暂时性 /一过性

ＣＨ[１１￣１２]ꎮ 此外ꎬ应询问母亲是否食用富含碘的食物

(例如海带、紫菜、贻贝等)或者含碘复合维生素ꎬ这也

可能导致暂时性 /一过性 ＣＨ[１５９]ꎮ
推荐 ８￣１３:妊娠、哺乳期妇女每天至少摄入碘 ２５０

μｇ(Ａ / ＋＋＋)ꎮ
推荐 ８￣１４:妊娠期碘过量有导致胎儿甲减的危险

(Ｂ / ＋＋０)ꎮ
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推荐 ８￣１５:在围产期和新生儿期避免使用碘作

为消毒剂ꎬ以减少暂时性 /一过性 ＣＨ 的发生风险

(Ａ / ＋＋０) ꎮ
儿科编撰委员会专家　 罗小平(华中科技大学同济医学院附属同济医

院)、巩纯秀(首都医科大学附属北京儿童医院)、黄永兰(广州市妇女

儿童医疗中心)、张惠文(上海交通大学医学院附属新华医院)、吴薇

(华中科技大学同济医学院附属同济医院)、曹冰燕(首都儿科研究所附

属儿童医院)
内分泌科编撰委员会专家　 单忠艳(中国医科大学附属第一医院)、宋
怀东(上海交通大学医学院附属第九人民医院)、韩兵(上海交通大学医

学院附属第九人民医院)、张海清(山东第一医科大学附属省立医院)、
于晓会(中国医科大学附属第一医院)
指南撰写顾问　 滕卫平(中国医科大学内分泌研究所)、宁光(上海交通

大学医学院附属瑞金医院)
儿科审阅委员会专家　 傅君芬(浙江大学医学院附属儿童医院)、罗飞

宏(复旦大学附属儿科医院)、梁雁(华中科技大学同济医学院附属同济

医院)、朱岷(重庆医科大学附属儿童医院)
内分泌科审阅委员会专家 　 赵家军(山东第一医科大学附属省立医

院)、母义明(中国人民解放军总医院第一医学中心)、王卫庆(上海交

通大学医学院附属瑞金医院)、洪天配(北京大学第三医院)、严励(中
山大学孙逸仙纪念医院)、彭永德(上海交通大学医学院附属第一人民

医院)、张波(中日友好医院)、张俊清(北京大学第一医院)、夏维波(中
国医学科学院北京协和医院)、吕朝晖(中国人民解放军总医院第一医

学中心)、刘铭(天津医科大学总医院)、张力辉(河北医科大学第二医

院)、王桂侠(吉林大学白求恩第一医院)、李艳波(深圳大学附属华南

医院)、曲伸(上海市第十人民医院)、杨涛(南京医科大学第一附属医

院)、刘礼斌(福建医科大学附属协和医院)、秦贵军(郑州大学第一附

属医院)、余学锋(华中科技大学同济医学院附属同济医院)、杨刚毅

(重庆医科大学附属第二医院)、童南伟(四川大学华西医院)、焦凯(西
安高新医院)、汤旭磊(兰州大学第一医院)、李玉秀(中国医学科学院

北京协和医院)、肖建中(清华大学附属北京清华长庚医院)、王广(首
都医科大学附属北京朝阳医院)、周翔海(北京大学人民医院)、谷伟军

(中国人民解放军总医院第一医学中心)、林静娜(天津市人民医院)、
杨静(山西医科大学第一医院)、闫朝丽(内蒙古医科大学附属医院)、
高政南(大连市中心医院)、苏本利(大连医科大学附属第二医院)、李
静(中国医科大学附属第一医院)、乔虹(哈尔滨医科大学附属第二医

院)、刘伟(上海交通大学医学院附属仁济医院)、陆志强(复旦大学附

属中山医院)、冯波(同济大学附属东方医院)、石勇铨(海军军医大学

第二附属医院)、毕宇芳(上海交通大学医学院附属瑞金医院)、刘超

(南京中医药大学附属中西医结合医院)、孙子林(东南大学附属中大医

院)、谷卫(浙江大学医学院附属第二医院)、李成江(浙江大学医学院

附属第一医院)、翁建平(中国科学技术大学附属第一医院)、陈刚(福
建省立医院)、刘建英(南昌大学第一附属医院)、王颜刚(青岛大学附

属医院)、侯新国(山东大学齐鲁医院)、袁慧娟(河南省人民医院)、曾
天舒(华中科技大学同济医学院附属协和医院)、盛志峰(中南大学湘雅

二医院)、李强(深圳大学总医院)、李延兵(中山大学附属第一医院)、
陈宏(南方医科大学珠江医院)、秦映芬(广西医科大学第一附属医

院)、全会标(海南省人民医院)、陈兵(陆军军医大学西南医院)、郑宏

庭(陆军军医大学第二附属医院)、张巧(贵黔国际总医院)、苏恒(云南

省第一人民医院)、吕雪梅(西藏自治区人民医院)、王养维(陕西省人

民医院)、罗玮(青海省人民医院)、刘萍[香港中文大学(深圳)附属第

二医院]、王新玲(新疆维吾尔自治区人民医院)、常向云(石河子大学

第一附属医院)

利益冲突　 所有作者均声明不存在利益冲突

参　 考　 文　 献

[１] Ｓｚｉｎｎａｉ Ｇ. Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｇｅｎｅｔｉｃｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[ Ｊ] . Ｅｎｄｏｃｒ
Ｄｅｖꎬ ２０１４ꎬ２６:６０￣７８. ＤＯＩ: １０.１１５９ / ０００３６３１５６.

[２] Ｄｅｎｔｉｃｅ Ｍꎬ Ｃｏｒｄｅｄｄｕ Ｖꎬ Ｒｏｓｉｃａ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｉｓｓｅｎｓｅ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｉｎ ｔｈｅ
ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｉｏｎ ｆａｃｔｏｒ ＮＫＸ２￣５: ａ ｎｏｖｅｌ ｍｏｌｅｃｕｌａｒ ｅｖｅｎｔ ｉｎ ｔｈｅ ｐａｔｈｏｇｅｎｅｓｉｓ
ｏｆ ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｙｓｇｅｎｅｓｉｓ [ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２００６ꎬ ９１ ( ４):
１４２８￣１４３３. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２００５￣１３５０.

[３] Ｓｕｎ Ｆꎬ Ｚｈａｎｇ ＪＸꎬ Ｙａｎｇ ＣＹꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅ ｇｅｎｅｔｉｃ ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ ｏｆ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ Ｃｈｉｎａ ｂｙ ｃｏｍｐｒｅｈｅｎｓｉｖｅ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｏｆ ２１
ｃａｎｄｉｄａｔｅ ｇｅｎｅｓ[Ｊ] . Ｅｕｒ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２０１８ꎬ１７８(６):６２３￣６３３. ＤＯＩ:
１０.１５３０ / ＥＪＥ￣１７￣１０１７.

[４] Ｚｈａｎｇ ＲＪꎬ Ｙａｎｇ ＧＬꎬ Ｃｈｅｎｇ Ｆꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｉｎ
ｃａｎｄｉｄａｔｅ ｇｅｎｅｓ ｒｅｌａｔｅｄ ｔｏ ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｙｓｇｅｎｅｓｉｓ ｂｙ ｔａｒｇｅｔｅｄ ｎｅｘｔ￣ｇｅｎｅｒａｔｉｏｎ
ｓｅｑｕｅｎｃｉｎｇ ｐａｎｅｌ ｉｎ ｔｈｅ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[ Ｊ] . Ｃｌｉｎ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ(Ｏｘｆ)ꎬ ２０２２ꎬ９６(４):６１７￣６２６. ＤＯＩ: １０.１１１１ / ｃｅｎ.１４５７７.

[５] Ｇｒａｓｂｅｒｇｅｒ Ｈꎬ Ｒｅｆｅｔｏｆｆ Ｓ. Ｇｅｎｅｔｉｃ ｃａｕｓｅｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
ｄｕｅ ｔｏ ｄｙｓｈｏｒｍｏｎｏｇｅｎｅｓｉｓ[ Ｊ] . Ｃｕｒｒ Ｏｐｉｎ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２０１１ꎬ２３(４):４２１￣
４２８. ＤＯＩ: １０.１０９７ / ＭＯＰ.０ｂ０１３ｅ３２８３４７２６ａ４.

[６] Ｂａｒｔａｌｅｎａ Ｌꎬ Ｂｏｇａｚｚｉ Ｆꎬ Ｂｒａｖｅｒｍａｎ ＬＥꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｆｆｅｃｔｓ ｏｆ ａｍｉｏｄａｒｏｎｅ
ａｄｍｉｎｉｓｔｒａｔｉｏｎ ｄｕｒｉｎｇ ｐｒｅｇｎａｎｃｙ ｏｎ ｎｅｏｎａｔａｌ ｔｈｙｒｏｉｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎ ａｎｄ
ｓｕｂｓｅｑｕｅｎｔ ｎｅｕｒｏｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ[Ｊ] . Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｉｎｖｅｓｔꎬ ２００１ꎬ２４(２):
１１６￣１３０. ＤＯＩ: １０.１００７ / ＢＦ０３３４３８２５.

[７] Ｄｅｌａｎｇｅ Ｆꎬ Ｂüｒｇｉ Ｈꎬ Ｃｈｅｎ ＺＰꎬ ｅｔ ａｌ. Ｗｏｒｌｄ ｓｔａｔｕｓ ｏｆ ｍｏｎｉｔｏｒｉｎｇ ｉｏｄｉｎｅ
ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｃｏｎｔｒｏｌ ｐｒｏｇｒａｍｓ [ Ｊ] . Ｔｈｙｒｏｉｄꎬ ２００２ꎬ １２ ( １０):
９１５￣９２４. ＤＯＩ: １０.１０８９ / １０５０７２５０２７６１０１６５５７.

[８] Ａｉｔｋｅｎ Ｊꎬ Ｗｉｌｌｉａｍｓ ＦＬ. Ａ ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｒｅｖｉｅｗ ｏｆ ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｙｓｆｕｎｃｔｉｏｎ ｉｎ
ｐｒｅｔｅｒｍ ｎｅｏｎａｔｅｓ ｅｘｐｏｓｅｄ ｔｏ ｔｏｐｉｃａｌ ｉｏｄｉｎｅ [ Ｊ] . Ａｒｃｈ Ｄｉｓ Ｃｈｉｌｄ Ｆｅｔａｌ
Ｎｅｏｎａｔａｌ Ｅｄꎬ ２０１４ꎬ ９９ ( １): Ｆ２１￣Ｆ２８. ＤＯＩ: １０. １１３６ / ａｒｃｈｄｉｓｃｈｉｌｄ￣
２０１３￣３０３７９９.

[９] 蒋优君ꎬ 梁黎. 妊娠期甲状腺疾病对新生儿的影响[ Ｊ] . 中国实用

儿科杂志ꎬ ２０１１ꎬ２６(９):６５６￣６５９.
[１０] Ｖａｌｉｚａｄｅｈ Ｍꎬ Ｍｏｅｚｚｉ Ｆꎬ Ｋｈａｖａｓｓｉ Ｚꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｎｆｌｕｅｎｃｅ ｏｆ ｔｏｐｉｃａｌ ｉｏｄｉｎｅ￣

ｃｏｎｔａｉｎｉｎｇ ａｎｔｉｓｅｐｔｉｃｓ ｕｓｅｄ ｄｕｒｉｎｇ ｄｅｌｉｖｅｒｙ ｏｎ ｒｅｃａｌｌ ｒａｔｅ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｐｒｏｇｒａｍ [ Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ
２０１７ꎬ３０(９):９７３￣９７８. ＤＯＩ: １０.１５１５ / ｊｐｅｍ￣２０１６￣０１６４.

[１１] Ｃｈａｎｏｉｎｅ ＪＰꎬ Ｂｏｕｌｖａｉｎ Ｍꎬ Ｂｏｕｒｄｏｕｘ Ｐꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｎｃｒｅａｓｅｄ ｒｅｃａｌｌ ｒａｔｅ ａｔ
ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｆｏｒ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ ｂｒｅａｓｔ ｆｅｄ ｉｎｆａｎｔｓ ｂｏｒｎ ｔｏ
ｉｏｄｉｎｅ ｏｖｅｒｌｏａｄｅｄ ｍｏｔｈｅｒｓ[Ｊ] . Ａｒｃｈ Ｄｉｓ Ｃｈｉｌｄꎬ １９８８ꎬ６３(１０):１２０７￣
１２１０. ＤＯＩ: １０.１１３６ / ａｄｃ.６３.１０.１２０７.

[１２] Ｔｈａｋｅｒ ＶＶꎬ Ｇａｌｌｅｒ ＭＦꎬ Ｍａｒｓｈａｌｌ ＡＣꎬ ｅｔ ａｌ. Ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ ｉｎｆａｎｔｓ
ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｅａｒｔ ｄｉｓｅａｓｅ ｅｘｐｏｓｅｄ ｔｏ ｅｘｃｅｓｓ ｉｏｄｉｎｅ [ Ｊ] . Ｊ Ｅｎｄｏｃｒ
Ｓｏｃꎬ ２０１７ꎬ１(８):１０６７￣１０７８. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｓ.２０１７￣００１７４.

[１３] Ｚｈａｎｇ ＲＪꎬ Ｓｕｎ Ｆꎬ Ｃｈｅｎ Ｆꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅ ＴＰＯ ｍｕｔａｔｉｏｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ａｎｄ
ｇｅｎｏｔｙｐｅ￣ｐｈｅｎｏｔｙｐｅ ａｎａｌｙｓｉｓ ｉｎ ２３０ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[ Ｊ] . Ｍｏｌ Ｃｅｌｌ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２０２０ꎬ５０６:１１０７６１. ＤＯＩ:
１０.１０１６ / ｊ.ｍｃｅ.２０２０.１１０７６１.

[１４] 中华医学会儿科学分会内分泌遗传代谢学组ꎬ 中华预防医学会

儿童保健分会新生儿疾病筛查学组. 先天性甲状腺功能减低症诊

疗共识[Ｊ] . 中华儿科杂志ꎬ ２０１１ꎬ４９(６):４２１￣４２４. ＤＯＩ: １０.３７６０ /
ｃｍａ.ｊ.ｉｓｓｎ.０５７８￣１３１０.２０１１.０６.００６.

[１５] Ｇｅｅｌｈｏｅｄ ＥＡꎬ Ｌｅｗｉｓ Ｂꎬ Ｈｏｕｎｓｏｍｅ Ｄꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｃｏｎｏｍｉｃ ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ｏｆ
ｎｅｏｎａｔａｌ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｆｏｒ ｐｈｅｎｙｌｋｅｔｏｎｕｒｉａ ａｎｄ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
[Ｊ] . Ｊ Ｐａｅｄｉａｔｒ Ｃｈｉｌｄ Ｈｅａｌｔｈꎬ ２００５ꎬ４１(１１):５７５￣５７９. ＤＯＩ: １０.１１１１ /
ｊ.１４４０￣１７５４.２００５.００７２５.ｘ.

[１６] 郑芹ꎬ 王艳娟ꎬ 卢云ꎬ 等. ２０００—２００９ 年连云港市新生儿先天性

甲状腺功能低下症筛查分析[Ｊ] . 中国校医ꎬ ２０１２ꎬ２６(１):４７￣４９.

􀅰２８２􀅰 中华内分泌代谢杂志 ２０２５ 年 ４ 月第 ４１ 卷第 ４ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ Ａｐｒｉｌ ２０２５ꎬ Ｖｏｌ. ４１ꎬ Ｎｏ. ４



fmx_T3RoZXJNaXJyb3Jz

[１７] 刘燕. ７１ 万例新生儿先天性甲状腺功能减退症筛查结果回顾分

析[ Ｊ] . 中国医疗前沿ꎬ ２０１３ꎬ ( １２):１１６￣１１７. ＤＯＩ: １０. ３９６９ / ｊ.
ｉｓｓｎ.１６７３￣５５５２.２０１３.１２.００８６.

[１８] 罗炼ꎬ 吴文华. ２０１２—２０１７ 年清远市先天性甲状腺功能减退症的

影响因素分析 [ Ｊ] . 中国实用医药ꎬ ２０１９ꎬ１４ ( ４):７６￣７７. ＤＯＩ:
１０.１４１６３ / ｊ.ｃｎｋｉ.１１￣５５４７ / ｒ.２０１９.０４.０４２.

[１９] 刘双ꎬ汤欣欣ꎬ刘华君ꎬ等. 苏北地区新生儿先天性甲状腺功能减

低症筛查情况分析 [ Ｊ] . 中国妇幼保健ꎬ ２０１９ꎬ３４ ( １４):３３１４￣
３３１７. ＤＯＩ: １０.７６２０ / ｚｇｆｙｂｊ.ｊ.ｉｓｓｎ.１００１￣４４１１.２０１９.１４.５３.

[２０] Ｆｉｓｈｅｒ ＤＡꎬ Ｏｄｅｌｌ ＷＤ. Ａｃｕｔｅ ｒｅｌｅａｓｅ ｏｆ ｔｈｙｒｏｔｒｏｐｉｎ ｉｎ ｔｈｅ ｎｅｗｂｏｒｎ[Ｊ] . Ｊ
Ｃｌｉｎ Ｉｎｖｅｓｔꎬ １９６９ꎬ４８(９):１６７０￣１６７７. ＤＯＩ: １０.１１７２ / ＪＣＩ１０６１３２.

[２１] 中华预防医学会出生缺陷预防与控制专业委员会新生儿遗传代

谢病筛查学组. 新生儿遗传代谢病筛查组织管理及血片采集技术

规范专家共识[Ｊ] . 中华新生儿科杂志(中英文)ꎬ ２０２３ꎬ３８(６):
３２１￣３２６. ＤＯＩ: １０.３７６０ / ｃｍａ.ｊ.ｉｓｓｎ.２０９６￣２９３２.２０２３.０６.００１.

[２２] Ｍｅｎｇｒｅｌｉ Ｃꎬ Ｋａｎａｋａ￣Ｇａｎｔｅｎｂｅｉｎ Ｃꎬ Ｇｉｒｇｉｎｏｕｄｉｓ Ｐꎬ ｅｔ ａｌ. Ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｆｏｒ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ｔｈｅ ｓｉｇｎｉｆｉｃａｎｃｅ ｏｆ ｔｈｒｅｓｈｏｌｄ ｌｉｍｉｔ ｉｎ ｆａｌｓｅ￣
ｎｅｇａｔｉｖｅ ｒｅｓｕｌｔｓ[ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１０ꎬ９５ ( ９):４２８３￣
４２９０. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２０１０￣００５７.

[２３] Ｋｎｏｗｌｅｓ ＲＬꎬ Ｏｅｒｔｏｎ Ｊꎬ Ｃｈｅｅｔｈａｍ Ｔꎬ ｅｔ ａｌ. Ｎｅｗｂｏｒｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｆｏｒ
ｐｒｉｍａｒｙ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ｅｓｔｉｍａｔｉｎｇ ｔｅｓｔ ｐｅｒｆｏｒｍａｎｃｅ ａｔ ｄｉｆｆｅｒｅｎｔ
ＴＳＨ ｔｈｒｅｓｈｏｌｄｓ[ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１８ꎬ１０３(１０):３７２０￣
３７２８. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２０１８￣００６５８.

[２４] Ｍａｇｇｉｏ ＭＣꎬ Ｒａｇｕｓａ ＳＳꎬ Ａｒｏｎｉｃａ ＴＳꎬ ｅｔ ａｌ. Ｎｅｏｎａｔａｌ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｆｏｒ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ ａｎ Ｉｔａｌｉａｎ Ｃｅｎｔｒｅ: ａ ５￣ｙｅａｒｓ ｒｅａｌ￣ｌｉｆｅ
ｒｅｔｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅ ｓｔｕｄｙ[ Ｊ] . Ｉｔａｌ Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２０２１ꎬ４７( １):１０８. ＤＯＩ: １０.
１１８６ / ｓ１３０５２￣０２１￣０１０５３￣０.

[２５] Ｌａｎｇｈａｍ Ｓꎬ Ｈｉｎｄｍａｒｓｈ Ｐꎬ Ｋｒｙｗａｗｙｃｈ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｆｏｒ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ｃｏｍｐａｒｉｓｏｎ ｏｆ ｂｏｒｄｅｒｌｉｎｅ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｃｕｔ￣ｏｆｆ ｐｏｉｎｔｓ ａｎｄ
ｔｈｅ ｅｆｆｅｃｔ ｏｎ ｔｈｅ ｎｕｍｂｅｒ ｏｆ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｔｒｅａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｌｅｖｏｔｈｙｒｏｘｉｎｅ[ Ｊ] . Ｅｕｒ
Ｔｈｙｒｏｉｄ Ｊꎬ ２０１３ꎬ２(３):１８０￣１８６. ＤＯＩ: １０.１１５９ / ０００３５００３９.

[２６] Ｃｏｒｂｅｔｔａ Ｃꎬ Ｗｅｂｅｒ Ｇꎬ Ｃｏｒｔｉｎｏｖｉｓ Ｆꎬ ｅｔ ａｌ. Ａ ７￣ｙｅａｒ ｅｘｐｅｒｉｅｎｃｅ ｗｉｔｈ ｌｏｗ
ｂｌｏｏｄ ＴＳＨ ｃｕｔｏｆｆ ｌｅｖｅｌｓ ｆｏｒ ｎｅｏｎａｔａｌ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｒｅｖｅａｌｓ ａｎ ｕｎｓｕｓｐｅｃｔｅｄ
ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ( ＣＨ) [ Ｊ] . Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ
(Ｏｘｆ)ꎬ ２００９ꎬ７１ ( ５):７３９￣７４５. ＤＯＩ: １０. １１１１ / ｊ. １３６５￣２２６５. ２００９.
０３５６８.ｘ.

[２７] 顾学范ꎬ 王治国. 中国 ５８０ 万新生儿苯丙酮尿症和先天性甲状腺

功能减低症的筛查[ Ｊ] . 中华预防医学杂志ꎬ ２００４ꎬ３８( ２):９９￣
１０２. ＤＯＩ: １０.３７６０ / ｊ:ｉｓｓｎ:０２５３￣９６２４.２００４.０２.００９.

[２８] 李旺ꎬ林彩娟ꎬ俸诗瀚ꎬ等. 广西地区新生儿先天性甲状腺功能减

低症筛查切值建立与探讨[ Ｊ] . 中国优生与遗传杂志ꎬ ２０１４ꎬ２２
(１０):８８￣９０.

[２９] Ｔａｎ ＭＹꎬ Ｊｉａｎｇ Ｘꎬ Ｍｅｉ ＨＦꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｎｃｉｄｅｎｃｅ ｔｅｎｄｅｎｃｙꎬ ｅｔｉｏｌｏｇｉｃａｌ
ｃｌａｓｓｉｆｉｃａｔｉｏｎ ａｎｄ ｏｕｔｃｏｍｅ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ Ｇｕａｎｇｚｈｏｕꎬ
Ｃｈｉｎａ: ａｎ １１￣ｙｅａｒ ｒｅｔｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅ ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ￣ｂａｓｅｄ ｓｔｕｄｙ[ Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０２２ꎬ３５ ( ９): １１４１￣１１４６. ＤＯＩ: １０. １５１５ / ｊｐｅｍ￣
２０２２￣０１０７.

[３０] Ｒｏｓｅ ＳＲꎬＷａｓｓｎｅｒ ＡＪꎬ Ｗｉｎｔｅｒｇｅｒｓｔ ＫＡꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ:
ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ａｎｄ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ[Ｊ]. Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓꎬ ２０２３ꎬ１５１(１):ｅ２０２２０６０４１９
[ｐｉｉ]. ＤＯＩ: １０.１５４２ / ｐｅｄｓ.２０２２￣０６０４１９.

[３１] Ｔｉｌｌｏｔｓｏｎ ＳＬꎬ Ｆｕｇｇｌｅ ＰＷꎬ Ｓｍｉｔｈ Ｉꎬ ｅｔ ａｌ. Ｒｅｌａｔｉｏｎ ｂｅｔｗｅｅｎ ｂｉｏｃｈｅｍｉｃａｌ
ｓｅｖｅｒｉｔｙ ａｎｄ ｉｎｔｅｌｌｉｇｅｎｃｅ ｉｎ ｅａｒｌｙ ｔｒｅａｔｅｄ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ａ
ｔｈｒｅｓｈｏｌｄ ｅｆｆｅｃｔ [ Ｊ] . ＢＭＪꎬ １９９４ꎬ ３０９ ( ６９５２): ４４０￣４４５. ＤＯＩ: １０.
１１３６ / ｂｍｊ.３０９.６９５２.４４０.

[３２] Ｍｕｔｌｕ Ｍꎬ Ｋａｒａｇüｚｅｌ Ｇꎬ Ａｌıｙａｚｉｃｉｏｇ̌ｌｕ Ｙꎬ ｅｔ ａｌ. Ｒｅｆｅｒｅｎｃｅ ｉｎｔｅｒｖａｌｓ ｆｏｒ
ｔｈｙｒｏｔｒｏｐｉｎ ａｎｄ ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅｓ ａｎｄ ｕｌｔｒａｓｏｎｏｇｒａｐｈｉｃ ｔｈｙｒｏｉｄ ｖｏｌｕｍｅ
ｄｕｒｉｎｇ ｔｈｅ ｎｅｏｎａｔａｌ ｐｅｒｉｏｄ[Ｊ] . Ｊ Ｍａｔｅｒｎ Ｆｅｔａｌ Ｎｅｏｎａｔａｌ Ｍｅｄꎬ ２０１２ꎬ２５
(２):１２０￣１２４. ＤＯＩ: １０.３１０９ / １４７６７０５８.２０１１.５６１８９４.

[３３] Ｓｕｐａｋｕｌ Ｎꎬ Ｄｅｌａｎｅｙ ＬＲꎬ Ｓｉｄｄｉｑｕｉ ＡＲꎬ ｅｔ ａｌ. Ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｆｏｒ ｐｒｉｍａｒｙ

ｉｍａｇｉｎｇ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ] . ＡＪＲ Ａｍ Ｊ Ｒｏｅｎｔｇｅｎｏｌꎬ ２０１２ꎬ
１９９(３):Ｗ３６０￣Ｗ３６６. ＤＯＩ: １０.２２１４ / ＡＪＲ.１１.７９０５.

[３４] Ｃｈａｎｏｉｎｅ ＪＰꎬ Ｔｏｐｐｅｔ Ｖꎬ Ｌａｇａｓｓｅ Ｒꎬ ｅｔ ａｌ. Ｄｅｔｅｒｍｉｎａｔｉｏｎ ｏｆ ｔｈｙｒｏｉｄ
ｖｏｌｕｍｅ ｂｙ ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｆｒｏｍ ｔｈｅ ｎｅｏｎａｔａｌ ｐｅｒｉｏｄ ｔｏ ｌａｔｅ ａｄｏｌｅｓｃｅｎｃｅ[Ｊ]. Ｅｕｒ Ｊ
Ｐｅｄｉａｔｒꎬ １９９１ꎬ１５０(６):３９５￣３９９. ＤＯＩ: １０.１００７ / ＢＦ０２０９３７１６.

[３５] Ｐｅｒｒｙ ＲＪꎬ Ｈｏｌｌｍａｎ ＡＳꎬ Ｗｏｏｄ ＡＭꎬ ｅｔ ａｌ. Ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｏｆ ｔｈｅ ｔｈｙｒｏｉｄ
ｇｌａｎｄ ｉｎ ｔｈｅ ｎｅｗｂｏｒｎ: ｎｏｒｍａｔｉｖｅ ｄａｔａ [ Ｊ ] . Ａｒｃｈ Ｄｉｓ Ｃｈｉｌｄ Ｆｅｔａｌ
Ｎｅｏｎａｔａｌ Ｅｄꎬ ２００２ꎬ８７(３):Ｆ２０９￣Ｆ２１１. ＤＯＩ: １０.１１３６ / ｆｎ.８７.３.ｆ２０９.

[３６] Ｆｒｅｉｒｅ Ｒꎬ Ｍｏｎｔｅ Ｏꎬ Ｔｏｍｉｍｏｒｉ ＥＫꎬ ｅｔ ａｌ. Ｓｏｎｏｇｒａｐｈｉｃ ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ｏｆ ｔｈｅ
ｔｈｙｒｏｉｄ ｓｉｚｅ ｉｎ ｎｅｏｎａｔｅｓ [ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄꎬ ２０１５ꎬ４３ ( ４):２２４￣
２２９. ＤＯＩ: １０.１００２ / ｊｃｕ.２２２４４.

[３７] Ｇｒａｂｅｒ Ｅꎬ Ｒｅｇｅｌｍａｎｎ ＭＯꎬ Ａｎｎｕｎｚｉａｔｏ Ｒꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅ ｒｏｌｅ ｏｆ １２３ Ｉ ｉｍａｇｉｎｇ
ｉｎ ｔｈｅ ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ｏｆ ｉｎｆａｎｔｓ ｗｉｔｈ ｍｉｌｄ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ [ Ｊ] .
Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ ２０１５ꎬ８３(２):９４￣１０１. ＤＯＩ: １０.１１５９ / ０００３６７９９２.

[３８] Ｇｏｌｄｉｓ Ｍꎬ Ｗａｌｄｍａｎ Ｌꎬ Ｍａｒｇｉｎｅａｎ Ｏꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｙｒｏｉｄ ｉｍａｇｉｎｇ ｉｎ ｉｎｆａｎｔｓ
[Ｊ] . Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂ Ｃｌｉｎ Ｎｏｒｔｈ Ａｍꎬ ２０１６ꎬ４５(２):２５５￣２６６. ＤＯＩ:
１０.１０１６ / ｊ.ｅｃｌ.２０１６.０２.００５.

[３９] Ｃｌｅｒｃ Ｊ. Ｉｍａｇｉｎｇ ｔｈｅ ｔｈｙｒｏｉｄ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ [ Ｊ] . Ｂｅｓｔ Ｐｒａｃｔ Ｒｅｓ Ｃｌｉｎ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１４ꎬ ２８ ( ２): ２０３￣２２０. ＤＯＩ: １０. １０１６ / ｊ. ｂｅｅｍ.
２０１３.０４.０１１.

[４０] Ｋｅｌｌｅｒ￣Ｐｅｔｒｏｔ Ｉꎬ Ｌｅｇｅｒ Ｊꎬ Ｓｅｒｇｅｎｔ￣Ａｌａｏｕｉ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒ￣
ｏｉｄｉｓｍ: ｒｏｌｅ ｏｆ ｎｕｃｌｅａｒ ｍｅｄｉｃｉｎｅ[Ｊ] . Ｓｅｍｉｎ Ｎｕｃｌ Ｍｅｄꎬ ２０１７ꎬ４７(２):
１３５￣１４２. ＤＯＩ: １０.１０５３ / ｊ.ｓｅｍｎｕｃｌｍｅｄ.２０１６.１０.００５.

[４１] Ｃｌｅｒｃ Ｊꎬ Ｍｏｎｐｅｙｓｓｅｎ Ｈꎬ Ｃｈｅｖａｌｉｅｒ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｓｃｉｎｔｉｇｒａｐｈｉｃ ｉｍａｇｉｎｇ ｏｆ
ｐａｅｄｉａｔｒｉｃ ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｙｓｆｕｎｃｔｉｏｎ [ Ｊ] . Ｈｏｒｍ Ｒｅｓꎬ ２００８ꎬ ７０ ( １): １￣１３.
ＤＯＩ: １０.１１５９ / ０００１２９６７２.

[４２] Ｓｚｉｎｎａｉ Ｇꎬ Ｋｏｓｕｇｉ Ｓꎬ Ｄｅｒｒｉｅｎ Ｃꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｘｔｅｎｄｉｎｇ ｔｈｅ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｈｅｔｅｒｏ￣
ｇｅｎｅｉｔｙ ｏｆ ｉｏｄｉｄｅ ｔｒａｎｓｐｏｒｔ ｄｅｆｅｃｔ( ＩＴＤ): ａ ｎｏｖｅｌ ｍｕｔａｔｉｏｎ Ｒ１２４Ｈ ｏｆ
ｔｈｅ ｓｏｄｉｕｍ / ｉｏｄｉｄｅ ｓｙｍｐｏｒｔｅｒ ｇｅｎｅ ａｎｄ ｒｅｖｉｅｗ ｏｆ ｇｅｎｏｔｙｐｅ￣ｐｈｅｎｏｔｙｐｅ
ｃｏｒｒｅｌａｔｉｏｎｓ ｉｎ ＩＴＤ[Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２００６ꎬ９１(４):１１９９￣
１２０４. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２００５￣１８３２.

[４３] Ｌéｇｅｒ Ｊꎬ Ｏｌｉｖｉｅｒｉ Ａꎬ Ｄｏｎａｌｄｓｏｎ Ｍꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｕｒｏｐｅａｎ Ｓｏｃｉｅｔｙ ｆｏｒ Ｐａｅｄｉａｔｒｉｃ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌｏｇｙ ｃｏｎｓｅｎｓｕｓ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓ ｏｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇꎬ ｄｉａｇｎｏｓｉｓꎬ ａｎｄ ｍａｎａ￣
ｇｅｍｅｎｔ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ [ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ
２０１４ꎬ９９(２):３６３￣３８４. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２０１３￣１８９１.

[４４] Ｄｅ Ｓｉｌｖａ Ａꎬ Ｊｏｎｇ Ｉꎬ ＭｃＬｅａｎ Ｇꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅ ｒｏｌｅ ｏｆ ｓｃｉｎｔｉｇｒａｐｈｙ ａｎｄ
ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｉｎ ｔｈｅ ｉｍａｇｉｎｇ ｏｆ ｎｅｏｎａｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ５￣ｙｅａｒ ｒｅｔｒｏｓ￣
ｐｅｃｔｉｖｅ ｒｅｖｉｅｗ ｏｆ ｓｉｎｇｌｅ￣ｃｅｎｔｒｅ ｅｘｐｅｒｉｅｎｃｅ[ Ｊ] . Ｊ Ｍｅｄ Ｉｍａｇｉｎｇ Ｒａｄｉａｔ
Ｏｎｃｏｌꎬ ２０１４ꎬ５８(４):４２２￣４３０. ＤＯＩ: １０.１１１１ / １７５４￣９４８５.１２１６６.

[４５] Ｓａｌｍ Ｎꎬ Ｙｅｔｔｅｒ Ｅꎬ Ｔｌｕｃｚｅｋ Ａ. Ｉｎｆｏｒｍｉｎｇ ｐａｒｅｎｔｓ ａｂｏｕｔ ｐｏｓｉｔｉｖｅ ｎｅｗｂｏｒｎ
ｓｃｒｅｅｎ ｒｅｓｕｌｔｓ: ｐａｒｅｎｔｓ′ ｒｅｃｏｍｍｅｎｄａｔｉｏｎｓ [ Ｊ] . Ｊ Ｃｈｉｌｄ Ｈｅａｌｔｈ Ｃａｒｅꎬ
２０１２ꎬ１６(４):３６７￣３８１. ＤＯＩ: １０.１１７７ / １３６７４９３５１２４４３９０６.

[４６] Ｃａｓｓｉｏ Ａꎬ Ｃｏｒｂｅｔｔａ Ｃꎬ Ａｎｔｏｎｏｚｚｉ Ｉꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅ Ｉｔａｌｉａｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｐｒｏｇｒａｍ
ｆｏｒ ｐｒｉｍａｒｙ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ａｃｔｉｏｎｓ ｔｏ ｉｍｐｒｏｖｅ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇꎬ
ｄｉａｇｎｏｓｉｓꎬ ｆｏｌｌｏｗ￣ｕｐꎬ ａｎｄ ｓｕｒｖｅｉｌｌａｎｃｅ[Ｊ] . Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｉｎｖｅｓｔꎬ ２０１３ꎬ
３６(３):１９５￣２０３. ＤＯＩ: １０.３２７５ / ８８４９.

[４７] Ｈｅｔｔｉａｒａｃｈｃｈｉ Ｍꎬ Ａｍａｒａｓｅｎａ Ｓ. Ｉｎｄｉｃａｔｏｒｓ ｏｆ ｎｅｗｂｏｒｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｆｏｒ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ Ｓｒｉ Ｌａｎｋａ: ｐｒｏｇｒａｍ ｃｈａｌｌｅｎｇｅｓ ａｎｄ ｗａｙ
ｆｏｒｗａｒｄ[Ｊ] . ＢＭＣ Ｈｅａｌｔｈ Ｓｅｒｖ Ｒｅｓꎬ ２０１４ꎬ１４:３８５. ＤＯＩ: １０. １１８６ /
１４７２￣６９６３￣１４￣３８５.

[４８] Ｂａｍｆｏｒｔｈ ＪＳꎬ Ｈｕｇｈｅｓ ＩＡꎬ Ｌａｚａｒｕｓ ＪＨꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍꎬ
ｓｐｉｋｙ ｈａｉｒꎬ ａｎｄ ｃｌｅｆｔ ｐａｌａｔｅ[Ｊ]. Ｊ Ｍｅｄ Ｇｅｎｅｔꎬ １９８９ꎬ２６(１):４９￣５１. ＤＯＩ:
１０.１１３６ / ｊｍｇ.２６.１.４９.

[４９] Ｄｅｖｒｉｅｎｄｔ Ｋꎬ Ｖａｎｈｏｌｅ Ｃꎬ Ｍａｔｔｈｉｊｓ Ｇꎬ ｅｔ ａｌ. Ｄｅｌｅｔｉｏｎ ｏｆ ｔｈｙｒｏｉｄ
ｔｒａｎｓｃｒｉｐｔｉｏｎ ｆａｃｔｏｒ￣１ ｇｅｎｅ ｉｎ ａｎ ｉｎｆａｎｔ ｗｉｔｈ ｎｅｏｎａｔａｌ ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｙｓｆｕｎｃｔｉｏｎ
ａｎｄ ｒｅｓｐｉｒａｔｏｒｙ ｆａｉｌｕｒｅ [ Ｊ] . Ｎ Ｅｎｇｌ Ｊ Ｍｅｄꎬ １９９８ꎬ ３３８ ( １８): １３１７￣
１３１８. ＤＯＩ: １０.１０５６ / ＮＥＪＭ１９９８０４３０３３８１８１７.

[５０] Ｋｒｕｄｅ Ｈꎬ Ｓｃｈüｔｚ Ｂꎬ Ｂｉｅｂｅｒｍａｎｎ Ｈꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｈｏｒｅｏａｔｈｅｔｏｓｉｓꎬ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏ￣
ｉｄｉｓｍꎬ ａｎｄ ｐｕｌｍｏｎａｒｙ ａｌｔｅｒａｔｉｏｎｓ ｄｕｅ ｔｏ ｈｕｍａｎ ＮＫＸ２￣１ ｈａｐｌｏｉｎｓｕｆｆｉｃｉｅｎｃｙ

􀅰３８２􀅰中华内分泌代谢杂志 ２０２５ 年 ４ 月第 ４１ 卷第 ４ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ Ａｐｒｉｌ ２０２５ꎬ Ｖｏｌ. ４１ꎬ Ｎｏ. ４
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[Ｊ]. Ｊ Ｃｌｉｎ Ｉｎｖｅｓｔꎬ ２００２ꎬ１０９(４):４７５￣４８０. ＤＯＩ: １０.１１７２ / ＪＣＩ１４３４１.
[５１] ｄｅ Ｆｉｌｉｐｐｉｓ Ｔꎬ Ｍａｒｅｌｌｉ Ｆꎬ Ｎｅｂｂｉａ Ｇꎬ ｅｔ ａｌ. ＪＡＧ１ ｌｏｓｓ￣ｏｆ￣ｆｕｎｃｔｉｏｎ

ｖａｒｉａｔｉｏｎｓ ａｓ ａ ｎｏｖｅｌ ｐｒｅｄｉｓｐｏｓｉｎｇ ｅｖｅｎｔ ｉｎ ｔｈｅ ｐａｔｈｏｇｅｎｅｓｉｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｅｆｅｃｔｓ[ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１６ꎬ １０１ ( ３): ８６１￣
８７０. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２０１５￣３４０３.

[５２] Ｌｅｖｙ￣Ｓｈｒａｇａ Ｙꎬ Ｇｏｔｈｅｌｆ Ｄꎬ Ｐｉｎｃｈｅｖｓｋｉ￣Ｋａｄｉｒ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｎｄｏｃｒｉｎｅ
ｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ Ｗｉｌｌｉａｍｓ￣Ｂｅｕｒｅｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ [ Ｊ] . Ａｃｔａ
Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ ２０１８ꎬ１０７(４):６７８￣６８４. ＤＯＩ: １０.１１１１ / ａｐａ.１４１９８.

[５３] Ｓｈｕｇａｒ ＡＬꎬ Ｓｈａｐｉｒｏ ＪＭꎬ Ｃｙｔｒｙｎｂａｕｍ Ｃꎬ ｅｔ ａｌ. Ａｎ ｉｎｃｒｅａｓｅｄ ｐｒｅｖａｌｅｎｃｅ
ｏｆ ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｉｓｅａｓｅ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ２２ｑ１１.２ ｄｅｌｅｔｉｏｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ[Ｊ] . Ａｍ Ｊ
Ｍｅｄ Ｇｅｎｅｔ Ａꎬ ２０１５ꎬ１６７(７):１５６０￣１５６４. ＤＯＩ: １０.１００２ / ａｊｍｇ.ａ.３７０６４.

[５４] Ｗéｍｅａｕ ＪＬꎬ Ｋｏｐｐ Ｐ. Ｐｅｎｄｒｅｄ ｓｙｎｄｒｏｍｅ [ Ｊ] . Ｂｅｓｔ Ｐｒａｃｔ Ｒｅｓ Ｃｌｉｎ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１７ꎬ ３１ ( ２): ２１３￣２２４. ＤＯＩ: １０. １０１６ / ｊ. ｂｅｅｍ.
２０１７.０４.０１１.

[５５] Ｋｕｍａｒ Ｊꎬ Ｇｏｒｄｉｌｌｏ Ｒꎬ Ｋａｓｋｅｌ ＦＪꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｎｃｒｅａｓｅｄ ｐｒｅｖａｌｅｎｃｅ ｏｆ ｒｅｎａｌ
ａｎｄ ｕｒｉｎａｒｙ ｔｒａｃｔ ａｎｏｍａｌｉｅｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
[Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２００９ꎬ １５４ ( ２): ２６３￣２６６. ＤＯＩ: １０. １０１６ / ｊ. ｊｐｅｄｓ.
２００８.０８.０２３.

[５６] Ｄｉｍｉｔｒｏｐｏｕｌｏｓ Ａꎬ Ｍｏｌｉｎａｒｉ Ｌꎬ Ｅｔｔｅｒ Ｋꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ｌｏｎｇ￣ｔｅｒｍ ｉｎｔｅｌｌｅｃｔｕａｌ ｏｕｔｃｏｍｅ ａｆｔｅｒ ｅａｒｌｙ ｈｉｇｈ￣ｄｏｓｅ
ｔｒｅａｔｍｅｎｔ[Ｊ] . Ｐｅｄｉａｔｒ Ｒｅｓꎬ ２００９ꎬ６５(２):２４２￣２４８. ＤＯＩ: １０. １２０３ /
ＰＤＲ.０ｂ０１３ｅ３１８１８ｄ２０３０.

[５７] Ｂｏｉｌｅａｕ Ｐꎬ Ｂａｉｎ Ｐꎬ Ｒｉｖｅｓ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅａｒｌｉｅｒ ｏｎｓｅｔ ｏｆ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｒ
ｉｎｃｒｅｍｅｎｔ ｉｎ ＬＴ４ ｄｏｓｅ ｉｎ ｓｃｒｅｅｎｅｄ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ｗｈｉｃｈ ａｓ
ｔｈｅ ｍｏｒｅ ｉｍｐｏｒｔａｎｔ ｆａｃｔｏｒ ｆｏｒ ＩＱ ａｔ ７ ｙｅａｒｓ? [ Ｊ] . Ｈｏｒｍ Ｒｅｓꎬ ２００４ꎬ６１
(５):２２８￣２３３. ＤＯＩ: １０.１１５９ / ００００７６５９７.

[５８] Ｌｅｕｎｇ Ａꎬ Ｌｅｕｎｇ Ａ. Ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ａｎｄ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ ｔｈｅ ｃｈｉｌｄ ｗｉｔｈ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ] . Ｗｏｒｌｄ Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２０１９ꎬ１５ ( ２):１２４￣１３４. ＤＯＩ:
１０.１００７ / ｓ１２５１９￣０１９￣００２３０￣ｗ.

[５９] Ｗａｓｓｎｅｒ ＡＪ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[ Ｊ] . Ｃｌｉｎ Ｐｅｒｉｎａｔｏｌꎬ ２０１８ꎬ４５
(１):１￣１８. ＤＯＩ: １０.１０１６ / ｊ.ｃｌｐ.２０１７.１０.００４.

[６０] Ｌａｉｎ ＳＪꎬ Ｂｅｎｔｌｅｙ ＪＰꎬ Ｗｉｌｅｙ Ｖꎬ ｅｔ ａｌ. Ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ ｂｅｔｗｅｅｎ ｂｏｒｄｅｒｌｉｎｅ
ｎｅｏｎａｔａｌ ｔｈｙｒｏｉｄ￣ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ ｃｏｎｃｅｎｔｒａｔｉｏｎｓ ａｎｄ ｅｄｕｃａｔｉｏｎａｌ
ａｎｄ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔａｌ ｏｕｔｃｏｍｅｓ: ａ ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ￣ｂａｓｅｄ ｒｅｃｏｒｄ￣ｌｉｎｋａｇｅ ｓｔｕｄｙ
[Ｊ] . Ｌａｎｃｅｔ Ｄｉａｂｅｔｅｓ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２０１６ꎬ４ ( ９): ７５６￣７６５. ＤＯＩ: １０.
１０１６ / Ｓ２２１３￣８５８７(１６)３０１２２￣Ｘ.

[６１] Ｂｅｌｃａｒｉ Ｆꎬ Ｐｌａｃｉｄｉ Ｇꎬ Ｇｕｚｚｅｔｔａ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｙｒｏｉｄ￣ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ
ｌｅｖｅｌｓ ｉｎ ｔｈｅ ｆｉｒｓｔ ｄａｙｓ ｏｆ ｌｉｆｅ ａｎｄ ｐｅｒｉｎａｔａｌ ｆａｃｔｏｒｓ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｓｕｂ￣
ｏｐｔｉｍａｌ ｎｅｕｒｏｍｏｔｏｒ ｏｕｔｃｏｍｅ ｉｎ ｐｒｅ￣ｔｅｒｍ ｉｎｆａｎｔｓ [ Ｊ ] . Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ
Ｉｎｖｅｓｔꎬ ２０１１ꎬ３４(１０):ｅ３０８￣ｅ３１３. ＤＯＩ: １０.３２７５ / ７７９５.

[６２] Ｔｒｕｍｐｆｆ Ｃꎬ Ｄｅ Ｓｃｈｅｐｐｅｒ Ｊꎬ Ｖａｎｄｅｒｆａｅｉｌｌｉｅ Ｊꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｙｒｏｉｄ￣ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ
ｈｏｒｍｏｎｅ(ＴＳＨ) ｃｏｎｃｅｎｔｒａｔｉｏｎ ａｔ ｂｉｒｔｈ ｉｎ ｂｅｌｇｉａｎ ｎｅｏｎａｔｅｓ ａｎｄ ｃｏｇｎｉｔｉｖｅ
ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ａｔ ｐｒｅｓｃｈｏｏｌ ａｇｅ [ Ｊ] . Ｎｕｔｒｉｅｎｔｓꎬ ２０１５ꎬ ７ ( １１): ９０１８￣
９０３２. ＤＯＩ: １０.３３９０ / ｎｕ７１１５４５０.

[６３] Ｔｒｕｍｐｆｆ Ｃꎬ Ｄｅ Ｓｃｈｅｐｐｅｒ Ｊꎬ Ｖａｎｄｅｒｆａｅｉｌｌｉｅ Ｊꎬ ｅｔ ａｌ. Ｎｅｏｎａｔａｌ ｔｈｙｒｏｉｄ￣
ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ ｃｏｎｃｅｎｔｒａｔｉｏｎ ａｎｄ ｐｓｙｃｈｏｍｏｔｏｒ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ａｔ
ｐｒｅｓｃｈｏｏｌ ａｇｅ[Ｊ] . Ａｒｃｈ Ｄｉｓ Ｃｈｉｌｄꎬ ２０１６ꎬ１０１(１２):１１００￣１１０６. ＤＯＩ:
１０.１１３６ / ａｒｃｈｄｉｓｃｈｉｌｄ￣２０１５￣３１０００６.

[６４] Ｓｅｌｖａ ＫＡꎬ Ｈａｒｐｅｒ Ａꎬ Ｄｏｗｎｓ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｎｅｕｒｏｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔａｌ ｏｕｔｃｏｍｅｓ ｉｎ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ｃｏｍｐａｒｉｓｏｎ ｏｆ ｉｎｉｔｉａｌ Ｔ４ ｄｏｓｅ ａｎｄ ｔｉｍｅ ｔｏ
ｒｅａｃｈ ｔａｒｇｅｔ Ｔ４ ａｎｄ ＴＳＨ[Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２００５ꎬ１４７(６):７７５￣７８０. ＤＯＩ:
１０.１０１６ / ｊ.ｊｐｅｄｓ.２００５.０７.０２４.

[６５] Ｂｏｎｇｅｒｓ￣Ｓｃｈｏｋｋｉｎｇ ＪＪꎬ ｄｅ Ｍｕｉｎｃｋ Ｋｅｉｚｅｒ￣Ｓｃｈｒａｍａ ＳＭ. Ｉｎｆｌｕｅｎｃｅ ｏｆ
ｔｉｍｉｎｇ ａｎｄ ｄｏｓｅ ｏｆ ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ ｒｅｐｌａｃｅｍｅｎｔ ｏｎ ｍｅｎｔａｌꎬ ｐｓｙｃｈｏｍｏｔｏｒꎬ
ａｎｄ ｂｅｈａｖｉｏｒａｌ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
[Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２００５ꎬ １４７ ( ６): ７６８￣７７４. ＤＯＩ: １０. １０１６ / ｊ. ｊｐｅｄｓ.
２００５.０９.０３１.

[６６] Ａｍｅｒｉｃａｎ Ａｃａｄｅｍｙ ｏｆ Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓꎬ Ｒｏｓｅ ＳＲꎬ ｅｔ ａｌ. Ｕｐｄａｔｅ ｏｆ ｎｅｗｂｏｒｎ
ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ａｎｄ ｔｈｅｒａｐｙ ｆｏｒ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ [ Ｊ] . Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓꎬ

２００６ꎬ１１７(６):２２９０￣２３０３. ＤＯＩ: １０.１５４２ / ｐｅｄｓ.２００６￣０９１５.
[６７] Ｈａｎｕｋｏｇｌｕ Ａꎬ Ｐｅｒｌｍａｎ Ｋꎬ Ｓｈａｍｉｓ Ｉꎬ ｅｔ ａｌ. Ｒｅｌａｔｉｏｎｓｈｉｐ ｏｆ ｅｔｉｏｌｏｇｙ ｔｏ

ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｉｎ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ
２００１ꎬ８６(１):１８６￣１９１. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃｅｍ.８６.１.７１２４.

[６８] ｖａｎ Ｔｒｏｔｓｅｎｂｕｒｇ Ｐꎬ Ｓｔｏｕｐａ Ａꎬ Ｌéｇｅｒ Ｊꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒ￣
ｏｉｄｉｓｍ: ａ ２０２０￣２０２１ ｃｏｎｓｅｎｓｕｓ ｇｕｉｄｅｌｉｎｅｓ ｕｐｄａｔｅ￣ａｎ ＥＮＤＯ￣Ｅｕｒｏｐｅａｎ
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ｌｉｆｅ[Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２０１１ꎬ１５８( ４):５３２￣５３７. ＤＯＩ: １０. １０１６ / ｊ. ｊｐｅｄｓ.
２０１０.１０.００６.

[８８] Ｂｏｎｇｅｒｓ￣Ｓｃｈｏｋｋｉｎｇ ＪＪꎬ Ｒｅｓｉｎｇ ＷＣꎬ ｄｅ Ｒｉｊｋｅ ＹＢꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｇｎｉｔｉｖｅ
ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ｉｎ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ｉｓ ｏｖｅｒｔｒｅａｔｍｅｎｔ ａ ｇｒｅａｔｅｒ
ｔｈｒｅａｔ ｔｈａｎ ｕｎｄｅｒｔｒｅａｔｍｅｎｔ? [ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１３ꎬ９８
(１１):４４９９￣４５０６. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２０１３￣２１７５.

[８９] Ｂｏｎｇｅｒｓ￣Ｓｃｈｏｋｋｉｎｇ ＪＪꎬ Ｒｅｓｉｎｇ Ｗꎬ Ｏｏｓｔｄｉｊｋ Ｗꎬ ｅｔ ａｌ. Ｒｅｌａｔｉｏｎ ｂｅｔｗｅｅｎ
ｅａｒｌｙ ｏｖｅｒ￣ ａｎｄ ｕｎｄｅｒｔｒｅａｔｍｅｎｔ ａｎｄ ｂｅｈａｖｉｏｕｒａｌ ｐｒｏｂｌｅｍｓ ｉｎ ｐｒｅａｄｏｌｅｓｃｅｎｔ
ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ]. Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ ２０１８ꎬ
９０(４):２４７￣２５６. ＤＯＩ: １０.１１５９ / ０００４９４０５６.

[９０] Ｒｏｖｅｔ Ｊꎬ Ａｌｖａｒｅｚ Ｍ. Ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ ａｎｄ ａｔｔｅｎｔｉｏｎ ｉｎ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[ Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ １９９６ꎬ ９ ( １): ６３￣
６６. ＤＯＩ: １０.１５１５ / ｊｐｅｍ.１９９６.９.１.６３.

[９１] Ｏｒｔｉｇａ￣Ｃａｒｖａｌｈｏ ＴＭꎬ Ｓｉｄｈａｙｅ ＡＲꎬ Ｗｏｎｄｉｓｆｏｒｄ ＦＥ. Ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ
ｒｅｃｅｐｔｏｒｓ ａｎｄ ｒｅｓｉｓｔａｎｃｅ ｔｏ ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ [ Ｊ] . Ｎａｔ Ｒｅｖ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２０１４ꎬ１０(１０):５８２￣５９１. ＤＯＩ: １０.１０３８ / ｎｒｅｎｄｏ.２０１４.１４３.

[９２] Ｇｒｏｅｎｅｗｅｇ Ｓꎬ Ｐｅｅｔｅｒｓ ＲＰꎬ Ｖｉｓｓｅｒ ＴＪꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅｒａｐｅｕｔｉｃ ａｐｐｌｉｃａｔｉｏｎｓ ｏｆ
ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ ａｎａｌｏｇｕｅｓ ｉｎ ｒｅｓｉｓｔａｎｃｅ ｔｏ ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ ( ＲＴＨ)
ｓｙｎｄｒｏｍｅｓ [ Ｊ] . Ｍｏｌ Ｃｅｌｌ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２０１７ꎬ ４５８: ８２￣９０. ＤＯＩ: １０.
１０１６ / ｊ.ｍｃｅ.２０１７.０２.０２９.

[９３] Ｇｒｏｅｎｅｗｅｇ Ｓꎬ Ｐｅｅｔｅｒｓ ＲＰꎬ Ｍｏｒａｎ Ｃꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｆｆｅｃｔｉｖｅｎｅｓｓ ａｎｄ ｓａｆｅｔｙ ｏｆ
ｔｈｅ ｔｒｉ￣ｉｏｄｏｔｈｙｒｏｎｉｎｅ ａｎａｌｏｇｕｅ Ｔｒｉａｃ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ａｎｄ ａｄｕｌｔｓ ｗｉｔｈ ＭＣＴ８
ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ: ａｎ ｉｎｔｅｒｎａｔｉｏｎａｌꎬ ｓｉｎｇｌｅ￣ａｒｍꎬ ｏｐｅｎ￣ｌａｂｅｌꎬ ｐｈａｓｅ ２ ｔｒｉａｌ
[Ｊ] . Ｌａｎｃｅｔ Ｄｉａｂｅｔｅｓ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２０１９ꎬ７ ( ９): ６９５￣７０６. ＤＯＩ: １０.
１０１６ / Ｓ２２１３￣８５８７(１９)３０１５５￣Ｘ.

[９４] Ｄｕｍｉｔｒｅｓｃｕ ＡＭꎬ Ｌｉａｏ ＸＨꎬ Ａｂｄｕｌｌａｈ ＭＳꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ ＳＥＣＩＳＢＰ２
ｒｅｓｕｌｔ ｉｎ ａｂｎｏｒｍａｌ ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ ｍｅｔａｂｏｌｉｓｍ[ Ｊ] . Ｎａｔ Ｇｅｎｅｔꎬ ２００５ꎬ
３７(１１):１２４７￣１２５２. ＤＯＩ: １０.１０３８ / ｎｇ１６５４.

[９５] Ｖｉｇｏｎｅ ＭＣꎬ Ｄｉ Ｆｒｅｎｎａ Ｍꎬ Ｇｕｉｚｚａｒｄｉ Ｆꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｉｌｄ ＴＳＨ ｒｅｓｉｓｔａｎｃｅ:
ｃｌｉｎｉｃａｌ ａｎｄ ｈｏｒｍｏｎａｌ ｆｅａｔｕｒｅｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｈｏｏｄ ａｎｄ ａｄｕｌｔｈｏｏｄ [ Ｊ] . Ｃｌｉｎ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ(Ｏｘｆ)ꎬ ２０１７ꎬ８７(５):５８７￣５９６. ＤＯＩ: １０.１１１１ / ｃｅｎ.１３３８７.

[９６] ｖａｎ Ｔｉｊｎ ＤＡꎬ ｄｅ Ｖｉｊｌｄｅｒ ＪＪꎬ Ｖｅｒｂｅｅｔｅｎ Ｂ Ｊｒꎬ ｅｔ ａｌ. Ｎｅｏｎａｔａｌ ｄｅｔｅｃｔｉｏｎ ｏｆ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｏｆ ｃｅｎｔｒａｌ ｏｒｉｇｉｎ [ Ｊ ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ
Ｍｅｔａｂꎬ ２００５ꎬ９０(６):３３５０￣３３５９. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２００４￣２４４４.

[９７] Ｐｅｒｓａｎｉ Ｌꎬ Ｃａｎｇｉａｎｏ Ｂꎬ Ｂｏｎｏｍｉ Ｍ. Ｔｈｅ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ
ｃｅｎｔｒａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ ２０１８ [ Ｊ] . Ｅｎｄｏｃｒ Ｃｏｎｎｅｃｔꎬ ２０１９ꎬ８ ( ２):
Ｒ４４￣Ｒ５４. ＤＯＩ: １０.１５３０ / ＥＣ￣１８￣０５１５.

[９８] Ｏｒｅｎ Ａꎬ Ｗａｎｇ ＭＫꎬ Ｂｒｎｊａｃ Ｌꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｉｌｄ ｎｅｏｎａｔａｌ ｈｙｐｅｒｔｈｙｒｏｔｒｏ￣
ｐｈｉｎａｅｍｉａ: １０￣ｙｅａｒ ｅｘｐｅｒｉｅｎｃｅ ｓｕｇｇｅｓｔｓ ｔｈｅ ｃｏｎｄｉｔｉｏｎ ｉｓ ｉｎｃｒｅａｓｉｎｇｌｙ
ｃｏｍｍｏｎ ｂｕｔ ｏｆｔｅｎ ｔｒａｎｓｉｅｎｔ[Ｊ] . Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ(Ｏｘｆ)ꎬ ２０１３ꎬ７９(６):
８３２￣８３７. ＤＯＩ: １０.１１１１ / ｃｅｎ.１２２２８.

[９９] Ｋａｒａ Ｃꎬ Ｇüｎｉｎｄｉ Ｆꎬ Ｃａｎ Ｙıｌｍａｚ Ｇꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｒａｎｓｉｅｎｔ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ Ｔｕｒｋｅｙ: ａｎ ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｎ ｆｒｅｑｕｅｎｃｙ ａｎｄ ｎａｔｕｒａｌ ｃｏｕｒｓｅ
[Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｒｅｓ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２０１６ꎬ ８ ( ２): １７０￣１７９. ＤＯＩ:
１０.４２７４ / ｊｃｒｐｅ.２３４５.

[１００] Ｊｕｎｇ ＪＭꎬ Ｊｉｎ ＨＹꎬ Ｃｈｕｎｇ ＭＬ. Ｆｅａｓｉｂｉｌｉｔｙ ｏｆ ａｎ ｅａｒｌｙ ｄｉｓｃｏｎｔｉｎｕａｔｉｏｎ ｏｆ
ｔｈｙｒｏｉｄ ｈｏｒｍｏｎｅ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｉｎ ｖｅｒｙ￣ｌｏｗ￣ｂｉｒｔｈ￣ｗｅｉｇｈｔ ｉｎｆａｎｔｓ ａｔ ｒｉｓｋ ｆｏｒ
ｔｒａｎｓｉｅｎｔ ｏｒ ｐｅｒｍａｎｅｎｔ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ [ Ｊ ] . Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ
Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ ２０１６ꎬ８５(２):１３１￣１３９. ＤＯＩ: １０.１１５９ / ０００４４３３９９.

[１０１] Ｋｏｒｚｅｎｉｅｗｓｋｉ ＳＪꎬ Ｇｒｉｇｏｒｅｓｃｕ ＶꎬＫｌｅｙｎ Ｍꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｒａｎｓｉｅｎｔ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
ａｔ ３￣ｙｅａｒ ｆｏｌｌｏｗ￣ｕｐ ａｍｏｎｇ ｃａｓｅｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｄｅｔｅｃｔｅｄ
ｂｙ ｎｅｗｂｏｒｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ[Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２０１３ꎬ１６２(１):１７７￣１８２. ＤＯＩ:
１０.１０１６ / ｊ.ｊｐｅｄｓ.２０１２.０６.０５０.

[１０２] Ｐｅｔｅｒｓ Ｃꎬ Ｂｒｏｏｋｅ Ｉꎬ Ｈｅａｌｅｓ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｄｅｆｉｎｉｎｇ ｔｈｅ ｎｅｗｂｏｒｎ ｂｌｏｏｄ ｓｐｏｔ
ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｒｅｆｅｒｅｎｃｅ ｉｎｔｅｒｖａｌ ｆｏｒ ＴＳＨ: ｉｍｐａｃｔ ｏｆ ｅｔｈｎｉｃｉｔｙ[ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１６ꎬ １０１ ( ９): ３４４５￣３４４９. ＤＯＩ: １０. １２１０ / ｊｃ.
２０１６￣１８２２.

[１０３] Ｆｏｒｄ ＧＡꎬ Ｄｅｎｎｉｓｔｏｎ Ｓꎬ Ｓｅｓｓｅｒ Ｄꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｒａｎｓｉｅｎｔ ｖｅｒｓｕｓ ｐｅｒｍａｎｅｎｔ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ａｆｔｅｒ ｔｈｅ ａｇｅ ｏｆ ３ ｙｅａｒｓ ｉｎ ｉｎｆａｎｔｓ ｄｅｔｅｃｔｅｄ ｏｎ
ｔｈｅ ｆｉｒｓｔ ｖｅｒｓｕｓ ｓｅｃｏｎｄ ｎｅｗｂｏｒｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｔｅｓｔ ｉｎ Ｏｒｅｇｏｎꎬ ＵＳＡ [ Ｊ].
Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ ２０１６ꎬ ８６ ( ３ ): １６９￣１７７. ＤＯＩ: １０. １１５９ /
０００４４８６５８.

[１０４] Ｋａｎｇ ＭＪꎬ Ｃｈｕｎｇ ＨＲꎬ Ｏｈ ＹＪꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｒｅｅ￣ｙｅａｒ ｆｏｌｌｏｗ￣ｕｐ ｏｆ ｃｈｉｌｄｒｅｎ
ｗｉｔｈ ａｂｎｏｒｍａｌ ｎｅｗｂｏｒｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｒｅｓｕｌｔｓ ｆｏｒ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
[Ｊ] . Ｐｅｄｉａｔｒ Ｎｅｏｎａｔｏｌꎬ ２０１７ꎬ ５８ ( ５): ４４２￣４４８. ＤＯＩ: １０. １０１６ / ｊ.
ｐｅｄｎｅｏ.２０１７.０１.００２.

[１０５] Ｐａｒｋ ＩＳꎬ Ｙｏｏｎ ＪＳꎬ Ｓｏ ＣＨꎬ ｅｔ ａｌ. Ｐｒｅｄｉｃｔｏｒｓ ｏｆ ｔｒａｎｓｉｅｎｔ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｅｕｔｏｐｉｃ ｔｈｙｒｏｉｄ ｇｌａｎｄ[Ｊ] . Ａｎｎ Ｐｅｄｉａｔｒ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１７ꎬ ２２ ( ２): １１５￣１１８. ＤＯＩ: １０. ６０６５ / ａｐｅｍ.
２０１７.２２.２.１１５.

[１０６] Ｚｄｒａｖｅｓｋａ Ｎꎬ Ｚｄｒａｖｋｏｖｓｋａ Ｍꎬ Ａｎａｓｔａｓｏｖｓｋａ Ｖꎬ ｅｔ ａｌ. Ｄｉａｇｎｏｓｔｉｃ ｒｅ￣
ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ Ｍａｃｅｄｏｎｉａ: ｐｒｅｄｉｃｔｏｒｓ ｆｏｒ
ｔｒａｎｓｉｅｎｔ ｏｒ ｐｅｒｍａｎｅｎｔ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[ Ｊ] . Ｅｎｄｏｃｒ Ｃｏｎｎｅｃｔꎬ ２０１８ꎬ７
(２):２７８￣２８５. ＤＯＩ: １０.１５３０ / ＥＣ￣１７￣０３３２.

[１０７] Ｆｕ Ｃꎬ Ｌｕｏ Ｓꎬ Ｌｉ Ｙꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅ ｉｎｃｉｄｅｎｃｅ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
(ＣＨ) ｉｎ Ｇｕａｎｇｘｉꎬ Ｃｈｉｎａ ａｎｄ ｔｈｅ ｐｒｅｄｉｃｔｏｒｓ ｏｆ ｐｅｒｍａｎｅｎｔ ａｎｄ ｔｒａｎｓｉｅｎｔ
ＣＨ[Ｊ] . Ｅｎｄｏｃｒ Ｃｏｎｎｅｃｔꎬ ２０１７ꎬ６(８):９２６￣９３４. ＤＯＩ: １０.１５３０ / ＥＣ￣
１７￣０２８９.

[１０８] Ｒａｚａｖｉ Ｚꎬ Ｍｏｈａｍｍａｄｉ Ｌ. Ｐｅｒｍａｎｅｎｔ ａｎｄ ｔｒａｎｓｉｅｎｔ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙ￣
ｒｏｉｄｉｓｍ ｉｎ Ｈａｍａｄａｎ Ｗｅｓｔ Ｐｒｏｖｉｎｃｅ ｏｆ Ｉｒａｎ [ Ｊ] . Ｉｎｔ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ
Ｍｅｔａｂꎬ ２０１６ꎬ１４(４):ｅ３８２５６. ＤＯＩ: １０.５８１２ / ｉｊｅｍ.３８２５６.

[１０９] Ｒａｂｂｉｏｓｉ Ｓꎬ Ｖｉｇｏｎｅ ＭＣꎬ Ｃｏｒｔｉｎｏｖｉｓ Ｆꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙ￣
ｒｏｉｄｉｓｍ ｗｉｔｈ ｅｕｔｏｐｉｃ ｔｈｙｒｏｉｄ ｇｌａｎｄ: ａｎａｌｙｓｉｓ ｏｆ ｃｌｉｎｉｃａｌ ａｎｄ ｂｉｏｃｈｅｍｉｃａｌ
ｆｅａｔｕｒｅｓ ａｔ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ａｎｄ ａｆｔｅｒ ｒｅ￣ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ [ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ
Ｍｅｔａｂꎬ ２０１３ꎬ９８(４):１３９５￣１４０２. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２０１２￣３１７４.

[１１０] Ｅｕｇｓｔｅｒ ＥＡꎬ ＬｅＭａｙ Ｄꎬ Ｚｅｒｉｎ ＪＭꎬ ｅｔ ａｌ. Ｄｅｆｉｎｉｔｉｖｅ ｄｉａｇｎｏｓｉｓ ｉｎ
ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ [ Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２００４ꎬ １４４
(５):６４３￣６４７. ＤＯＩ: １０.１０１６ / ｊ.ｊｐｅｄｓ.２００４.０２.０２０.

[１１１] Ｇａｕｄｉｎｏ Ｒꎬ Ｇａｒｅｌ Ｃꎬ Ｃｚｅｒｎｉｃｈｏｗ Ｐꎬ ｅｔ ａｌ. Ｐｒｏｐｏｒｔｉｏｎ ｏｆ ｖａｒｉｏｕｓ ｔｙｐｅｓ
ｏｆ ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ａｍｏｎｇ ｎｅｗｂｏｒｎｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
ａｎｄ ｎｏｒｍａｌｌｙ ｌｏｃａｔｅｄ ｇｌａｎｄ: ａ ｒｅｇｉｏｎａｌ ｃｏｈｏｒｔ ｓｔｕｄｙ[Ｊ]. Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ
(Ｏｘｆ)ꎬ ２００５ꎬ６２(４):４４４￣４４８. ＤＯＩ: １０.１１１１/ ｊ.１３６５￣２２６５.２００５.０２２３９.ｘ.

[１１２] Ｗｏｏ ＨＣꎬ Ｌｉｚａｒｄａ Ａꎬ Ｔｕｃｋｅｒ Ｒꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｗｉｔｈ
ａ ｄｅｌａｙｅｄ ｔｈｙｒｏｉｄ￣ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ ｈｏｒｍｏｎｅ ｅｌｅｖａｔｉｏｎ ｉｎ ｖｅｒｙ ｐｒｅｍａｔｕｒｅ
ｉｎｆａｎｔｓ: ｉｎｃｉｄｅｎｃｅ ａｎｄ ｇｒｏｗｔｈ ａｎｄ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔａｌ ｏｕｔｃｏｍｅｓ [ Ｊ] . Ｊ
Ｐｅｄｉａｔｒꎬ ２０１１ꎬ１５８(４):５３８￣５４２. ＤＯＩ: １０. １０１６ / ｊ. ｊｐｅｄｓ. ２０１０. １０.
０１８.

[１１３] Ｔｅｎｅｎｂａｕｍ￣Ｒａｋｏｖｅｒ Ｙꎬ Ｇｒａｓｂｅｒｇｅｒ Ｈꎬ Ｍａｍａｎａｓｉｒｉ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｌｏｓｓ￣ｏｆ￣
ｆｕｎｃｔｉｏｎ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ ｔｈｅ ｔｈｙｒｏｔｒｏｐｉｎ ｒｅｃｅｐｔｏｒ ｇｅｎｅ ａｓ ａ ｍａｊｏｒ
ｄｅｔｅｒｍｉｎａｎｔ ｏｆ ｈｙｐｅｒｔｈｙｒｏｔｒｏｐｉｎｅｍｉａ ｉｎ ａ ｃｏｎｓａｎｇｕｉｎｅｏｕｓ ｃｏｍｍｕｎｉｔｙ
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[Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２００９ꎬ ９４ ( ５ ): １７０６￣１７１２. ＤＯＩ:
１０.１２１０ / ｊｃ.２００８￣１９３８.

[１１４] Ｍｏｒｅｎｏ ＪＣꎬ Ｂｉｋｋｅｒ Ｈꎬ Ｋｅｍｐｅｒｓ ＭＪꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｎａｃｔｉｖａｔｉｎｇ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ
ｔｈｅ ｇｅｎｅ ｆｏｒ ｔｈｙｒｏｉｄ ｏｘｉｄａｓｅ ２(ＴＨＯＸ２) ａｎｄ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
[Ｊ] . Ｎ Ｅｎｇｌ Ｊ Ｍｅｄꎬ ２００２ꎬ３４７( ２):９５￣１０２. ＤＯＩ: １０. １０５６ / ＮＥＪＭ
ｏａ０１２７５２.

[１１５] Ｍｏｒｅｎｏ ＪＣꎬ Ｖｉｓｓｅｒ ＴＪ. Ｎｅｗ ｐｈｅｎｏｔｙｐｅｓ ｉｎ ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｙｓｈｏｒｍｏｎｏｇｅｎｅｓｉｓ:
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｄｕｅ ｔｏ ＤＵＯＸ２ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ[Ｊ] . Ｅｎｄｏｃｒ Ｄｅｖꎬ ２００７ꎬ１０:
９９￣１１７. ＤＯＩ: １０.１１５９ / ０００１０６８２２.

[１１６] Ｐａｒａｚｚｉｎｉ Ｃꎬ Ｂａｌｄｏｌｉ Ｃꎬ Ｓｃｏｔｔｉ Ｇꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｅｒｍｉｎａｌ ｚｏｎｅｓ ｏｆ ｍｙｅｌｉｎａｔｉｏｎ:
ＭＲ ｅｖａｌｕａｔｉｏｎ ｏｆ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ａｇｅｄ ２０￣４０ ｍｏｎｔｈｓ [ Ｊ ] . ＡＪＮＲ Ａｍ Ｊ
Ｎｅｕｒｏｒａｄｉｏｌꎬ ２００２ꎬ２３(１０):１６６９￣１６７３.

[１１７] Ｓａｂａ Ｃꎬ Ｇｕｉｌｍｉｎ￣Ｃｒｅｐｏｎ Ｓꎬ Ｚéｎａｔｙ Ｄꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅａｒｌｙ ｄｅｔｅｒｍｉｎａｎｔｓ ｏｆ
ｔｈｙｒｏｉｄ ｆｕｎｃｔｉｏｎ ｏｕｔｃｏｍｅｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
ａｎｄ ａ ｎｏｒｍａｌｌｙ ｌｏｃａｔｅｄ ｔｈｙｒｏｉｄ ｇｌａｎｄ: ａ ｒｅｇｉｏｎａｌ ｃｏｈｏｒｔ ｓｔｕｄｙ [ Ｊ] .
Ｔｈｙｒｏｉｄꎬ ２０１８ꎬ２８(８):９５９￣９６７. ＤＯＩ: １０.１０８９ / ｔｈｙ.２０１８.０１５４.

[１１８] Ｏｒｏｎ Ｔꎬ Ｌａｚａｒ Ｌꎬ Ｂｅｎ￣Ｙｉｓｈａｉ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｐｅｒｍａｎｅｎｔ ｖｓ ｔｒａｎｓｉｅｎｔ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ａｓｓｅｓｓｍｅｎｔ ｏｆ ｐｒｅｄｉｃｔｉｖｅ ｖａｒｉａｂｌｅｓ[ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏ￣
ｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１８ꎬ１０３(１２):４４２８￣４４３６. ＤＯＩ: １０. １２１０ / ｊｃ. ２０１８￣
００３６２.

[１１９] Ｔａｎ Ｍꎬ Ｈｕａｎｇ Ｙꎬ Ｊｉａｎｇ Ｘꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅ ｐｒｅｖａｌｅｎｃｅꎬ ｃｌｉｎｉｃａｌꎬ ａｎｄ
ｍｏｌｅｃｕｌａｒ ｃｈａｒａｃｔｅｒｉｓｔｉｃｓ ｏｆ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｃａｕｓｅｄ ｂｙ
ＤＵＯＸ２ ｍｕｔａｔｉｏｎｓ: ａ ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ￣ｂａｓｅｄ ｃｏｈｏｒｔ ｓｔｕｄｙ ｉｎ Ｇｕａｎｇｚｈｏｕ
[Ｊ] . Ｈｏｒｍ Ｍｅｔａｂ Ｒｅｓꎬ ２０１６ꎬ４８ ( ９):５８１￣５８８. ＤＯＩ: １０. １０５５ / ｓ￣
００４２￣１１２２２４.

[１２０] Ｇｒｏｓｓｅ ＳＤꎬ Ｖａｎ Ｖｌｉｅｔ Ｇ. Ｐｒｅｖｅｎｔｉｏｎ ｏｆ ｉｎｔｅｌｌｅｃｔｕａｌ ｄｉｓａｂｉｌｉｔｙ ｔｈｒｏｕｇｈ
ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｆｏｒ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ｈｏｗ ｍｕｃｈ ａｎｄ ａｔ ｗｈａｔ ｌｅｖｅｌ?
[Ｊ] . Ａｒｃｈ Ｄｉｓ Ｃｈｉｌｄꎬ ２０１１ꎬ９６( ４):３７４￣３７９. ＤＯＩ: １０. １１３６ / ａｄｃ.
２０１０.１９０２８０.

[１２１] Ｒｏｖｅｔ ＪＦꎬ Ｅｈｒｌｉｃｈ Ｒ. Ｐｓｙｃｈｏｅｄｕｃａｔｉｏｎａｌ ｏｕｔｃｏｍｅ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ
ｅａｒｌｙ￣ｔｒｅａｔｅｄ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ] . Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓꎬ ２０００ꎬ１０５(３
Ｐｔ １):５１５￣５２２. ＤＯＩ: １０.１５４２ / ｐｅｄｓ.１０５.３.５１５.

[１２２] Ｒｏｖｅｔ ＪＦ. Ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ａｎｄ ｔｈｅｉｒ ｓｉｂｌｉｎｇｓ:
ｄｏ ｔｈｅｙ ｒｅａｌｌｙ ｄｉｆｆｅｒ? [Ｊ] . Ｐｅｄｉａｔｒｉｃｓꎬ ２００５ꎬ１１５(１):ｅ５２￣ｅ５７. ＤＯＩ:
１０.１５４２ / ｐｅｄｓ.２００４￣１４９２.

[１２３] 韩宜姚ꎬ 白敏ꎬ 黄烈平ꎬ 等. 新生先天性甲状腺功能减退症患儿

甲状腺功能检测指标及其智能发育状况分析[ Ｊ] . 中国妇幼保

健ꎬ ２０１９ꎬ３４( ２１):４９５８￣４９６０. ＤＯＩ: １０. ７６２０ / ｚｇｆｙｂｊ. ｊ. ｉｓｓｎ. １００１￣
４４１１.２０１９.２１.３８.

[１２４] Ｖｕｌｓｍａ Ｔꎬ Ｇｏｎｓ ＭＨꎬ ｄｅ Ｖｉｊｌｄｅｒ ＪＪ. Ｍａｔｅｒｎａｌ￣ｆｅｔａｌ ｔｒａｎｓｆｅｒ ｏｆ ｔｈｙｒｏｘｉｎｅ
ｉｎ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｄｕｅ ｔｏ ａ ｔｏｔａｌ ｏｒｇａｎｉｆｉｃａｔｉｏｎ ｄｅｆｅｃｔ ｏｒ
ｔｈｙｒｏｉｄ ａｇｅｎｅｓｉｓ [ Ｊ] . Ｎ Ｅｎｇｌ Ｊ Ｍｅｄꎬ １９８９ꎬ３２１ ( １):１３￣１６. ＤＯＩ:
１０.１０５６ / ＮＥＪＭ１９８９０７０６３２１０１０３.

[１２５] Ｗｈｅｅｌｅｒ ＳＭꎬ Ｗｉｌｌｏｕｇｈｂｙ ＫＡꎬ ＭｃＡｎｄｒｅｗｓ ＭＰꎬ ｅｔ ａｌ. Ｈｉｐｐｏｃａｍｐａｌ
ｓｉｚｅ ａｎｄ ｍｅｍｏｒｙ ｆｕｎｃｔｉｏｎｉｎｇ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ａｎｄ ａｄｏｌｅｓｃｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１１ꎬ９６(９):Ｅ１４２７￣
Ｅ１４３４. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２０１１￣０１１９.

[１２６] Ｃｌａｉｒｍａｎ Ｈꎬ Ｓｋｏｃｉｃ Ｊꎬ Ｌｉｓｃｈｉｎｓｋｙ ＪＥꎬ ｅｔ ａｌ. Ｄｏ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇ￣
ｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｅｘｈｉｂｉｔ ａｂｎｏｒｍａｌ ｃｏｒｔｉｃａｌ ｍｏｒｐｈｏｌｏｇｙ? [ Ｊ ] .
Ｐｅｄｉａｔｒ Ｒｅｓꎬ ２０１５ꎬ７８(３):２８６￣２９７. ＤＯＩ: １０.１０３８ / ｐｒ.２０１５.９３.

[１２７] Ｇａｒｃíａ Ｍｏｒａｌｅｓ Ｌꎬ Ｒｏｄｒíｇｕｅｚ Ａｒｎａｏ ＭＤꎬ Ｒｏｄｒíｇｕｅｚ Ｓáｎｃｈｅｚ Ａꎬ ｅｔ
ａｌ. Ｓｕｓｔａｉｎｅｄ ａｔｔｅｎｔｉｏｎ ｉｎ ｓｃｈｏｏｌ￣ａｇｅ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙ￣
ｒｏｉｄｉｓｍ: ｉｎｆｌｕｅｎｃｅ ｏｆ ｅｐｉｓｏｄｅｓ ｏｆ ｏｖｅｒｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｉｎ ｔｈｅ ｆｉｒｓｔ ｔｈｒｅｅ ｙｅａｒｓ ｏｆ
ｌｉｆｅ[ Ｊ] . Ｎｅｕｒｏｌｏｇｉａ( Ｅｎｇｌ Ｅｄ)ꎬ ２０２０ꎬ３５( ４):２２６￣２３２. ＤＯＩ: １０.
１０１６ / ｊ.ｎｒｌ.２０１７.０８.００３.

[１２８] Ａｌｖａｒｅｚ Ｍꎬ Ｉｇｌｅｓｉａｓ Ｆｅｒｎáｎｄｅｚ Ｃꎬ Ｒｏｄｒíｇｕｅｚ Ｓáｎｃｈｅｚ Ａꎬ ｅｔ ａｌ.
Ｅｐｉｓｏｄｅｓ ｏｆ ｏｖｅｒｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｄｕｒｉｎｇ ｔｈｅ ｆｉｒｓｔ ｓｉｘ ｍｏｎｔｈｓ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ａｎｄ ｔｈｅｉｒ ｒｅｌａｔｉｏｎｓｈｉｐｓ ｗｉｔｈ ｓｕｓｔａｉｎｅｄ
ａｔｔｅｎｔｉｏｎ ａｎｄ ｉｎｈｉｂｉｔｏｒｙ ｃｏｎｔｒｏｌ ａｔ ｓｃｈｏｏｌ ａｇｅ[Ｊ] . Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ

２０１０ꎬ７４(２):１１４￣１２０. ＤＯＩ: １０.１１５９ / ０００３１３３７０.
[１２９] Ｓａｌｅｒｎｏ Ｍꎬ Ｍｉｌｉｔｅｒｎｉ Ｒꎬ Ｄｉ Ｍａｉｏ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｎｔｅｌｌｅｃｔｕａｌ ｏｕｔｃｏｍｅ ａｔ １２

ｙｅａｒｓ ｏｆ ａｇｅ ｉｎ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ] . Ｅｕｒ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ １９９９ꎬ
１４１(２):１０５￣１１０. ＤＯＩ: １０.１５３０ / ｅｊｅ.０.１４１０１０５.

[１３０] Ｓａｌｅｒｎｏ Ｍꎬ Ｍｉｃｉｌｌｏ Ｍꎬ Ｄｉ Ｍａｉｏ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｌｏｎｇｉｔｕｄｉｎａｌ ｇｒｏｗｔｈꎬ ｓｅｘｕａｌ
ｍａｔｕｒａｔｉｏｎ ａｎｄ ｆｉｎａｌ ｈｅｉｇｈｔ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
ｄｅｔｅｃｔｅｄ ｂｙ ｎｅｏｎａｔａｌ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ[Ｊ] . Ｅｕｒ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２００１ꎬ１４５(４):
３７７￣３８３. ＤＯＩ: １０.１５３０ / ｅｊｅ.０.１４５０３７７.

[１３１] Ｄｅｌｖｅｃｃｈｉｏ Ｍꎬ Ｓａｌｅｒｎｏ Ｍꎬ Ａｃｑｕａｆｒｅｄｄａ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｆａｃｔｏｒｓ ｐｒｅｄｉｃｔｉｎｇ
ｆｉｎａｌ ｈｅｉｇｈｔ ｉｎ ｅａｒｌｙ ｔｒｅａｔｅｄ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄ ｐａｔｉｅｎｔｓ[ Ｊ] . Ｃｌｉｎ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ(Ｏｘｆ)ꎬ ２００６ꎬ６５( ５):６９３￣６９７. ＤＯＩ: １０. １１１１ / ｊ. １３６５￣
２２６５.２００６.０２６５１.ｘ.

[１３２] Ｓｏｌｉｍａｎ ＡＴꎬ Ａｚｚａｍ Ｓꎬ Ｅｌａｗｗａ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｌｉｎｅａｒ ｇｒｏｗｔｈ ａｎｄ ｎｅｕｒｏｄｅｖｅ￣
ｌｏｐｍｅｎｔａｌ ｏｕｔｃｏｍｅ ｏｆ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｄｅｔｅｃｔｅｄ
ｂｙ ｎｅｏｎａｔａｌ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ: ａ ｃｏｎｔｒｏｌｌｅｄ ｓｔｕｄｙ [ Ｊ] . Ｉｎｄｉａｎ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ
Ｍｅｔａｂꎬ ２０１２ꎬ１６(４):５６５￣５６８. ＤＯＩ: １０.４１０３ / ２２３０￣８２１０.９８０１２.

[１３３] Ｄａｌｉｌｉ Ｓꎬ Ｒｅｚｖａｎｉ ＳＭꎬ Ｄａｌｉｌｉ Ｈꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ:
ｅｔｉｏｌｏｇｙ ａｎｄ ｇｒｏｗｔｈ￣ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ｏｕｔｃｏｍｅ[ Ｊ] . Ａｃｔａ Ｍｅｄ Ｉｒａｎꎬ ２０１４ꎬ
５２(１０):７５２￣７５６.

[１３４] Ｕｙｔｔｅｎｄａｅｌｅ Ｍꎬ Ｌａｍｂｅｒｔ Ｓꎬ Ｔｅｎｏｕｔａｓｓｅ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙ￣
ｒｏｉｄｉｓｍ: ｌｏｎｇ￣ｔｅｒｍ ｅｘｐｅｒｉｅｎｃｅ ｗｉｔｈ ｅａｒｌｙ ａｎｄ ｈｉｇｈ ｌｅｖｏｔｈｙｒｏｘｉｎｅ ｄｏｓａｇｅ
[Ｊ] . Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ ２０１６ꎬ８５ ( ３):１８８￣１９７. ＤＯＩ: １０. １１５９ /
０００４４３９５８.

[１３５] Ｈａｓｓａｎｉ Ｙꎬ Ｌａｒｒｏｑｕｅ Ｂꎬ Ｄｏｓ Ｓａｎｔｏｓ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｆｅｃｕｎｄｉｔｙ ｉｎ ｙｏｕｎｇ ａｄｕｌｔｓ
ｔｒｅａｔｅｄ ｅａｒｌｙ ｆｏｒ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｉｓ ｒｅｌａｔｅｄ ｔｏ ｔｈｅ ｉｎｉｔｉａｌ
ｓｅｖｅｒｉｔｙ ｏｆ ｔｈｅ ｄｉｓｅａｓｅ: ａ ｌｏｎｇｉｔｕｄｉｎａｌ ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ￣ｂａｓｅｄ ｃｏｈｏｒｔ ｓｔｕｄｙ
[Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１２ꎬ ９７ ( ６): １８９７￣１９０４. ＤＯＩ:
１０.１２１０ / ｊｃ.２０１１￣３２８６.

[１３６] Ｗａｓｎｉｅｗｓｋａ Ｍꎬ Ｄｅ Ｌｕｃａ Ｆꎬ Ｃａｓｓｉｏ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｉｎ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙ￣
ｒｏｉｄｉｓｍ ｂｏｎｅ ｍａｔｕｒａｔｉｏｎ ａｔ ｂｉｒｔｈ ｍａｙ ｂｅ ａ ｐｒｅｄｉｃｔｉｖｅ ｆａｃｔｏｒ ｏｆ ｐｓｙｃｈｏｍｏｔｏｒ
ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ｄｕｒｉｎｇ ｔｈｅ ｆｉｒｓｔ ｙｅａｒ ｏｆ ｌｉｆｅ ｉｒｒｅｓｐｅｃｔｉｖｅ ｏｆ ｏｔｈｅｒ ｖａｒｉａｂｌｅｓ
ｒｅｌａｔｅｄ ｔｏ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ[Ｊ] . Ｅｕｒ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２００３ꎬ１４９(１):１￣６. ＤＯＩ:
１０.１５３０ / ｅｊｅ.０.１４９０００１.

[１３７] Ｌéｇｅｒ Ｊꎬ Ｅｃｏｓｓｅ Ｅꎬ Ｒｏｕｓｓｅｙ Ｍꎬ ｅｔ ａｌ. Ｓｕｂｔｌｅ ｈｅａｌｔｈ ｉｍｐａｉｒｍｅｎｔ ａｎｄ
ｓｏｃｉｏｅｄｕｃａｔｉｏｎａｌ ａｔｔａｉｎｍｅｎｔ ｉｎ ｙｏｕｎｇ ａｄｕｌｔ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔ￣
ｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ｄｉａｇｎｏｓｅｄ ｂｙ ｎｅｏｎａｔａｌ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ: ａ ｌｏｎｇｉｔｕｄｉｎａｌ ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ￣
ｂａｓｅｄ ｃｏｈｏｒｔ ｓｔｕｄｙ[Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１１ꎬ９６(６):１７７１￣
１７８２. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２０１０￣２３１５.

[１３８] Ｗｉｌｌｉａｍｓ ＧＲꎬ Ｂａｓｓｅｔｔ Ｊ. Ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｉｓｅａｓｅｓ ａｎｄ ｂｏｎｅ ｈｅａｌｔｈ [ Ｊ] . Ｊ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｉｎｖｅｓｔꎬ ２０１８ꎬ ４１ ( １): ９９￣１０９. ＤＯＩ: １０. １００７ / ｓ４０６１８￣
０１７￣０７５３￣４.

[１３９] Ｌｅｇｅｒ Ｊꎬ Ｒｕｉｚ ＪＣꎬ Ｇｕｉｂｏｕｒｄｅｎｃｈｅ Ｊꎬ ｅｔ ａｌ. Ｂｏｎｅ ｍｉｎｅｒａｌ ｄｅｎｓｉｔｙ ａｎｄ
ｍｅｔａｂｏｌｉｓｍ ｉｎ ｃｈｉｌｄｒｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ ａｆｔｅｒ ｐｒｏｌｏｎｇｅｄ
Ｌ￣ｔｈｙｒｏｘｉｎｅ ｔｈｅｒａｐｙ[Ｊ] . Ａｃｔａ Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ １９９７ꎬ８６(７):７０４￣７１０. ＤＯＩ:
１０.１１１１ / ｊ.１６５１￣２２２７.１９９７.ｔｂ０８５７２.ｘ.

[１４０] Ｓａｌｅｒｎｏ Ｍꎬ Ｌｅｔｔｉｅｒｏ Ｔꎬ Ｅｓｐｏｓｉｔｏ￣ｄｅｌ Ｐｕｅｎｔｅ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｆｆｅｃｔ ｏｆ ｌｏｎｇ￣
ｔｅｒｍ Ｌ￣ｔｈｙｒｏｘｉｎｅ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｎ ｂｏｎｅ ｍｉｎｅｒａｌ ｄｅｎｓｉｔｙ ｉｎ ｙｏｕｎｇ ａｄｕｌｔｓ ｗｉｔｈ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ] . Ｅｕｒ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２００４ꎬ１５１(６):６８９￣
６９４. ＤＯＩ: １０.１５３０ / ｅｊｅ.０.１５１０６８９.

[１４１] Ｋｅｍｐｅｒｓ ＭＪꎬ Ｖｕｌｓｍａ Ｔꎬ Ｗｉｅｄｉｊｋ ＢＭꎬ ｅｔ ａｌ. Ｔｈｅ ｅｆｆｅｃｔ ｏｆ ｌｉｆｅ￣ｌｏｎｇ
ｔｈｙｒｏｘｉｎｅ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ａｎｄ ｐｈｙｓｉｃａｌ ａｃｔｉｖｉｔｙ ｏｎ ｂｏｎｅ ｍｉｎｅｒａｌ ｄｅｎｓｉｔｙ ｉｎ
ｙｏｕｎｇ ａｄｕｌｔ ｗｏｍｅｎ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ [ Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２００６ꎬ １９ ( １２ ): １４０５￣１４１２. ＤＯＩ: １０. １５１５ /
ｊｐｅｍ.２００６.１９.１２.１４０５.

[１４２] Ｋａｒａｋａş ＮＭꎬ Ｔｕｌｇａｒ Ｋıｎıｋ Ｓꎬ Öｚｄｅｍｉｒ Ｂꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙ￣
ｒｏｉｄｉｓｍ ａｎｄ ｂｏｎｅ ｒｅｍｏｄｅｌｉｎｇ ｃｙｃｌｅ[Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｒｅｓ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ
２０１７ꎬ９(２):１０６￣１１０. ＤＯＩ: １０.４２７４ / ｊｃｒｐｅ.３５３２.

[１４３] 李忠良ꎬ 王菁ꎬ 潘宇虹ꎬ 等. 先天性甲状腺功能减低症患儿体格

发育影响因素分析[ Ｊ] . 中国妇幼保健ꎬ ２０１３ꎬ２８ ( ２３):３８１２￣

􀅰６８２􀅰 中华内分泌代谢杂志 ２０２５ 年 ４ 月第 ４１ 卷第 ４ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ Ａｐｒｉｌ ２０２５ꎬ Ｖｏｌ. ４１ꎬ Ｎｏ. ４
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３８１４. ＤＯＩ:１０.７６２０ / ｚｇｆｙｂｊ.ｊ.ｉｓｓｎ.１００１￣４４１１.２０１３.２８.３７.
[１４４] Ａｚａｒ￣Ｋｏｌａｋｅｚ Ａꎬ Ｅｃｏｓｓｅ Ｅꎬ Ｄｏｓ Ｓａｎｔｏｓ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ａｌｌ￣ｃａｕｓｅ ａｎｄ ｄｉｓｅａｓｅ￣

ｓｐｅｃｉｆｉｃ ｍｏｒｔａｌｉｔｙ ａｎｄ ｍｏｒｂｉｄｉｔｙ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙ￣
ｒｏｉｄｉｓｍ ｔｒｅａｔｅｄ ｓｉｎｃｅ ｔｈｅ ｎｅｏｎａｔａｌ ｐｅｒｉｏｄ: ａ ｎａｔｉｏｎａｌ ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ￣ｂａｓｅｄ
ｓｔｕｄｙ[ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１３ꎬ９８ ( ２):７８５￣７９３. ＤＯＩ:
１０.１２１０ / ｊｃ.２０１２￣２７３１.

[１４５] Ｂａş ＶＮꎬ Ｏｚｇｅｌｅｎ Ｓꎬ Ｃｅｔｉｎｋａｙａ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｄｉｓｅａｓｅｓ ａｃｃｏｍｐａｎｙｉｎｇ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１４ꎬ２７
(５￣６):４８５￣４８９. ＤＯＩ: １０.１５１５ / ｊｐｅｍ￣２０１３￣０２８２.

[１４６] Ａｋｉｎ ＭＡꎬ Ｓａｒｉｃｉ Ｄꎬ Ｙｉｋｉｌｍａｚ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ａｏｒｔｉｃ ｉｎｔｉｍａ￣ｍｅｄｉａ ｔｈｉｃｋｎｅｓｓ
ｉｎ ｎｅｗｂｏｒｎｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[ Ｊ] . Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ
２０１３ꎬ８０(４):２６７￣２７２. ＤＯＩ: １０.１１５９ / ０００３５４６８８.

[１４７] Öｎｅｒ Ｔꎬ Öｚｄｅｍｉｒ Ｒꎬ Ｄｏｋｓöｚ Öꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃａｒｄｉａｃ ｆｕｎｃｔｉｏｎ ｉｎ ｎｅｗｂｏｒｎｓ
ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎ ｗｉｔｈ ｔｈｙｒｏｉｄ￣ｓｔｉｍｕｌａｔｉｎｇ
ｈｏｒｍｏｎｅ ｌｅｖｅｌｓ[Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｒｅｓ Ｐｅｄｉａｔｒ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２０１５ꎬ７(４):３０７￣
３１１. ＤＯＩ: １０.４２７４ / ｊｃｒｐｅ.１９６９.

[１４８] Ａｒｓｌａｎ Ａꎬ Ｂａş ＶＮꎬ Ｕｙｔｕｎ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｅｆｆｅｃｔｓ ｏｆ Ｌ￣ｔｈｙｒｏｘｉｎｅ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｎ
ｈｅａｒｔ ｆｕｎｃｔｉｏｎｓ ｉｎ ｉｎｆａｎｔｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒ
Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２０１７ꎬ ３０ ( ５ ): ５５７￣５６０. ＤＯＩ: １０. １５１５ / ｊｐｅｍ￣
２０１６￣０３９３.

[１４９] Ｓａｌｅｒｎｏ Ｍꎬ Ｏｌｉｖｉｅｒｏ Ｕꎬ Ｌｅｔｔｉｅｒｏ Ｔꎬ ｅｔ ａｌ. Ｌｏｎｇ￣ｔｅｒｍ ｃａｒｄｉｏｖａｓｃｕｌａｒ
ｅｆｆｅｃｔｓ ｏｆ ｌｅｖｏｔｈｙｒｏｘｉｎｅ ｔｈｅｒａｐｙ ｉｎ ｙｏｕｎｇ ａｄｕｌｔｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ ２００８ꎬ９３(７):２４８６￣
２４９１. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃ.２００７￣２３１５.

[１５０] Ｌéｇｅｒ Ｊ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ: ａ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｕｐｄａｔｅ ｏｆ ｌｏｎｇ￣ｔｅｒｍ
ｏｕｔｃｏｍｅ ｉｎ ｙｏｕｎｇ ａｄｕｌｔｓ[Ｊ] . Ｅｕｒ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌꎬ ２０１５ꎬ１７２(２):Ｒ６７￣
Ｒ７７. ＤＯＩ: １０.１５３０ / ＥＪＥ￣１４￣０７７７.

[１５１] Ｆａｎｇ Ｙꎬ Ｓｕｎ Ｆꎬ Ｚｈａｎｇ ＲＪꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍｕｔａｔｉｏｎ ｓｃｒｅｅｎｉｎｇ ｏｆ ｔｈｅ ＴＳＨＲ ｇｅｎｅ

ｉｎ ２２０ Ｃｈｉｎｅｓｅ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ[Ｊ] . Ｃｌｉｎ Ｃｈｉｍ
Ａｃｔａꎬ ２０１９ꎬ４９７:１４７￣１５２. ＤＯＩ: １０.１０１６ / ｊ.ｃｃａ.２０１９.０７.０３１.

[１５２] Ｐｏｌａｋ Ｍꎬ Ｖａｎ Ｖｌｉｅｔ Ｇ. Ｔｈｅｒａｐｅｕｔｉｃ ａｐｐｒｏａｃｈ ｏｆ ｆｅｔａｌ ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ
[Ｊ]. Ｈｏｒｍ Ｒｅｓ Ｐａｅｄｉａｔｒꎬ ２０１０ꎬ７４(１):１￣５. ＤＯＩ: １０.１１５９/ ０００２９７５９５.

[１５３] Ｇｌｉｎｏｅｒ Ｄ. Ｔｈｅ ｉｍｐｏｒｔａｎｃｅ ｏｆ ｉｏｄｉｎｅ ｎｕｔｒｉｔｉｏｎ ｄｕｒｉｎｇ ｐｒｅｇｎａｎｃｙ
[Ｊ] . Ｐｕｂｌｉｃ Ｈｅａｌｔｈ Ｎｕｔｒꎬ ２００７ꎬ １０ ( １２Ａ): １５４２￣１５４６. ＤＯＩ: １０.
１０１７ / Ｓ１３６８９８０００７３６０８８６.

[１５４] Ｗｏｒｌｄ Ｈｅａｌｔｈ Ｏｒｇａｎｉｚａｔｉｏｎꎬ ＵＮＩＣＥＦꎬ ＩＣＣＩＤＤ. Ａｓｓｅｓｓｍｅｎｔ ｏｆ ｉｏｄｉｎｅ
ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ａｎｄ ｍｏｎｉｔｏｒｉｎｇ ｔｈｅｉｒ ｅｌｉｍｉｎａｔｉｏｎ: ａ ｕｉｄｅ ｆｏｒ
ｐｒｏｇｒａｍｍｅ ｍａｎａｇｅｒｓ. ３ｒｄ ｅｄ[ＥＢ / ＯＬ]. Ｇｅｎｅｖａꎬ Ｓｗｉｔｚｅｒｌａｎｄ: Ｗｏｒｌｄ
Ｈｅａｌｔｈ Ｏｒｇａｎｉｚａｔｉｏｎ Ｄｅｐａｒｔｍｅｎｔ ｏｆ Ｎｕｔｒｉｔｉｏｎ ｆｏｒ Ｈｅａｌｔｈ ＆ Ｄｅｖｅｌｏ￣
ｐｍｅｎｔ. ( ２００７￣０９￣０１ ) [ ２０２３￣０５￣０７ ] . ｈｔｔｐｓ: / / ｗｗｗ. ｗｈｏ. ｉｎｔ /
ｐｕｂｌｉｃａｔｉｏｎｓ / ｉ / ｉｔｅｍ / ９７８９２４１５９５８２７.

[１５５] 中国营养学会. 中国居民膳食指南(２０２２)[Ｍ]. 北京: 人民卫生

出版社ꎬ ２０２２.
[１５６] Ｌｉｂｅｒｍａｎ ＣＳꎬ Ｐｉｎｏ ＳＣꎬ Ｆａｎｇ ＳＬꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｉｒｃｕｌａｔｉｎｇ ｉｏｄｉｄｅ ｃｏｎｃｅｎｔ￣

ｒａｔｉｏｎｓ ｄｕｒｉｎｇ ａｎｄ ａｆｔｅｒ ｐｒｅｇｎａｎｃｙ [ Ｊ] . Ｊ Ｃｌｉｎ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ
１９９８ꎬ８３(１０):３５４５￣３５４９. ＤＯＩ: １０.１２１０ / ｊｃｅｍ.８３.１０.５１６３.

[１５７] 中国营养学会.中国居民膳食营养素参考摄入量 ( ２０２３ 版)
[Ｍ]. 北京: 科学出版社ꎬ ２０２３.

[１５８] Ｆｉｓｈｅｒ ＤＡꎬ Ｋｌｅｉｎ ＡＨ. Ｔｈｙｒｏｉｄ ｄｅｖｅｌｏｐｍｅｎｔ ａｎｄ ｄｉｓｏｒｄｅｒｓ ｏｆ ｔｈｙｒｏｉｄ
ｆｕｎｃｔｉｏｎ ｉｎ ｔｈｅ ｎｅｗｂｏｒｎ[ Ｊ] . Ｎ Ｅｎｇｌ Ｊ Ｍｅｄꎬ １９８１ꎬ３０４ ( １２):７０２￣
７１２. ＤＯＩ: １０.１０５６ / ＮＥＪＭ１９８１０３１９３０４１２０５.

[１５９] Ｃｏｎｎｅｌｌｙ ＫＪꎬ Ｂｏｓｔｏｎ ＢＡꎬ Ｐｅａｒｃｅ ＥＮꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｈｙｐｏｔｈｙｒｏｉｄｉｓｍ
ｃａｕｓｅｄ ｂｙ ｅｘｃｅｓｓ ｐｒｅｎａｔａｌ ｍａｔｅｒｎａｌ ｉｏｄｉｎｅ ｉｎｇｅｓｔｉｏｎ [ Ｊ] . Ｊ Ｐｅｄｉａｔｒꎬ
２０１２ꎬ１６１(４):７６０￣７６２. ＤＯＩ: １０.１０１６ / ｊ.ｊｐｅｄｓ.２０１２.０５.０５７.

(收稿日期:２０２４￣１０￣１１)
(本文编辑:周丽斌)

附表 １　 中国儿童年龄特异性甲状腺功能范围(Ｂｅｃｋｍａｎ￣Ｃｏｕｌｔｅｒ 公司 ＵｎｉＣｅｌ ＤｘＩ ８００)

年龄 ＴＳＨ
(ｍＵ / Ｌ)

ＦＴ３
(ｐｍｏｌ / Ｌ)

ＦＴ４
(ｐｍｏｌ / Ｌ)

　 　 ４ 天~１ 个月 ０.５３~１８.９１ ２.４２~６.６７ １１.８５~３３.８１
　 　 １~１２ 个月 ０.７５~５.７５ ４.２１~８.１６ ９.４０~１９.５４
　 　 １~５ 岁 ０.６３~６.２０ ３.５４~６.９０ ９.３２~１８.４０
　 　 ５~９ 岁 ０.５８~５.３９ ３.９７~７.８３ １０.６５~１９.２３
　 　 ９~１４ 岁 ０.３９~５.３６ ４.２７~８.５５ ９.８０~１９.６４
　 　 １４~１７ 岁 ０.４８~５.０６ ３.１４~６.１５ ９.５７~１８.２７

　 　 资料来源:李怀远ꎬ 蒋黎敏ꎬ 钱悦平ꎬ 等. 上海地区儿童甲状腺功能检测指标参考区间的建立[ Ｊ] . 检验医学ꎬ ２０１６ꎬ３１(１２):１０４５￣１０４９. ＤＯＩ:
１０.３９６９ / ｊ.ｉｓｓｎ.１６７３￣８６４０.２０１６.１２.００８ꎻ 注:ＦＴ３:游离 Ｔ３ꎻ ＦＴ４:游离 Ｔ４ꎻ 余缩略语同表 ３

附表 ２　 中国儿童年龄特异性甲状腺功能范围(雅培公司 ｉ２０００)

年龄 ＴＳＨ
(ｍＵ / Ｌ)

ＦＴ３
(ｐｍｏｌ / Ｌ)

ＦＴ４
(ｐｍｏｌ / Ｌ)

ＴＴ３
(ｎｍｏｌ / Ｌ)

ＴＴ４
(ｎｍｏｌ / Ｌ)

　 ４ 天~１ 个月 ０.８２~１２.２５ ２.８６~５.５３ ９.４４~２２.１７ １.２４~１.９７ ６６.８９~１５４.７８
　 １~１２ 个月 ０.７５~６.６０ ３.２８~７.４７ ９.３６~１９.８９ １.２３~２.３４ ５７.９５~１５４.３３
　 １~５ 岁 ０.７３~５.７１ ３.９８~７.１９ ９.０６~１９.５７ １.５１~２.０２ ６２.９０~１４８.５１
　 ５~９ 岁 ０.６４~５.４６ ３.９３~７.１７ １０.１５~１８.５８ １.４８~１.９７ ５９.１７~１４５.２６
　 ９~１４ 岁 ０.５６~５.３７ ３.２１~６.８７ １０.１４~１８.６８ １.４０~１.８１ ６０.３０~１５５.８５
　 １４~１７ 岁 ０.５５~５.０１ ３.３６~６.４５ １０.３３~１８.５９ １.４４~１.７１ ６１.２１~１４６.４３

　 　 资料来源:黎思婷ꎬ 张席玥ꎬ 周冬谊ꎬ 等. 南宁地区 ０ ~ １５ 岁儿童甲状腺功能检测指标参考区间的建立[ Ｊ] . 临床检验杂志ꎬ ２０２４ꎬ４２(８):６１４￣
６１８. ＤＯＩ: １０.１３６０２ / ｊ.ｃｎｋｉ.ｊｃｌｓ.２０２４.０８.１１ꎻ 注:ＴＴ３:总 Ｔ３ꎻ ＴＴ４:总 Ｔ４ꎻ 余缩略语同表 ３、附表 １

􀅰７８２􀅰中华内分泌代谢杂志 ２０２５ 年 ４ 月第 ４１ 卷第 ４ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ Ａｐｒｉｌ ２０２５ꎬ Ｖｏｌ. ４１ꎬ Ｎｏ. ４
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附表 ３　 中国儿童年龄特异性甲状腺功能范围(西门子公司 ＡＤＶＩＡ Ｃｅｎｔａｕｒ ＸＰ)

年龄 ＴＳＨ
(ｍＵ / Ｌ)

ＦＴ３
(ｐｍｏｌ / Ｌ)

ＦＴ４
(ｐｍｏｌ / Ｌ)

　 　 １ 天~１ 个月 ０.６３~４.７４ ３.７２~６.４２ １２.８６~２２.３４
　 　 １~１２ 个月 ０.５７~４.７９ ３.７７~６.４６ １２.３４~２０.２６
　 　 １~５ 岁 ０.７８~５.６８ ４.２６~６.５７ １２.８６~２１.３０
　 　 ５~９ 岁 ０.９３~５.６１ ４.７５~６.４６ １５.５８~１９.８７
　 　 ９~１２ 岁 ０.８４~４.９０ ４.６８~６.４６ １２.７３~２１.０４

　 　 资料来源:李亚东ꎬ 马梅ꎬ 程烽. 福州地区健康儿童甲状腺功能指标参考区间的建立[Ｊ] . 实验与检验医学ꎬ ２０２１ꎬ３９(５):１２８６￣１２８８＋１２９９. ＤＯＩ:
１０.３９６９ / ｊ.ｉｓｓｎ.１６７４￣１１２９.２０２１.０５.０７０ꎻ 注:缩略语同表 ３、附表 １

附表 ４　 日常食物含碘量(μｇ / １００ ｇ 可食部)

类别 食物种类 食物名称 碘 食物种类 食物名称 碘

谷薯及豆类 谷类及制品　 小麦粉 ２.９ 干豆类及制品 黄豆(大豆) 　 　 ９.７
强力碘面 ２７６.５ 豆腐 ７.７
大米 ２.３ 豆腐干 ４６.２
糯米(紫) ３.８ 营养豆粉 ２５.０
玉米面 － 芸豆 ４.７
小米 ３.７ 赤小豆(红小豆) ７.８

薯类　 　 　 　 马铃薯(土豆) １.２ 红豆粉 １１.０
速食食品　 　 方便面 ８.４

蔬菜、水果及菌藻类 蔬菜类及制品 白萝卜(莱菔) － 水果类　 　 　 苹果 　 　 －
胡萝卜(金笋、丁香萝卜) － 梨 ０.７
胡萝卜(脱水) ７.２ 红果(大山楂) 　 　 －
扁豆 ２.２ 桃子 　 　 －
豌豆 ０.９ 李子 　 　 －
茄子 １.１ 柿 ６.３
番茄 ２.５ 橙 ０.９
青椒 ９.６ 橘 ５.３
黄瓜 ０.２ 菠萝 ４.１
西葫芦 ０.４ 香蕉 ２.５
洋葱 １.２ 菌藻类　 　 　 金针菇 　 　 －
小白菜 １０.０ 海带(鲜) １１３.９
圆白菜 － 海带(干) ３６ ２４０.０
芥蓝 － 紫菜 ４ ３２３.０
菜花 －
菠菜(脱水) ２４.０
芹菜 ０.７
香菜 １.５
藕 ２.４
野山椒 －

畜禽类及鱼虾蟹贝类 鱼虾蟹贝类　 草鱼 ６.４ 畜肉类及制品 猪肉(瘦) １.７
黄花鱼(小) ５.８ 猪肘(酱) １２.３
鲤鱼 ４.７ 午餐肉(罐头) １.３
青鱼 ６.５ 肉松 ３７.７
鲳鱼(平鱼) ７.７ 猪肝(卤) １６.４
黑鱼 ６.５ 猪肝粉 １０.７
带鱼 ５.５ 火腿肠(洛阳) ４６.２
巴鱼 ３.５ 小香肠(广式) ９１.６
巴鱼(咸) ７.８ 火腿(罐头) １.９
马哈鱼(咸) ６.７ 牛肉(瘦) １０.４
海杂鱼(咸) ２９５.９ 牛肉(酱) １.２
豆豉鱼(罐头) ２４.１ 羊肉(瘦) ７.７
豆豉鲮鱼(罐头) ７.３ 羊肉(卤) １９.１
茄汁沙丁鱼(罐头) ２２.０ 禽肉类 鸡肉 １２.４
虾皮 ２６４.５ 鸡肝 １.３
虾米(虾仁) ８２.５
虾酱(烟台) ２１.０

􀅰８８２􀅰 中华内分泌代谢杂志 ２０２５ 年 ４ 月第 ４１ 卷第 ４ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ Ａｐｒｉｌ ２０２５ꎬ Ｖｏｌ. ４１ꎬ Ｎｏ. ４
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续表　
类别 食物种类 食物名称 碘 食物种类 食物名称 碘

贻贝 ３４６.０
墨鱼 １３.９

坚果油脂及蛋类 蛋类及制品　 鸡蛋 ２７.２ 坚果种子类　 核桃 １０.４
鸡蛋(绿皮) １８.８ 开心果 １０.３
碘蛋 ３２９.６ 松子仁 １２.３
乌鸡蛋 ５.３ 杏仁(生) ８.４
三高蛋(Ｚｎ、Ｓｅ、Ｉ) ５３.７ 榛子仁 ６.３
龙雀生命蛋 １７５.６ 花生米 ２.７
鸭蛋 ５.０ 油脂类　 　 　 色拉油 －
松花蛋(鸭蛋) ６.８
鹌鹑蛋 ３７.６

调味料及其他类 调味品类　 　 酱油 ２.４ 饮料类　 　 　 杏仁露(露露) ５.３
米醋 ２.１ 草莓汁(蓝源) ６１.９
牛肉辣酱 ３２.５ 桃汁(蓝源) ９７.４
黄酱 １９.８ 中华可乐 ６８.４
甜面酱 ９.６ 海藻饮料 １８４.５
芥末酱 ５５.９ 海带浓缩液 ２２ ７８０.０
鱼香海带酱 ２９５.６ 乳及乳制品　 消毒牛奶 １.９
鸡精粉 ２６.７ 酸奶 ０.９
花椒粉 １３.７ 甲鱼蛋 １９.２
白胡椒粉 ８.２
生姜粉 １３３.５
香菇粉 ９.２
爽口乳瓜 １.３
宫廷黄瓜 １.０
八宝菜 ３.８
麻仁金丝 １.６
高酱甘醇 ５.３
杏仁咸菜 ２７４.５
碎米芽菜 ６４.８
冬菜 －
红油豇豆 ２.４
芝麻海带丝 ６４１.７

　 　 资料来源: 杨月欣. 中国食物成分表(第二版)[Ｍ]. ２ 版. 北京:北京大学医学出版社ꎬ２００９

附表 ５　 中国儿童膳食碘(μｇ / ｄ)参考摄入量

年龄 平均需要量 推荐摄入量 可耐受最高摄入量

　 　 　 ０ 岁~ － ８５(适宜摄入量) －
　 　 　 ０.５ 岁~ － １１５(适宜摄入量) －
　 　 　 １ 岁~ ６５ ９０ －
　 　 　 ４ 岁~ ６５ ９０ ２００
　 　 　 ７ 岁~ ６５ ９０ ３００
　 　 　 １１ 岁~ ７５ １１０ ４００
　 　 　 １４~１８ 岁 ８５ １２０ ５００

　 　 资料来源:中华医学会地方病学分会ꎬ 中国营养学会ꎬ 中华医学会内分泌学分会.中国居民补碘指南[Ｒ]. 北京:人民卫生出版社ꎬ ２０１８

􀅰９８２􀅰中华内分泌代谢杂志 ２０２５ 年 ４ 月第 ４１ 卷第 ４ 期　 Ｃｈｉｎ Ｊ Ｅｎｄｏｃｒｉｎｏｌ Ｍｅｔａｂꎬ Ａｐｒｉｌ ２０２５ꎬ Ｖｏｌ. ４１ꎬ Ｎｏ. ４




