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Краткая информация по заболеванию или состоянию (группы заболеваний или состояний)
Определение заболевания или состояния (группы заболеваний или состояний)
Врожденный гипотиреоз (ВГ) — одно из наиболее часто встречающихся врожденных заболеваний ЩЖ у детей, в основе которого лежит полная или частичная недостаточность тиреоидных гормонов, приводящая к задержке развития всех органов и систем организма при отсутствии своевременно начатого лечения. [1]
 Особенности кодирования заболевания или состояния (группы заболеваний или состояний) по Международной статической классификации болезней и проблем, связанных со здоровьем
E03.0 Врожденный гипотиреоз с диффузным зобом. Зоб (нетоксический) врожденный паренхиматозный.
Е03.1 Врожденный гипотиреоз без зоба. Аплазия щитовидной железы (с микседемой). Врожденная атрофия щитовидной железы.
Е07.1 Дисгормональный зоб. Семейный дисгормональный зоб. Синдром Пендреда.
Е07.8 Другие уточненные болезни щитовидной железы. Дефект тирозинсвязывающего глобулина. Кровоизлияние в щитовидную железу. Инфаркт щитовидной железы. Синдром нарушения эутиреоза.
 Классификация заболевания или состояния (группы заболеваний или состояний)
По уровню поражения (наиболее распространенная на сегодняшний день)
Частота встречаемости различных форм и возможных молекулярно-генетических дефектов представлена в приложении А3.
Первичный гипотиреоз 
Дисгенезия щитовидной железы (нарушение строения и закладки):
· агенезия,
· гипоплазия,
· гемиагенезия,
· дистопия (язычная, подъязычная, срединная, загрудинная).
Дисгормоногенез (нарушение синтеза тиреоидных гормонов):
· дефект транспорта йода (мутация гена NIS),
· дефект пероксидазной системы (мутация генов TPO, DUOX2),
· дефект синтеза тиреоглобулина (мутация гена TG),
· синдром Пендреда (мутация гена SLC26A4).

Центральный гипотиреоз (вторичный, третичный)
· сочетанный дефицит гипофизарных гормонов (гипопитуитаризм),
· изолированный дефицит ТТГ.
Периферическая резистентность к тиреоидным гормонам (рТТГ)
Транзиторный гипотиреоз

По степени тяжести:
Латентный (субклинический) — повышенный уровень ТТГ при нормальном уровне свободного T4;
Манифестный — гиперсекреция ТТГ при сниженном уровне свободного T4, наличие клинических проявлений;
Тяжелого течения (осложненный), при котором может быть кретинизм, сердечная недостаточность, выпот в серозные полости, вторичная аденома гипофиза.

По степени компенсации
Компенсированный;
Декомпенсированный.

Осложненный гипотиреоз (как правило, не распознанные вовремя, запущенные случаи заболевания) без своевременно назначенной и правильно подобранной заместительной медикаментозной терапии может привести к развитию гипотиреоидной (микседематозной) комы.
В подавляющем большинстве случаев (85-90%) имеет место первичный врожденный гипотиреоз. Среди первичного гипотиреоза 85% случаев являются спорадическими, большинство из них обусловлено дисгенезией (эмбриопатией) ЩЖ. По данным различных авторов, агенезия ЩЖ встречается в 22-42% случаев, в 35-42% ткань железы эктопирована, в 24-36% имеет место гипоплазия ЩЖ [12].
Гораздо реже (5-10%) встречаются вторичный или третичный врожденный гипотиреоз, проявляющиеся изолированным дефицитом ТТГ или гипопитуитаризмом (ГП) [13].
Особой формой ВГ является транзиторный гипотиреоз новорожденных. Эта форма заболевания чаще всего наблюдается в регионах, эндемичных по недостатку йода. Транзиторный гипотиреоз может возникнуть и в результате незрелости системы органификации йода, особенно у недоношенных, незрелых новорожденных. К развитию транзиторного гипотиреоза у новорожденного может приводить прием матерью во время беременности тиреостатических и других препаратов, нарушающих синтез тиреоидных гормонов щитовидной железой плода. Описана трансплацентарная передача материнских блокирующих антител к рецептору ТТГ [1].
В связи с развитием методов молекулярно-генетического анализа взгляды на этиологию врожденного гипотиреоза в последние годы во многом изменились. На сегодняшний день идентифицирован ряд генов, мутации которых приводят к нарушениям закладки, миграции, дифференцировки ЩЖ, дефектам синтеза тиреоидных гормонов, нарушениям гипоталамо-гипофизарной оси. Отсутствие специфических симптомов, характерных для определенного генетического дефекта, не позволяет проводить изолированную диагностику одного гена для идентификации мутации. Наиболее широко изучены варианты дисгенезии ЩЖ, однако показано, что нарушение закладки этого жизненно важного органа ассоциировано с мутациями генов только в 2% случаев, в остальных случаях причина остается неизвестной. В структуре наследственных форм заболевания преобладающими причинами развития ВГ являются дефекты генов дисгормоногенеза, о чем свидетельствуют результаты молекулярно-генетических анализов (подробная информация о дефектах генов, приводящих к врожденному гипотиреозу, представлена в приложении А3) [14-17].
Медицинская реабилитация, медицинские показания и противопоказания к применению методов реабилитации
Пациентам с ВГ рекомендовано:
· профилактический прием (осмотр, консультация) врача сурдолога-отоларинголога;
· врачебно-педагогическое наблюдение при возникновении сложностей обучения, запоминания, освоения нового материала [2,18].
Противопоказаний не определено.
Организация оказания медицинской помощи
Рекомендуется экстренная госпитализация в медицинскую организацию в случае возникновения:
1. гипотиреоидной комы,
2. тиреотоксического криза (передозировка левотироксина натрия**) [1].
Уровень убедительности рекомендаций С (уровень достоверности доказательств – 5).
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