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ABSTRAK

Angka kejadian hipotiroid kongenital (HK) berkisar 1 : 2000-4000 bayi. Deteksi dan tata laksana dini diperlukan agar fungsi neurologi dan 
perkembangan pasien optimal. Salah satu penyebab muntah berulang pada bayi adalah hypertrophic pyloric stenosis (HPS). Deteksi dan tata 
laksana HPS penting karena HPS dapat menyebabkan gagal tumbuh hingga gizi buruk yang berdampak pada IQ. Kasus: Bayi usia 2 bulan tanpa 
skrining hipotiroid kongenital, masuk ke rumah sakit dengan gejala khas hipotiroid kongenital, yaitu ubun-ubun terbuka, wajah tampak kasar, 
makroglosia, kulit kering dan dingin, gagal tumbuh, dan hernia umbilikalis. Selain gejala HK, bayi juga memiliki keluhan muntah berulang yang 
kemudian didiagnosis HPS. Terapi medikamentosa yang tepat dengan levothyroxine, tindakan pembedahan, dan nutrisi yang adekuat harus 
diberikan agar tumbuh kembang optimal.

Kata kunci: Endokrinologi, gagal tumbuh, hipotiroid kongenital,  hypertrophic pyloric stenosis 

ABSTRACT

The incidence of congenital hypothyroidism (CH) is 1 in 2000 to 4000 babies. Screening and early detection are important to improve 
neurodevelopmental prognosis. Recurrent vomiting in infant can be caused by hypertrophic pyloric stenosis (HPS). Early detection and 
management is important to prevent growth retardation and malnutrition. Case: A 2-month-old baby, who was not previously screened, 
presented with features of CH such asopen fontanelle, coarse facial feature, macroglossia, hypothermia, failure to thrive, and umbilical hernia. 
The infant also has recurrent vomiting due to HPS. Medical treatment with levothyroxine, surgery, and adequate nutrition should be given to 
ensure optimal growth and development. Lanny Christine Gultom, Valensia Vivian The. Congenital Hypothyroid and Hypertrophic Pyloric 
Stenosis: 3-Months Follow-Up.
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PENDAHULUAN
Hipotiroid kongenital (HK) merupakan 
penyakit endokrinologi anak, termasuk 
kegawatdaruratan klinis karena dampaknya 
terhadap gangguan perkembangan. Deteksi 
dan tata laksana dini penting karena HK dapat 
mengakibatkan gangguan perkembangan 
fungsi neurologis dan kecerdasan anak.1,2

Angka kejadian HK di dunia adalah 1 dari 2000-
4000 bayi, lebih sering pada perempuan.1,3 

Kejadian HK pada populasi Asia dilaporkan 
lebih tinggi dibandingkan populasi Barat.4 Di 
Indonesia, belum ada data nasional angka 
kejadian HK. Cakupan deteksi dini HK di 
Indonesia masih kurang dari 2% dan hanya 
terpusat di kota besar seperti Jakarta.3

Saat munculnya gejala HK bergantung pada 

keparahan defisiensi hormon tiroksin. Pada 
defisiensi hormon berat (misal, akibat agenesis 
kelenjar tiroid), gejala dapat muncul pada 
awal kehidupan. Gejala khas yaitu ubun-ubun 
terbuka, wajah tampak kasar, makroglosia, 
gagal tumbuh, kulit tampak dingin, dan 
konstipasi.5

HPS adalah penyempitan pilorus. Pada 
bayi, penyakit ini dapat terjadi sendiri atau 
bersamaan dengan kelainan kongenital 
lainnya.6 Tata laksana utama HPS adalah 
tindakan piloromiotomi7 seperti yang 
dilakukan pada pasien ini. Hubungan antara 
kejadian HK dan HPS belum diketahui 
pasti, hanya terdapat 1 laporan kasus yang 
melaporkan kedua diagnosis ini secara 
bersamaan.8

Tulisan ini melaporkan hasil pemantauan 
bayi berusia 2 bulan dengan HK dan HPS 
yang mendapat terapi pembedahan dan 
medikamentosa secara adekuat. Kedua 
kondisi pada pasien ini mungkin terjadi secara 
konkomitan.

KASUS
Bayi perempuan, 2 bulan, dirujuk dari rumah 
sakit lain karena gagal tumbuh sejak usia 1 
bulan. Saat minum ASI secara langsung, ASI 
sering keluar lagi dari mulut karena lidahnya 
yang besar. Selain itu, pusar terlihat menonjol, 
sulit BAB, dan kulit sering tampak kering. Pasien 
juga mengalami muntah berulang. Pasien lahir 
cukup bulan melalui sectio caesarea (SC) atas 
indikasi gagal induksi, langsung menangis 
saat lahir dengan berat badan lahir 3500 gram 
dan panjang badan 50 cm. Tidak dilakukan 
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skrining hipotiroid saat lahir. Riwayat biru atau 
kuning sejak lahir disangkal.

Pada pemeriksaan fisik, bayi sadar dan tampak 
lemah, laju nadi 130x/menit, laju napas 35x/
menit, dan suhu 36oC. Berat badan 4040 
gram dengan panjang badan 55 cm dan 
lingkar kepala 36 cm. Status gizi pasien 
baik, perawakan baik, dan berat badan baik 
dengan lingkar kepala normosefali. Walaupun 
gizi baik, penambahan berat badan pasien 
hanya 540 gram sejak lahir (weight increment 
< P5 dari tabel weight increment WHO), 
sehingga pasien termasuk kategori berisiko 
gagal tumbuh (at risk of failure to thrive). Dari 
pemeriksaan fisik didapatkan juga ubun-
ubun besar masih terbuka, wajah dan rambut 
tampak kasar, makroglosia, serta leher tampak 
pendek (Gambar 1). Pemeriksaan fisik jantung 
dan paru dalam batas normal. Perut tampak 
membuncit dengan hernia umbilikalis, 
tidak terdapat kelainan pada pemeriksaan 
genitalia. Kulit pasien teraba dingin, kering, 
dan muncul kemerahan. Pada pemeriksaan 
darah tepi lengkap didapatkan anemia (Hb 
9,3 g/dL), fungsi hati, fungsi ginjal, elektrolit, 
dan urinalisis dalam batas normal. Gambaran 
darah tepi tidak menunjukkan kelainan, kadar 
TSH >150.000 mIU/L dan fT4 0,07 ng/dL.

Diagnosis HK pasien ini ditegakkan 
berdasarkan gejala klinis dan pemeriksaan 
laboratorium. Pada pasien didapatkan ubun-
ubun besar terbuka, wajah dan rambut 
tampak kasar, makroglosia, kutis marmorata, 
hipotermia, gagal tumbuh, dan hernia 
umbilikalis. Pemeriksaan laboratorium yang 
menunjukkan angka TSH sangat tinggi dan 
fT4 rendah memastikan diagnosis HK.

Pasien diterapi dengan levothyroxine (LT-4) 
15 mcg/kg/hari. Selain itu, juga dilakukan 
pemasangan nasogastric tube (NGT) untuk 
pemberian nutrisi. Pasien diberi susu formula 
8x75 mL/hari karena produksi ASI ibu sudah 
sangat berkurang. Selama pemantauan, 
ibu mengeluh anak muntah setiap minum 
susu. Karena keluhan tersebut, dilakukan 
pemeriksaan barium meal dengan hasil 
kecurigaan hypertrophic pyloric stenosis (HPS). 
Selain terapi LT-4, direncanakan tindakan 
piloromiotomi untuk mengatasi HPS pada 
usia 5 bulan.

Setelah terapi selama 2 minggu, kadar 
TSH menurun menjadi 0,929 mIU/L dan 
fT4 meningkat menjadi 2,51 ng/dL. Dosis 
levothyroxine selanjutnya disesuaikan menjadi 
setara 10 mcg/kg/hari dan pemantauan 
dilanjutkan setiap bulan (Tabel).

Saat usia 5 bulan, pasien menjalani tindakan 
piloromiotomi. Setelah tindakan tersebut 
pasien dapat minum susu formula 8x100 mL/
hari tanpa keluhan. Saat usia 6 bulan, pasien 
bebas keluhan, wajah tidak tampak kasar, tidak 
ada makroglosia ataupun hernia umbilikalis 

(Gambar 2). Berat badan pasien naik menjadi 
7060 gram dengan panjang badan 66 cm 
dengan status gizi baik, perawakan baik, berat 
badan baik. Perbandingan berat badan sesuai 
usia (BB/U), panjang badan sesuai usia (PB/U) 
dan berat badan sesuai panjang badan (BB/
PB) (Gambar 3-5). Selama hampir 4 bulan, 
kenaikan berat badan dan panjang badan 
berturut-turut adalah 3020 gram (weight 
increment antara p85-p95) dan 11 cm (length 
increment = p97). Selama 4 bulan terapi, kadar 
fT4 dan TSH stabil dengan pemberian LT-4 
1x30 mcg/hari (~4 mcg/kg/hari).

Tabel. Kadar TSH dan fT4 selama pemantauan

TSH (mIU/L) 0,87-6,15 >150.000 0,929 0,061 0,245

fT4 (ng/dl) 0,48-4,17 0,07 2,51 1,79 1,51

Gambar 1. Gambaran klinis pasien sebelum pemberian LT-4 (usia 2 bulan 3 minggu)

Gambar 2. Gambaran klinis pasien 4 bulan setelah pemberian LT-4 (usia 6 bulan)
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DISKUSI
HK dapat dibedakan menjadi primer dan 
sekunder. Pada HK primer lokasi kelainan 
di kelenjar tiroid, sedangkan pada HK 
sekunder lokasi kelainan di hipofisis dan/
atau hipotalamus. Selain itu, HK dapat bersifat 
permanen ataupun sementara.9,10 Etiologi 
tersering HK adalah agenesis atau disgenesis 
kelenjar tiroid.7 Pada awal kelahiran, gejala 
klinis sering belum terlihat karena masih ada 
hormon tiroksin dari ibu, sehingga hampir 
tidak mungkin mendeteksi HK secara klinis 
pada bayi baru lahir. Hal ini menunjukkan 
pentingnya skrining HK dengan pemeriksaan 
kadar TSH dalam 48-72 jam setelah bayi lahir 
pada semua bayi baru lahir.10,11

Kasus ini tidak menjalani skrining saat lahir 
dan manifestasi klinis baru terlihat saat usia 1 
bulan. Gejala awal HK yaitu letargi, hipotonia, 
fontanel anterior dan posterior besar, kesulitan 
minum, kuning, konstipasi, dan hipotermia. 
Setelah usia 6 minggu, terlihat wajah tampak 
kasar, makroglosia, rambut kering, kasar 
dan tebal, kulit kering dan dingin, distensi 
abdomen, hernia umbilikalis, hiporefleksia, 
bradikardia, hipotensi, dan anemia.12 Kasus 
ini memiliki sebagian besar manifestasi klinis 
yang mengarah ke HK.

Dari hasil pemeriksaan laboratorium, 
didapatkan kadar TSH ≥ 20 mIU/L dan fT4 
sangat rendah (<0,89 ng/dL), sehingga 
dapat ditegakkan diagnosis HK primer. Tata 
laksana harus sesegera mungkin dengan obat 
pengganti homon tiroid (thyroid hormone 
replacement), dosis awal untuk bayi 0-3 bulan, 
yaitu 10-15 mcg/kg/hari.13,14 Kasus ini langsung 
diberi LT-4 dengan dosis setara 15 mcg/kg/
hari. Luaran terbaik apabila terapi dimulai 
sebelum usia 2 minggu. Pasien yang diterapi 
saat usia 12-30 hari memiliki IQ 15,7 poin lebih 
tinggi dibandingkan pasien yang mendapat 
terapi setelah usia 30 hari. 7,13 IQ anak HK yang 
mendapat terapi dini tidak berbeda bermakna 
dengan IQ anak normal.15

Pasien ini juga memiliki keluhan muntah 
berulang yang tidak ditemukan pada pasien 
HK pada umumnya. Setelah diteliti, muntah 
berulang pada pasien ini diketahui disebabkan 
oleh hypertrophic pyloric stenosis (HPS). Hirano 
T, dkk.8 (1988) melaporkan satu kasus kejadian 
HK dan HPS, namun mekanisme hubungan 
keduanya belum jelas. Kedua penyakit ini 
mungkin merupakan tidak berhubungan, 

namun ditemukan bersamaan.

Pada pasien ini dilakukan piloromiotomi 
yang merupakan tindakan pembedahan 
yang umum dilakukan untuk kasus HPS.7 Tata 
laksana HPS dan HK keduanya harus dilakukan 
untuk mengejar IQ anak yang optimal. Jika 
HPS tidak dikoreksi, kejadian muntah berulang 
akan mengakibatkan gagal tumbuh bahkan 
hingga gizi buruk.

Setelah pemantauan selama hampir 4 bulan, 

kadar hormon TSH dan fT4 kembali normal, 
gejala klinis seperti wajah kasar, makroglosia, 
hernia umbilikalis, rambut kering dan kasar, 
serta kulit kering dan dingin menghilang. 
Pemberian nutrisi enteral dilakukan karena 
kesulitan minum dan telah terjadi gagal 
tumbuh. Nutrisi yang cukup penting dalam 
penanganan kasus HK, karena makronutrien 
terutama lemak dan mikronutrien yang 
adekuat merupakan komponen penting 
untuk pertumbuhan otak.

Gambar 3. Berat badan pasien selama pemantauan (Dokumentasi pribadi)

Gambar 4. Panjang badan pasien selama pemantauan (Dokumentasi pribadi)
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Pada pasien ini dapat dilihat perbaikan gizi 
yang bermakna. Pasien dapat mengejar 
keterlambatan pertumbuhan melalui tata 
laksana HK yang tepat, tindakan pembedahan 
dan pemberian nutrisi yang adekuat. Saat usia 
6 bulan, kepala pasien sudah tegak dan dapat 
diberi makanan pendamping ASI (MPASI). 
Susu formula sudah dapat dikonsumsi per 
oral, sehingga nutrisi enteral dihentikan. Saat 
pemantauan usia 6 bulan, tumbuh kembang 
pasien sesuai usia. Pasien diminta tetap 
kontrol setiap bulan untuk pemantauan 
kualitas tumbuh kembang. Pada orang tua 
juga diajarkan untuk melakukan stimulasi 
sesuai usia di rumah sesuai Buku Kesehatan 
Ibu dan Anak tahun 2020 dari Kementerian 
Kesehatan Republik Indonesia.16 Pasien 
direncanakan menjalani tes IQ saat pasien 
berumur 4-5 tahun.

SIMPULAN
Hipotiroid kongenital merupakan salah 
satu penyakit bawaan yang dapat dideteksi 
melalui skrining. Deteksi dini pada beberapa 
hari awal kehidupan sangat penting untuk 
prognosis. Bayi dengan HK yang diberi tata 
laksana levothyroxine adekuat dalam 2 minggu 

pertama kehidupan memiliki prognosis sangat 
baik dan dilanjutkan seumur hidup. HPS 
merupakan kejadian yang sering ditemukan 
pada bayi. Hingga saat ini belum ada literatur 
yang membahas keterkaitan antara HK 

dan HPS. Tata laksana nutrisi, stimulasi, dan 
penanganan penyakit penyerta yang tepat 
diperlukan untuk meningkatkan kualitas 
tumbuh dan kembang anak dengan HK.
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Gambar 5. Status gizi pasien selama pemantauan (Dokumentasi pribadi)


