Figura 1. Sindrome De Comelia de Lange, rasgos dismdrficos
faciales en Neonato (sinofridia, hipertricosis de las cejas, pestanas
largas, puente nasal ancho deprimido, v filtrum largo y poco profun-

do, pabellones auriculares de implantacion baja y rotados hacia
atras)

Figura 2. A) Anomalias en extremidades superiores B) Ectrodactilia
en mano derecha y acortamiento de antebrazo derecho C) Sindacti-
la (4 dedos) mano izquierda.

Figura 4. Restriccion de crecimiento intrauterino simétrico peso,
talla y perimetro cefalico por debajo del percentil 3
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Figura 5. Rx de columna (mineralizacion ¢sea preservada, nicleos
de osificacion de configuracion conservada, lineas vertebrales
rotadas posiblemente postural, espacios intervertebrales de
amplitud normal, no lesidn traumatica o destructiva).
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CASOS CLINICOS

HIPOTIROIDISMO CONGENITO PRIMARIO. LA IMPORTANCIA DEL SCREENING NEONATAL:
REPORTE DE UN CASO.
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! Pediatra. Posgrado de Neonatologia Universidad San Francisco de Quito.
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RESUMEN:

El hipotiroidismo congénito es la enfermedad enddcrina mas frecuente en neonatologia y suele transcurrir sin sintomatologia clara en ésta
etapa de la vida. Es la principal causa de retardo mental tratable cuyo prondstico radica en el diagndstico oportuno y tratamiento precoz.
El propdsito de este articulo es evidenciar como situaciones no habituales del comportamiento clinico que despiertan sospecha y el
empleo del tamizaje neonatal hacen herramientas eficaces para la deteccion temprana de ésta patologia. De acuerdo con la revision
bibliografica; ademas, en este caso, presentamos una situacion que debe profundizar el andlisis de la etiologia ya que la dishormonogéne-
sis es un tipo de hipotiroidismo primario congénito caracterizado por un déficit permanente de hormonas tiroideas que se acompana de
bocio, tiene una transmision autosémica recesiva y puede requerir confirmacion mediante pruebas genéticas.

Palabras Clave: Hipotiroidismo congénito primario, tamizaje neonatal

ABSTRACT

Congenital hypothyroidism is the most frequent endocrine disease in neonatology and usually occurs without clear symptoms in this stage
of life. It is the main cause of treatable mental retardation whose prognosis lies in the timely diagnosis and early initiation of treatment. The
purpose of this article is to show that unusual situations of clinical behavior that arouse suspicion and the use of neonatal screening make
effective tools for the early detection of this pathology. According to the bibliographic review. Furthermore, in this case, we present a
situation that should deepen the analysis of the etiology since the dyshormonogenesis is a type of congenital primary hypothyroidism
characterized by a permanent deficit of thyroid hormones that is usually accompanied by goiter, has an autosomal recessive transmission
and can require confirmation through genetic tests.

Key Words: Primary congenital hypothyroidism, neonatal screening.

INTRODUCCION.

El hipotiroidismo congénito primario (HC) es el trastorno enddcrino
congénito mas comun en la infancia y también es una de las causas
prevenibles mas frecuentes de retraso mental. Las manifestaciones

Durante su evolucion requirid aporte de oxigeno por alto flujo durante
48 horas cuya evolucion fue favorable; sin embargo, lo requirié por
cénula nasal hasta 2 semanas posterior al alta.

Neuroldgicamente  manifestd  hipoactividad — transitoria  que

clinicas del hipotiroidismo congénito son sutiles y muchos recién
nacidos pueden permanecer sin diagndstico."**®

La incidencia de hipotiroidismo oscila entre 1/2000-1/4000 nacidos
vivos!" Es més alta en individuos hispanos vy asidticos; menor en
individuos negros. Es mayor en las mujeres con una relacion de 2:1
en comparacion con los hombres y mayor riesgo en nifios con
sindrome de Down?

En la mayorfa de los pacientes, el hipotiroidismo congénito primario
es causado por un desarrollo anormal de la glandula tiroides (disge-
nesia tiroidea) que generalmente representa el 85% de los casos
seguido de dishormonogénesis en el 20-30%.

PRESENTACION DE CASO

Recién nacido de sexo masculino que nacid por cesarea a las 35
semanas de una madre sana de 29 anos. Ingreso al servicio de
Neonatologia por prematurez y sindrome de dificultad respiratoria.

Al examen fisico Peso 2.115 gramos (p10) Talla 47 cm. (p50) PC
30.5cm. (p10).
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inicialmente dificultd la alimentacion por succion; ademas, una
duradera hipotonia axial por 1o que se apoyd con rehabilitacion fisica
y estimulacion temprana. La ecografia transfontanelar fue normal.

A las 24 horas de vida presento ictericia con un valor de bilirrubinas
totales 10.8 mg/dL (184.6 umol/L) haciendo necesario el tratamien-
to con fototerapia por 48 horas. Reingreso 1 semana mas tarde por
ictericia persistente y bilirubinas totales de 15.5 mg/dL (265.05
umol/L) requiriendo 72 horas mas de tratamiento.

Su progresion alimentaria se realizd por sonda gastrica inicialmente
hasta lograr la succion efectiva sin inconvenientes. A los 20 dias
presentod distension abdominal acompariada de sangre oculta en
heces, dificultad para la eliminacion de deposiciones e ileo difuso en
el control radiologico. Lo superd de manera espontanea con reposo
digestivo corto y estimulacion rectal.

Dentro de su evaluacion por hipoactividad, hipotonia, fleo intestinal,
ictérica prolongada se solicitd determinacion de hormonas tiroideas
reportando valores anormales.

TSH T3 (pg/ml) fT4 (ng/dL)
Edad (uu/d)
Tamizaje 671.3
21 dias >100 <0.42
2 meses 0.17 113 3.75
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Ecografia de tiroides mostré crecimiento importante de toda la
glandula tiroides. (Figura 1)

Figura 1: Ecografia de tiroides

Se inici¢ tratamiento con levotiroxina a dosis de 15 ug/kg/dia.

Evoluciona favorablemente. A los dos meses de edad las valoracio-
nes oftalmoldgica y auditiva son normales y el nivel de hormonas
tiroideas requieren ajuste de levotiroxina, se reduce dosis a
6 ug/k/dia y se continua con neuroestimulacion.

DISCUSION

El hipotiroidismo congénito es la causa mas comun y prevenible de
retraso mental. Puede ser clasificado como transitorio y permanen-
te. EI 80 a 90% de hipotiroidismo permanente son debidos a disge-
nesia tiroidea, ya sea por ausencia de glandula (atireosis) o ectopia
tiroidea con tejido hipoplasico. "’

Tabla1. Eticlogia de los hipotiroidismos.

1.- Hipotioridismos congénitos permanentes
Anomalias de la tiroides
- Anomalias del desarrollo: atireosis,
glandula ectdpica, glandula disgénesica
- Anomalias congénitas de la biosintesis de
las hormonas tiroideas
Anomalias extratiroideas
- Insuficiencia hipotalamo-hipofisaria
- Resistencia periférica a las hormonas
tiroideas
2.- Hipotiroidismos congénitos transitorios
- Transferencia de anticuerpos
bloqueadores del receptor de la TSH de la
madre al nifio
- Administracién de medicamentos
antitiroideos a la madre
- Prematuridad
- Deficiencia de yodo

Los nifios con hipotiroidismo congénito no presentan sintomas
tipicos por la deficiencia y de estos solo el 3-5% cumplen criterios
de sospecha, por lo que dificulta el diagndstico precoz.

En el caso que presentamos se trata de un neonato prematuro

eutrdfico que presentd trastornos del tono sumados a hipoactivi-
dad, dificultad de la alimentacion por succion, ictericia prolongada,
fontanelas amplias y dificultad para realizar evacuaciones que
orientaron a la sospecha clinica.

El diagndstico se realiza con determinacion de hormonas tiroideas
donde se observa elevacion de TSH y disminucion de T4. En el
caso del paciente se confirmd un valor de TSH >100y T4 <0.42.
El tratamiento con levotiroxina (L-T4) esté indicado de inmediato,
con una dosis inicial de 10-15 ug/kg/dia. La TSH baja o normal y
las concentraciones bajas de T4 libre sugieren hipotiroidismo
central,"#**

La T4 baja con perfil de TSH normal puede ser consecuencia de la
inmadurez hipotalamica.

La funcidn tiroidea en neonatos prematuros se caracteriza por

disminucion de las respuestas de TSH y T4 durante el trabajo de
4,8

parto.

La gammagrafia y escaneo de radionuclidos tiroideos es el estudio
de imagen méas preciso para identificar aplasia tiroidea (ausencia de
captacion), hipoplasia (disminucion de la captacion), glandula
peguefia en una localizacion ectdpica o una glandula ectdpica. La
ausencia de captacion también se puede ver con mutaciones de
gen TSHb, mutaciones inactivadoras del receptor TSH, defectos
de atrapamiento de yoduro y anticuerpos bloqueadores de recep-
tor de tirotropina materna (TRB-AD).

LLa ecografia tiroidea confirma la aplasia tiroidea cuando la gammagra-
fla con radiontclidos muestra una captacion ausente. La tiroides
grande en el ultrasonido y ausencia de captacion en la gammagrafia
con radiondclidos, es sugestiva de dishormonogénesis.

La dishormonogénesis suele presentarse como un trastorno que
se transmite de manera autosomica recesiva en el que puede
acompanarse de bocio. En el caso de nuestro paciente se solicitd
ecografia de tiroides evidenciando incremento global del tamafno
de la glandula. Los estudios prenatales en la madre resultaron
negativos para hipotiroidismo durante el embarazo.

La determinacion de autoanticuerpos tiroideos es Util para el
diagndstico de hijos de madres con enfermedad tiroidea autoinmu-
ne conocida en familia o hermanos.

La concentracion de tiroglobulina sérica sirve para delinear aidn
mas la causa de hipotiroidismo congénito subclinico.

La determinacion de concentracion urinaria de yodo en orina es Util
en lactantes que estuvieron expuestos a yodo durante la vida
intrauterina o en areas endémicas con deficiencia de yodo.

El tratamiento debe realizarse, ya que las consecuencias son
severas a largo plazo, ademas porgue inicialmente no estan dispo-
nibles las pruebas genéticas para diferenciar de inicio si se trata de
hipotiroidismo congeénito transitorio o permanente. El objetivo de la
terapia es garantizar el crecimiento y desarrollo normal mantenien-
do una TSH sérica en el rango de referencia optimo 0.5-2.0mUrt”

La Academia Americana de Pediatria
cronograma de monitoreo:

recomienda el siguiente

A las dos y cuatro semanas después del inicio del tratamiento
Cada 1-2 meses los primeros 6 meses

Cada 3-4 meses entre 6y 3 anos de edad
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