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HIPOTIROIDISMO CONGENITO

GENERALIDADES Y DEFINICION. La embriogénesis de la glandula tiroides y
funcionalidad del eje tiroides — hipdfisis — hipotalamo se completan en el primer
trimestre de la gestacion. La glandula tiroides se localiza en la cara anterior del cuello,
delante del cartilago cricoides; al nacimiento pesa 1 — 3 gramos y llega alcanzar 15 —
20 gramos en la adolescencia. EI hipotiroidismo congénito (HC) resulta del déficit de
hormonas tiroideas (HT) causado por alteraciones en el desarrollo de la glandula
tiroides (disgenesia), sintesis de HT (dishormonogénesis), transporte intracelular a
células blanco, o accion de las HT (resistencia a hormonas tiroideas) desde el
nacimiento.!  Por sus caracteristicas genéticas se clasifica en esporadico y
hereditario; por su localizacibn anatomica en hipotiroidismo congénito primario
(HCP) si hay alteracidén en la tiroides o en su capacidad para sintetizar HT y en HC
central por alteracion hipofisaria o hipotalamica.

EPIDEMIOLOGIA A nivel mundial la incidencia es variable de 1 en 3000 a 4000 RN,
relacién 2:1 a favor del sexo femenino.>* En México se ha reportado una incidencia de
1 en 1950 RN vivos.

EFECTOS FISIOLOGICO DE LAS HORMONAS TIROIDEAS

Recién nacido. Al nacimiento la exposicién al frio causa un pico de TSH de 60 - 80
OU/l en los primeros 30-60 minutos, que aumenta la secreciéon de HT para generar
calor, luego la TSH disminuye hasta 20 U/l en las primeras 24 horas de vida
extrauterina (VEU). Por este pico de TSH el tamiz neonatal se realiza 3-5 dias
después del nacimiento. Sistema Nervioso Central. Las HT actlan desde in Gtero
hasta los 3 primeros afios de vida, en la proliferacién y migracion de neuroblastos,
diferenciacion de oligodendrocitos y proceso de mielinizacién. El cretinismo se refiere al
dafio neurolégico permanente por la falta de HT in Gtero y/o los 3 primeros afios de vida
y va desde la atrofia de la corteza cerebral hasta la afeccion de estructuras
subcorticales como el puente de Varolio y mesencéfalo, etc. Crecimiento y desarrollo
Las HT ejercen un papel permisivo en la accién de hormona de crecimiento, lo que
permite un crecimiento y desarrollo adecuado en los nifios. En el hipotiroidismo la
velocidad de crecimiento esta disminuida y la edad ésea retrasada. Piel y anexos El
hipotiroidismo causa piel seca, aspera y deposito de mucopolisacaridos; en la lengua
se manifiesta por macroglosia, edema de la faringe y laringe y llanto ronco.

ETIOLOGIA Y CLASIFICACION.
I.  Hipotiroidismo congénito primario permanente (HCPP)
1. Esporadico: En 80-85% de los casos se debe a anormalidades en el desarrollo
0 migracion de la tiroides (disgenesia). La disgenesia mas comun es la ectopia
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(65%), localizada en la base de la lengua, luego la atireosis (ausencia de la

tiroides) en el 30% de los casos.

2. Hereditario: Dishormonogénesis por defectos en genes involucrados en la
sintesis de HT, como tiroglobulina, tiroperoxidasa, pendrina, etc. Estas se
presentan en 15-20% de los casos de HC y la mayoria heredados en forma
autosOmica recesiva.

Il. Hipotiroidismo congénito central permanente (HCCP)

EI HCCP afecta a 1:16 000 RN y engloba al hipotiroidismo secundario y terciario.

CUADRO CLINICO. El 95% de RN con HC estan asintomaticos o presentan datos
como fontanela posterior abierta > 0.5 cm, por lo que es esencial realizar el tamiz
neonatal, con el objetivo de identificarlos y tratarlos oportunamente. Si el diagnéstico
se retrasa el RN desarrollara en forma progresiva hipotonia, succion débil, hipotermia,
ictericia persistente (> 2 semanas), piel seca, hernia umbilical, llanto ronco y retraso
irreversible en el neurodesarrollo.
DIAGNOSTICO. El diagnostico de HC implica primero una prueba de tamizaje que
identificard al RN sospechoso y después la determinacion sérica de TSH y T4 total o
libre, para confirmarlo. Si no se tiene el resultado de la prueba confirmatoria antes de
24 horas, se debe iniciar tratamiento con levotiroxina para disminuir el riesgo de
alteraciones del neurodesarrollo. (Figura 1)

Figura 1. Diagrama de flujo del tamizaje y diagnéstico de hipotiroidismo congénito
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ESTUDIOS COMPLEMENTARIOS. Otros estudios como el gammagrama con yodo
radiactivo *?*| (eleccién) o Tecnecio **Tc y ultrasonido de tiroides, no son necesarios
para iniciar tratamiento.
TRATAMIENTO. La levotiroxina (L-tiroxina), se debe iniciar en las primeras 2-4
semanas de VEU, para evitar secuelas neurolégicas®. Su objetivo es asegurar un
crecimiento y desarrollo neurosensorial normal.
Objetivos del tratamiento son:
1. Mantener la T4 libre o total T4 por arriba de la mitad superior normal durante el
primer afio de vida.
2. Durante el primer afio valores de T4 total 10-16 ng/dl y T4 libre de 1.4 a 2.3 ng/dl
3. La TSH debe mantenerse en nivel menor de 500JU/L.

La L-tiroxina se debe diluir en agua y administrar en ayuno, al menos 30
minutos antes de cualquier alimento, para mejorar su tasa de absorcién. Hay farmacos
gue reducen la absorcion de la L-tiroxina como: inhibidores de la bomba de protones,
carbonato de calcio, antiacidos, hidroxido de aluminio, sulfato de hierro, etc.” La dosis
inicial recomendada por la Academia Americana de Pediatria, es de 10-15 ug/kg/dia
(50 ug/dia) para el primer mes de VEU®. Esta se debe ajustar de acuerdo al resultado
del perfil tiroideo. La dosis promedio con base en la edad del nifio se observa en el
Cuadro 1.

Cuadro 1. Dosis de levotiroxina en las diferentes edades pediéatricas

Edad “ug/ Kg de peso Promedio de dosis diaria
(Hg)

1 mes 10-15 50

Menor de 6 meses 8-10 25-50

1 a5 afos 5-6 75 -100

6 a 12 afos 4-5 100 -150

Mayores de 12 afios 2-3 150 — 200

[10Jg = microgramos
SEGUIMIENTO. La evaluacién clinica y hormonal (T4t o T4 libre y TSH), se deben
realizar en forma estrecha durante los primeros tres afios de vida

La T4 sérica se debe normalizar entre una a dos semanas despueés del inicio del
tratamiento y la TSH hasta 4 semanas. En el 10% de los casos, la TSH puede
permanecer elevada (10-20 [JU/L) a pesar de T4 normal, tal vez por falta de madurez
del eje H-H-T.
PRONOSTICO. EIl pronéstico es bueno para la vida, sin embargo, el desarrollo
neurolégico dependera de la edad de inicio del tratamiento. Si inicia antes de 2
semanas de VEU no tendran secuelas neurolégicas. En un estudio realizado en el
Pittsburg Children’s Hospital, se encontro una relacion entre el inicio del tratamiento
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con levotiroxina entre el nacimiento y 3 meses de edad, se asociaba a un Cl promedio
89 (intervalo 64-107), si se iniciaba entre los 3—6 meses, el promedio del Cl bajaba a
71 (intervalo 35-96) y después de los 6 meses caia a 54 (intervalo 25-80). Por ultimo,
todo RN con HC debe ser enviado a rehabilitacion fisica y estimulacién temprana.
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