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» La funcion normal de la gladndula firoides es fundamental para el
desarrollo neurocognitivo temprano, asi como para el crecimiento y
el desarrollo durante la ninez y la adolescencia. Los trastornos de |la
tiroides son comunes, y la atencion a los hallazgos del examen
fisico, combinada con herramientas seleccionadas de laboratorio y
radiologicas, ayuda en el diagnostico y tratamiento temprano.

» El hipotiroidismo se define como un nivel bagjo o ausencia de
hormonas tiroideas. Puede estar presente al nacer (congénito) o
desarrollarse mas tarde en la vida (adquirido). El hipotiroidismo
primario, debido a defectos en la propia gladndula tiroides, es la
causa mas comun de hipotiroidismo. El hipotiroidismo secundario o
cenfral ocurre como consecuencia de defectos a nivel de la
gladndula pituitaria o del hipotdlamo.

El hipotiroidismo congénito (HC) ocurre en 1 de cada 1500 a 3000 recién
nacidos.

Hanley, P., Lord, K., & Bauer, A. J. (2016). Thyroid disorders in children and adolescents: a review.
JAMA pediatrics, 170(10), 1008-1019.



Embriogénesis: Tiroides es la primera gldndula en desarrollarse en el embridn
humano = 4 semanas derivado de la células epiteliales faringeas (endodermo).
Se desarrollan células foliculares con captacion de yodo a la semana 11.
Produccion de T4 al tercer mes.
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Generalidaes: Principal causa de discapacidad cognitiva prevenible en el mundo. La
ausencia de clinica precoz y su alta incidencia los programas de tamizaje neonatal.

Causas

Primarias
1) Disembriogénesis o disgenesia (85%): ectopia (2/3), agenesia e hipoplasia firoidea.
2) Dishormonogénesis (15%): herencia autosdmica recesiva, por mutacion de proteinas
responsables del fransporte, oxidacion y organificacion del yodo.

Secundarias
Hipotiroidismo central

Transitoria
Por la presencia de Ac antitiroideos maternos, el uso de drogas antitiroideas maternas y el
déficit o exceso de yodo.

Hanley, P., Lord, K., & Bauer, A. J. (2016). Thyroid disorders in children and adolescents: a review. JAMA
pediatrics, 170(10), 1008-1019.



Table 1. Molecular Etiology and Phenotype of inheritable Forms of Congerstal Hypaothiyroidsm
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Clinico

» Losrecién nacidos con HC son tipicamente asinfomaticos al nacer. Los
fetos estan protegidos de los efectos del hipotiroidismo por la
transferencia placentaria de la hormona tiroidea materna y porque
comunmente tienen algo de tejido tiroideo funcional.

» Los sinfomas cldsicos de HC sin tratar incluyen ictericia prolongada,
letargo, mala alimentacion, estrenimiento y llanto ronco.

» Los signos mdas comunes son hernia umbilical, macroglosia y piel
moteada. El examen fisico tfambién puede revelar bradicardia, fontanela
posterior ancha, facies tosca e hipotonia con reflejos retardados

Ares Segura S, Rodriguez Sanchez A, Alija Merillas M, Casano Sancho P, Chueca
Guindulain MJ, Grau Bolado G, et al. Hipotiroidismo y bocio. Protoc diagn ter
pediatr. 2019;1:183-203.



Screening

Diagnodstico Se realiza con el programa de tamizaje neonatal con TSH

RNT (>37 sem): muestra a las 48 horas de vida

RNPT (36 sem): a los 7 dias de vida

RNpT (15 mUI/mL) y esto se debe confirmar con TSH, T4 libre o T4 total en sangre
venosa.

Falsos (+): 1%

El tamizaije es positivo cuando la TSH
Falsos (-): 5-10% J o

es> 15 mUl/mL y esto se debe
confirmar con TSH, T4 libre y T4 total en
sangre venosa.



VALORES DE REFERENCIA DE HORMONAS TIROIDEA EN SUERO* (< 1 MES)

Rango

Promedio

H.Tiroestimulante (TSH)

1.0 - 10.0 mUI/mi

5.5 mUI/mli

Tiroxina (T4)

10 - 18.8 ug/d

14.9 ug/d

Tiroxina Libre (T4L)

1.7 - 4.1 ug/d|

e —

2.8 ug/d

e ——

* Los valores de referencia deberdn ser establecidos por cada laboratorio segin edad y método utilizado.

VALORES DE REFERENCIA DE HORMONAS TIROIDEA EN SUERO (< 1 ANO)

Rango

Promedio

H.Tiroestimulante (TSH)

0.4 - 6.3 mUI/ml

2.2 mUI/ml

Tiroxina (T4)

8.2 - 15.1 ug/d|

10.7 ug/d|

Tiroxina Libre (T4L)

1.5 - 2.4 ug/d|

1.7 ug/dl
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NORMAS PARA EL OPTIMO DESARROLLO DE PROGRAMAS DE BUSQUEDA MASIVA DE PKU E HC. (Santiago, 2007),

MINSAL.




Foto 3: TECNICA DE TOMA DE MUESTRA EN TALON
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e
PROTOCOLO DE ESTUDIO DE CASO SOSPECHOSO PARA HC

METODO DELFIA

FLUOROMETRIA
(TSH mUUmi)

0.1 - 15.0 mUI/m! 12 - 15 mUlml > 15.0 mUliml

Repetir tarjeta
NEGATIVO PRIMERA MUESTRA SEGUN(DSﬁ\eIrﬂoL:ESTRA

(Laboratorio Regional

< 15.0 mUI/mi > 15.0 mUi/ml

(tarjeta de pape! filtro) Solicitud de
NEGATIVO SEGUNDA MUESTRA

TSH > 10 mUI/ml TSH > 10 mU/ml TSH < 10 muUimi
T4 < 10 ng/di T4 > 10 ng/d T4 > 10 ngd
Cintigrafia ANORMAL

*HIPOTIROIDISMO **HIPERTIROTROPINEMIA NEGATIVO
CONGENITO

NORMAS PARA EL OPTIMO DESARROLLO DE PROGRAMAS DE BUSQUEDA MASIVA DE PKU E HC. (Santiago, 2007),
MINSAL.
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Deéficit de yodo

Ares S, Rodriguez A, Alija M, Casano P, Chueca MJ, Grau o G. (2019). Hipotiroidismo y bocio.

Protocolo diagnostico sociedad espanola de endocrinologia pediatrica, volumen 1, 183-203.




Tratamiento

» Levotiroxina 10- 15 ug/kg/dia (max 50 ug/dia), ojala iniciar antes de las 2
semanas de vida. Nunca atrasar el inicio del tratamiento, por esperar
poder realizar el estudio de la etiologia. En casos mdas graves (T4 total o
libre muy bajos) se debe iniciar la dosis inicial mas alta.
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