Hipotiroidismo
Congénito

Interna Maricela Castillo.






Definicion

e Disfuncion hormonal tiroidea, congénita.

* Hormona tiroidea juega rol en el metabolismo

* Importancia en el desarrollo cerebral.
* H.C sin tratamiento: retardo mental, dano fisico, neural y metabdlico.
* Nivel mundial 1/2000 = afecta 2:1 M:H
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Eje hipotalamo hipofisis tiroides:
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Causas

4 Centrales: ™
Terciaria
Hipocortosol —
disminucion de la
Secundaria \_hormona de crecimiento /

Hipotireidismo

hipofisis

"
(, ) Primaria

tiroides

100 % se puede diagnosticar con el tamizaje
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1.Primario

2. Central

3. Transitorio

Dis- embriogénesis (80- 85%)
Dis- hormonogénesis (10- 15%)

Resistencia a TSH
Déficit de TRH/ TSH

Déficit multiple de hormonas
hipofisiarias

Exceso/ Déficit de yodo
Drogas anti tiroideas maternas

TRAb maternos
Mutaciones heterocigotas de DUOX2

Aplasia, Hipoplasia,
Ectopia

NIS, TPO, Tg, DUOX,
DHEAL1

TSHR, Gsa

Materna o neonatal
PTU, Metimazol



Figura 1. Algoritmo diagnostico de hipotiroidismo congénito

Té libre baja TSH

Y

T4 libre y TSH en suera

MNarmal o disminuids

Y

Hipotiroidismo
hipotalamohipofisario

¥

Test de TRH

Positivo

Megative

v

"

Hipatinsidismo
terciario

Hipatiroidisma
secundario

'

Elevada

'

Hipatiraidisma

primas

,

Cammagrafia-ecografia

v

T4 libre alta
TSH normal o alta

,

ADN del gen TRE
Efectos sistémicos
de HT endégenas
Efectos sistémicos

de HT exdgenas

'

5. resistencia a las

l L J ¥ m;m
Tiroides i situ Ectopia Agenesia
\—h Normal o bacio
Disminuida
L Y L
Hipoplasia | | Descartar insensibilidad Anticuerpas

alaTsH r antitiroideas _l
Megativas Pasitives
1, |
Dishormonogénesis latrogenia Tiraiditis
Déficit de yodo




Clinica

Primeras dos semanas de vida:

* |Ictericia neonatal prolongada.
 Edema de parpados, manos y pies.
* Gestacion >42 semanas.

* Peso de nacimiento > 4 kg (GEG)

e Dificultades en la alimentacion, retraso eliminacion
de meconio

* Hipotermia
e Abdomen distendido
* Fontanelas anterior y posterior grandes

* Facie tosca, macroglosia



Después del primer mes de vida:

* Piel oscura y moteada

* Respiracion esforzada, rapiday
dificultosa

* Falta de progreso ponderal;
dificultad para succionar.

e Menor frecuencia defecatoria.
 Menor actividad y letargo
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bespués de los 3 meses de edad:
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* Piel seca con carotenemia

* Macroglosia

e Tumefaccion o mixedema
generalizados.
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Tamizaje:

* Inicio del programa en 1992 — 1998 alcanzo el 100%.

Método actualmente utilizado DELFIA (minsal 2007)

Falso negativo: 5 a 10%

Falsos +: 1%

RNT: 48 hr

-

N

RNPT < 35 sg: 7 dias y repetir a las

RNPT 35—37: 7 dias. I

15 dia.

J




dPor queé la
diferencia de dia
del tamizaje de un

nino RNT y uno de
RNPT?




Recordar que los Prematuros:

Desarrollo incompleto del eje hipotalamo — hipdfisis- tiroides.
Menor retencion tiroidea del yodo

Menor volumen de deposito de coloides tiroideo

Baja sintesis de globulina transportadora (TBG)

Administracion de multiples terapéuticas que pueden influir en el eje
hipotalamo — hip&fisis- tiroides.

Favorecen alteracion tiroideas
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MINISTERIO DE SALUD
PROGRAMA NACIONAL DE BUSQUEDA MASIVA DE
HIPOTIROIDISMO CONGENITO Y FENILCETONURIA
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METODO DELF
FLUOROMETR

0.1 - 15.0 mUUmI 12 - 15 mUUml > 15.0 mUlmi
NEGATIVO Repetir tarjeta SEGUNDA MUESTRA
PRIMERA MUESTRA . .. i
(L aborstorio Raglonal (suero) No atrasar el Inicio de Tratamiento

l |

< 15.0 mUimi > 15.0 mUvmi
CoeneaATvo ™ || sEGUNDA MUESTRA ' Pruebas complementaria:
= 1) Cintigrafia tiroidea T99.

Muestra de sangre venosa 2) Eco tiroidea

[ 1 ]

TSH > 10 mUumi TSH > 10 mUIml < "
T4 < 10 ng T4 > 10 ng/d e
Cintigrafia ANORMAL
*HIPOTIROIDISMO *HIPERTIROTROPINEMIA NEGATIVO

CONGENITO



Tratamiento:

e Levotiroxina:

Minsal :

10- 15 ug/kg/dia (max 50 ug/dia), ojala inicar antes de
las 2 semanas de vida.

Guias chilenas:
10- 15 ug/kg/dia RNT
8-12 ug/kg/dia RNPT

-

Normalizar T4 en 2 semanasy TSH en 1 Mes

\_




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

H.Tiroestimulante (TSH)| 1.0~ 10.0 mUI/ml 5.5 mUl/ml
Tiroxina (T4) 10 - 18.8 ug/d| 14.9 ug/d
Tiroxina Libre (T4L) 1.7 - 4.1 ug/di 2.8 ug/dl

* Los valores de referencia deberan ser establecidos por cada laboratorio segun 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 mUl/ml
Tiroxina (T4) 8.2 - 15.1 ug/dl 10.7 ug/dl

Tiroxina Libre (T4L) 1.5 - 2.4 ug/di 1.7 ug/di




* Tamizaje en RN no descarta hipotiroidismo

Falsos negativos

Hipotiroidismo secundario o terciario.

Disfuncion tiroidea compensada en un comienzo

Tiroides ectopico

Falla enzimartica
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