medigraphic Avlemigs

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2008; 25(2): 115-118

Ll —

Hipotiroidismo Congénito. Reporte de un Caso
Diagnosticado por Tamiz Neonatal.
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RESUMEN

Introduccion: El hipotiroidismo congénito (HC) es un padecimiento sistémico que resulta del déficit en la
produccién de hormonas tiroideas. En la actualidad se considera como la causa mas frecuente de retraso mental
prevenible.

Caso Clinico: Se reporta el caso de un recién nacido con HC detectado a través del tamiz neonatal (TN). A
los 23 dias de vida, el TN report6 la hormona estimulante de la tiroides (TSH) en 119.3 pUI/mL; la determi-
nacién elevada de TSH y T4 disminida en suero fue diagndstica para HC. El paciente recibid tratamiento con
L- tiroxina en dosis de 50 pg/dia.

Conclusion: El retardo en el diagnéstico o tratamiento sub6ptimo del HC resulta en retraso mental. Actualmen-
te, con el TN los pediatras y neonatdélogos pueden prevenirlo mediante un diagndstico temprano y reemplazo
hormonal adecuado con tiroxina.

SUMMARY

Introduction: Deficiency in the production of thyroid hormones leads to congenital hypothyroidism (CH). CH is the
most common treatable cause of mental retardation.

Case Report: We review the case of newborn with CH. At 23 days of life a neonatal screening (NS) reported elevated
thyroid stimulating hormone (TSH) in 119.3 pUIl/ml. A confirmatory serum test reported a low thyrosine (T4) and
TSH elevated concentration. Treatment with replacement levothyroxine was initiated in dosage of 50 ug/day.
Conclusion: Delay in diagnosis or suboptimal treatment of CH results in variable mental retardation. Currently,
with NS, pediatricians and neonatologists can prevent it with early detection and appropriate L-thyroxine hormone

INTRODUCCION durante los primeros afios de la vida del nifio es actuar
sobre el crecimiento y desarrollo’.

El hipotiroidismo congénito (HC) es una enferme- El HC tiene una extraordinaria importancia en

dad que resulta de la produccidén deficiente de hormonas el nifio por su potencial repercusion sobre el desarrollo

tirotdeas(H),euyafunetbnprineipalalnaeimente y——— — —— ——————————————————————————
* Médico Pediatra, Epidemiologo. Medicina Preventiva. Unidad de Medicina Familiar Nam. 37, IMSS.
** Médico Residente de Segundo Afio en Medicina Familiar, Unidad de Medicina Familiar Nam. 37, IMSS.

115


http://www.medigraphic.com/espanol/e1-indic.htm
http://www.medigraphic.com/medi-artemisa

Bol Clin Hosp Infant Edo Son 2008; 25(2): 115-118

intelectual, ya que las HT son imprescindibles para el
desarrollo del nifio durante las etapas pre y postnatal,
por lo que el retraso en el diagndstico y tratamiento de
la enfermedad ocasiona dafio neuroldgico irreversible.
En la actualidad se reconoce al HC como la causa mas
frecuente de retraso mental prevenible mediante la im-
plementaciéon de acciones simplificadas de deteccion
temprana'?,

Las causas del HC permanecen desconocidas, pero
la evidencia actual sugiere una asociacion con mutaciones
en algunos factores de transcripcion genéticos, como el
TTFI1, TTF2 y el PAX8, los cuales son de importancia
durante la embriogénesis de la glandula tiroidea’.

La incidencia global de HC es de 1 en 3,500 a
1 en 4,500 nacimientos, y en general los sintomas estan
ausentes al nacimiento; sin embargo, pueden detectarse
signos sutiles durante las primeras semanas de vida“.

Desde 1961 se ha postulado la importancia de
desarrollar programas de deteccion precoz para el HC.
En México en 1988 se publico la Norma Técnica num.
321, que establece como un derecho de todo recién na-
cido (RN) la deteccion temprana de HC para prevenir el
retraso mental®. El Instituto Mexicano del Seguro Social
(IMSS) inici6 en 1988 la operacion formal del sistema de
vigilancia epidemiolégica para enfermedades metabodlicas
congénitas (SVEMC), con la deteccion del HC mediante
el tamiz neonatal (TN).

El SVEMC define como caso probable de HC a
todo RN con valor de hormona estimulante de la tiroides
(TSH) igual o mayor a 10 pUI/ml en muestra de sangre
de taléon o cuando el valor de TSH es igual o mayor de
20 pUI/ml en sangre de cordon umbilical. Los casos
confirmados son aquellos con prueba seroldgica con
niveles TSH elevados y tiroxina (T4) disminuida®.

El proposito del presente trabajo es analizar y
discutir un caso de HC diagnosticado en la Unidad de
Medicina Familiar 37, IMSS a través del TN.

CASO CLIiNICO

RN femenino con fecha de nacimiento del 23 de
abril del 2008. Madre de 32 afios de edad, con embarazo
sin complicaciones, gesta 4, abortos 2, cesarea 2. Producto
obtenido por cesarea en hospital privado de la ciudad de
Hermosillo, Sonora, con peso de 3,800 gr y 38 semanas
de gestacién. Sin complicaciones perinatales.

El 29 de abril del 2008 acudié al servicio de Me-
dicina Preventiva de la UMF 37, para la toma del tamiz
neonatal ampliado (hiperplasia suprarrenal congénita,
fenilcetonuria y deficiencia de biotinidasa), asi como
del neonatal (HC) ya que no se le practic6 al momento
de su nacimiento.

El 16 de mayo del 2008 el TN fue reportado con
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determinacion de TSH en 119.3 pUI/ml. Cuatro dias des-
pués se confirmo el diagnéstico de HC mediante perfil
tiroideo en suero: T4 libre 0.59 ng/dL (0.71-1.85), T3
total 0.52 pg/ml (0.45-1.37), T4 2.03 ng/mL (7.8-16.5)
y TSH en 324.2 ulU/mL (0.49-4.67). El mismo dia
el paciente fue valorado por el servicio y se le inici6
tratamiento con tiroxina en dosis de 50 pg cada 24hrs.
Una radiografia de rodilla mostré la presencia de dos
nucleos normales de osificacion, a dicho nivel.

A la edad de dos meses, el perfil tiroideo se re-
port6d dentro de pardmetros normales. El peso corporal
fue de 5.6 kg, talla 58cm, con desarrrollo neuromotor
sin desviaciones. La exploracion fisica de caderas hizo
sospechar displasia acetabular, la cual fue corroborada
mediante estudio radiografico, por lo que fue referida
al servicio de Ortopedia que confirmé la patologia en
ambas caderas e indic6 aparato ortopédico tipo Arnés de
Pavlick.

DISCUSION

El presente caso detalla el éxito en la atencidn
integral del recién nacido con sospecha de HC, el cual
depende del seguimiento puntual de las acciones y pro-
cedimientos enmarcados en el SVEMC; la obtencién de
la muestra, su procesamiento y la emision de resultados
en forma oportuna permitieron, en el presente caso,
la localizacion, diagnostico definitivo y tratamiento
temprano. Es justo reconocer, que sélo con personal,
en este caso de enfermeria, debidamente capacitado y
sensibilizado por la salud del nifio, la implementacion
del tamiz neonatal puede ser garantizada®.

Contrariamente al pensamiento popular, de una
atencion médica de alta calidad a nivel privado, el pa-
ciente estudiado revela que aun se continta omitiendo
la deteccion temprana de las enfermedades metabdlicas
congénitas, a pesar de su trascendencia, alta prevalencia,
esfuerzos para su conocimiento y disposiciones oficiales
para su realizacion.

En el IMSS, la deteccion de HC tiene coberturas
altamente satisfactorias, ya que se realiza sistema-tica-
mente en todas las unidades con servicios obstétricos.

La cobertura en el 2006 fue del 98%, lo que per-
miti6 diagnosticar con oportunidad, entre julio de 2005
y el levantamiento de la ENCOPREVENIMSS 2006, un
total de 218 casos de HC'.

A pesar del retraso en la toma del tamiz neonatal,
el paciente fue localizado y referido en forma inmediata
a Pediatria, para su valoracion e inicio de tratamiento,
dando cumplimiento de esta forma a los indicadores de
eficiencia del SVEMC que sefialan la confirmacion de
los casos e inicio del tratamiento antes de los 30 dias
de vida®.
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El HC es mas frecuente en mujeres que en hom-
bres, con una relacion de 2:1. En lactantes hispanos y
asiaticos su prevalencia es mucho mas alta (1 en 3,000
nacimientos) que en la raza afroamericana (1 en 32,000
nacimientos) y su frecuencia estd aumentada significa-
tivamente en el sindrome de Down (1 en 140)8. Autores
mexicanos al estudiar la epidemiologia del HC en unida-
des de la Secretaria de Salud reportaron, en el 2004, una
prevalencia de 1 caso por cada 2,426 recién nacidos’.

Los signos clinicos de HC son inespecificos, y
antes del advenimiento del tamiz neonatal, s6lo el 10% de
los recién nacidos afectados eran diagnosticados durante
el primer mes de vida. En nuestros dias y en reporte de
una institucién nacional de salud', el 26% de los recién
nacidos sospechosos ingresaron a estudio y tratamiento
durante el primer mes de edad, el 41% en el segundo mes,
y el resto de los pacientes entre el tercero y cuarto mes.
La confirmacion del diagnostico e inicio del tratamiento
requirio de 50.3 + 23 dias.

Lo anterior es explicado por los autores como
secundario a las dificultades para la localizacién del
caso y la tardanza de los familiares para presentarse en
los servicios de salud. Por otra parte, también influye en
estos resultados la tardia identificacion de las manifesta-
ciones clinicas de HC presentes al confirmarse el caso.
En dicho sentido, se sugiere que los pacientes con hernia
umbilical, ictericia, piel seca, estrefiimiento y facies
tosca deben ser considerados como casos sospechosos,
independientemente del resultado del tamiz neonatal.

Sin embargo, debe quedar claro que la piedra an-
gular del programa de deteccion temprana sigue siendo la
practica del TN al 100% de los recién nacidos mexicanos,
y salvo excepciones debe ser considerado el apoyo de
los signos y sintomas clinicos que por lo general estan
ausentes al nacimiento, son inespecificos y de aparicion
tardia.

A pesar de la eficiencia de los sistemas de salud
para el cuidado de los lactantes en los paises desarrolla-
dos, un estudio sueco'' realizado antes del TN reporto que
el 52% de los casos eran diagnosticados en promedio a
la edad de tres meses. Por otra parte, Klein!? al estudiar
el efecto del diagnéstico clinico y tratamiento sobre el
cociente de inteligencia (IQ), establecié que cuando la
terapia habia iniciado antes de los 3 meses de edad el 1Q
promedio era de 89, con inicio entre 3 y 6 meses el 1Q
descendia a 71, y si el tratamiento habia empezado des-
pués de los 6 meses de edad, el IQ caia a 54 puntos.

Todo recién nacido con concentracion baja de T4
y TSH mayor de 40 pnU/mL es considerado como portador
de HC primario®'. Dichos nifios deben ser examinados
inmediatamente y tener una prueba confirmatoria, re-

comendando iniciar el tratamiento antes de conocer los
resultados del estudio.

Los mejores resultados neurocognitivos depen-
den del tiempo de inicio de la terapia sustitutiva y de la
dosis de HT. Muchos casos de HC por atiriosis, tienen
HT residual transplacentaria proveniente de la madre, lo
que les ofrece alguna proteccién>*. La vida media de la
HT es de 6 dias, la cual cae y desaparece en término de
2 a 3 semanas postnatales, de modo que este periodo es
una “ventana de oportunidad” para detectar e iniciar el
tratamiento y minimizar el tiempo de hipotiroxinemia
cerebral®.

Actualmente, los estudios de HC que miden resul-
tados con base en cocientes de inteligencia, recomiendan
iniciar el tratamiento antes de la segunda semana de vida
con una dosis de tiroxina de 10-15 pg/kg/dia. En aquellos
nifios severamente afectados (T4<5 pg/dL) y en riesgo
elevado de retraso mental, se considera que una dosis
de 12-17 pg/kg/dia normaliza la T4 en 3 dias y la TSH
en dos semanas*®!>15, L a meta en general es normalizar
la T4 en la segunda semana, y la TSH alrededor del mes
de vida.

El advenimiento del TN ha permitido una mejoria
dramatica de las secuelas que representa el HC, logrando
un crecimiento longitudinal y desarrollo neurocognitivo
normal en los nifios afectados por esta enfermedad. Se
reconoce que los casos gravemente afectados, por presen-
tar niveles de T4 mas bajos y un retrazo en la madurez
esquelética, tienen un riesgo elevado de tener un I1Q de
5 a 20 puntos menor, en relacién a grupos control con
HC leve 0 moderado®.

Estos niflos ademas, presentan una mayor tasa
de problemas de aprendizaje, tales como pobreza en el
vocabulario, disminucién en la comprension de la lectura,
y en la habilidad para realizar calculos aritméticos y en
su memoria. Se ha reconocido que la baja escolaridad
materna y el nimero de visitas médicas de control como
factores asociados a dafio intelectual.'s:!.

La implementacion en México del tamiz neonatal
obliga a todos los profesionales de la salud que atienden
recién nacidos a participar en el diagndstico, tratamiento
oportuno y en el control del nifio con HC. El subsanar
las debilidades de este proceso, representa un reto y una
oportunidad para mejorar la calidad de la atencion y la
preservacion de las potencialidades intelectuales del nifio
afectado por HC.
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