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RESUMEN

La ciencia médica se ha especializado para prevenir y sanar los padecimientos del ser humano. Los estudios preventivos
de la genética y el desarrollo de la medicina obstétrica nos van mostrando de qué manera resulta importante un monitoreo
constante del funcionamiento de cuerpo humano. Sin embargo, existen enfermedades silenciosas, que son imposibles
de prevenir o diagnosticar sino hasta la muestra de algun sintoma y que finalmente pueden generar consecuencias irre-
versibles para la vida del ser humano. El hipotiroidismo congénito (HC o HTC) es una de estas enfermedades, que si bien
pueden mostrar algun signo preventivo durante el seguimiento del embarazo, no es del todo una enfermedad previsible.
Se pretende demostrar que a la fecha no existen evidencias cientificas que desvinculen el tamizaje neonatal como pro-
cedimiento vital para el diagnéstico y oportuno tratamiento del Hipotiroidismo congénito. Se toma como palabras claves
de busqueda “hipotiroidismo congénito” y “tamizaje neonatal” realiza busqueda selectiva de investigaciones académicas
disponibles, se presenta un resumen a manera de revision bibliografica del tema para ser expuesto y refiera lo destacado
resultante de la investigacion. La deteccion de HC primario se ha introducido en la mayorfa de los paises del mundo. Es
necesaria la confirmacién de un resultado de deteccion positivo antes de que un bebé sea declarado un caso de HC.
Obtener un diagndstico temprano generalmente lleva a un buen desenlace clinico. Sin tratamiento, el hipotiroidismo leve
puede llevar a que se presente discapacidad intelectual grave y problemas en el crecimiento.

Palabras clave: Hipotiroidismo neonatal, enfermedad congénita, tamizaje, diagndstico temprano, problemas de creci-
miento.

ABSTRACT

Medical science has specialized in preventing and healing human illnesses. Preventive studies of genetics and the de-
velopment of obstetric medicine are showing us how it is important to constantly monitor the functioning of the human
body. However, there are silent diseases, which are impossible to prevent or diagnose until the signs of any symptoms
and which can finally generate irreversible consequences for human life. Congenital hypothyroidism (CH or HTC) is one of
these diseases, which, although they may show some preventive sign during the monitoring of pregnancy, it is not entirely
a predictable disease. It is intended to demonstrate that to date there is no scientific evidence that dissociates neonatal
screening as a vital procedure for the diagnosis and timely treatment of congenital hypothyroidism. The search keywords
are “congenital hypothyroidism” and “neonatal screening”, a selective search of available academic research is carried
out, a summary is presented as a bibliographic review of the topic to be exposed and refers to the highlights resulting
from the research. Screening for primary CH has been introduced in most countries of the world. Confirmation of a positive
screening result is necessary before a baby is declared a case of CH. Obtaining an early diagnosis generally leads to a
good outcome. Without treatment, mild hypothyroidism can lead to severe intellectual disability and growth problems.

KeyWords: Neonatal hypothyroidism, congenital disease, screening, early diagnosis, growth problems.

RESUMO

A ciéncia médica se especializou na prevencéo e cura das doencas humanas. Estudos preventivos de genética e o
desenvolvimento da medicina obstétrica estdo nos mostrando como € importante monitorar constantemente o funcio-
namento do corpo humano. Entretanto, existem doencas silenciosas, que sao impossiveis de prevenir ou diagnosticar
até os sinais de quaisquer sintomas e que podem finalmente gerar conseqténcias irreversiveis para a vida humana. O
hipotireoidismo congénito (CH ou HTC) é uma dessas doencas, que, embora possam apresentar algum sinal preventivo
durante o monitoramento da gravidez, ndo é inteiramente uma doenca previsivel. O objetivo € demonstrar que até hoje ndo
ha evidéncias cientificas que dissociem a triagem neonatal como um procedimento vital para o diagndstico e tratamento
oportuno do hipotireoidismo congénito. As palavras-chave de pesquisa s&do "hipotireoidismo congénito" e "triagem neona-
tal", é feita uma pesquisa seletiva das pesquisas académicas disponiveis, um resumo € apresentado como uma revisdo
bibliografica do tdpico a ser exposto e se refere aos destaques resultantes da pesquisa. A triagem do CH primario foi
introduzida na maioria dos paises do mundo. A confirmagao de um resultado positivo da triagem é necessaria antes que
um bebé seja declarado um caso de CH. A obtenc&o de um diagndstico precoce geralmente leva a um bom resultado.
Sem tratamento, o hipotireocidismo leve pode levar a graves deficiéncias intelectuais e problemas de crescimento.

Palavras-chave: Hipotireoidismo neonatal, doenca congénita, triagem, diagnostico precoce, problemas de crescimen-
to.



HIPOTIROIDISMO CONGENITO Y EL TAMIZAJE NEONATAL

Introduccion

La ciencia médica se ha especializado para
prevenir y sanar los padecimientos del ser
humano. Los estudios preventivos de la ge-
nética y el desarrollo de la medicina obs-
tétrica nos van mostrando de qué manera
resulta importante un monitoreo constante
del funcionamiento de cuerpo humano.

Sin embargo, existen enfermedades silen-
ciosas, que son imposibles de prevenir o
diagnosticar sino hasta la muestra de algun
sintoma y que finalmente pueden generar
consecuencias irreversibles para la vida del
ser humano.

El hipotiroidismo congénito (HC o HTC) es
una de estas enfermedades, que si bien
pueden mostrar algun signo preventivo du-
rante el seguimiento del embarazo, no es
del todo una enfermedad previsible.

Se conoce como la deficiencia de hormo-
nas tiroideas presente al nacimiento, es la
endocrinopatia y causa de discapacidad
cognitiva prevenible mas frecuente en el re-
cién nacido. (Castilla P., 2015) (Grob & Mar-
tinez, 2012)

En el mundo, la prevalencia se ha estimado
entre 1:800-1:10,000 y es mas frecuente en
asiaticos, hispanos e indigenas americanos
en comparacion con la poblacion blanca o
afroamericana; presenta un predominio en
mujeres con una relacion de 2:1 a 3:1 (Cas-
tilla P., 2015)

Se pretende demostrar que a la fecha no
existen evidencias cientificas que desvin-
culen el tamizaje neonatal como procedi-
miento vital para el diagndéstico y oportuno
tratamiento del Hipotiroidismo congénito

Metodologia

Se toma como palabras claves de busque-
da “hipotiroidismo congénito” y “tamizaje
neonatal” realiza busqueda selectiva de
investigaciones académicas disponibles,
considerando las paginas web que pre-
tendan orientar sobre el padecimiento de
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esta enfermedad y sobretodo de sus con-
secuencias.

Una vez analizada y resumida tal informa-
cion se presenta un resumen a manera de
revision bibliografica del tema para ser ex-
puesto y refiera o destacado resultante de
la investigacion.

Resultados

El Hipotiroidismo neonatal es la disminucion
de la produccion de la hormona tiroidea en
un recién nacido. En casos excepcionales,
no se produce dicha hormona. La afeccion
también se conoce como hipotiroidismo
congeénito.

El hipotiroidismo en el recien nacido puede
ser causado por:

e Ausencia o desarrollo insuficiente de la
glandula tiroides

e (Glandula hipofisaria que no estimula la
glandula tiroides

e Hormonas tiroideas que se forman de
manera deficiente o no funcionan

e Medicamentos que la madre tomd du-
rante el embarazo

e [alta de yodo en la dieta de la madre
durante el embarazo

e Anticuerpos producidos por el cuerpo
de la madre que blogquean la funcion ti-
roidea del bebé

El defecto mas comun es una glandula ti-
roides que no esta totalmente desarrolla-
da. Las ninas resultan afectadas dos veces
mas que los nifios. (Adler, DiMaggio, Zieve,
& Conaway, 2019)

Calabria en su estudio (Hipotiroidismo en
lactantes y nifnos, 2018) establece que la
mayoria de los casos congeénitos son espo-
radicos, pero aproximadamente el 10-20%
es hereditario. Las causas suelen implicar

e |a disgenesia (85% de los casos)
de comprender ectopia (dos tercios de
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| los casos), ausencia (agenesia) o hipodesarrollo (hipoplasia) de la glandula tiroides.

e La dishormonogénesis (produccion de hormona tiroidea anormal, de 10 a 15% de los
| casos) tiene multiples tipos, que pueden resultar de un defecto en cualquiera de los
pasos de la biosintesis de la hormona tiroidea. (Calabria, 2018)

Por lo general no presenta signos y sintomas notorios desde el nacimiento, por lo que es
muy importante detectarlo tempranamente. Los signos mas prevalentes son ictericia y her-
nia umbilical. La ictericia suele ser de predominio indirecto. En el Cuadro 1 se resumen las
principales caracteristicas clinicas de la enfermedad. El hipotiroidismo congénito se asocia
*™—3 a un mayor riesgo de malformaciones a nivel renal, cardiaco y del sistema urinario. (Hino-

Q .

josa, y otros, 2018)
)
-

* Ictericia

* Hernia umbilical

* Fontanela anterior amplia
* Sutura sagital ensanchada
* Hipotonia

* Hipotermia

* Macrosomia

* Succion débil

¢ Retraso en el desarrollo

* Macroglosia

* Llanto ronco

¢ Estrenimiento

Cuadro 1. Principales caracteristicas clinicas del hipotiroidismo congénito

Fuente: (Hinojosa, y otros, 2018)

En esta etapa prodromica, el paciente, aunque ya tenga muchos o todos los factores etio-
|6gicos presentes, todavia se encuentra sano. En los ultimos anos, las capacidades para
determinar ese riesgo e identificar los factores etioldégicos han aumentado notablemente
para muchas enfermedades, a lo cual se conoce como diagnostico presintomatico. El tamiz
neonatal se define como un procedimiento que se realiza para descubrir aquellos recién
nacidos aparentemente sanos, pero que ya tienen una enfermedad que con el tiempo oca-
sionara dafios graves, irreversibles, antes de que éstos se manifiesten, con la finalidad de
poder tratarla, evitando o aminorando sus consecuencias. (Barba, 2004)
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Edad Sintoma

1. Recién nacido Embarazo pro'onqxld[)

2. Manifestaciones precoces
Dificultad alimentacién
Alteraciones respiratorias

3. Manifestaciones tardias

Hipoactvidad, somnolencia

Signo

Macrosomia

Hipotermia transitona
Fontanela posterior amplia (> 5 mm)
Boao

Mal incremento ponderal

Distension abdominal, constipacion
Ictericia prolongada > 3 dias

Mal incremento ponderal
Piel y fanéreos secos
Hernia umbilical
Macroglosia

Mixedema

Llanto ronco

RDSM

Talla baja

Cuadro 1. Caracteristicas clinicas del hipotiroidismo congénito

Fuente: (Grob & Martinez, 2012)

La Sociedad Europea de Endocrinologia
Pediatrica (ESPE) recomienda realizar un
tamizaje universal para la deteccion de HC
con la medicion de TSH en sangre total en
PF entre las 48 y 72h de vida. Se recomien-
da realizar un segundo tamizaje en PF a
las 2 semanas de vida o en las 2 semanas
posteriores al primer tamizaje en aquellos
neonatos de alto riesgo: RNP, BPN, critica-
mente enfermos, nacimientos multiples vy
cuando la primera toma se recolecte antes
de las primeras 24h de vida. (Flores, Coro-
nado, Ortega, Arreola, & Reyes, 2018)

El tamizaje metabdlico de los RNP o con
BPN plantea ciertos desafios, ya que son
mas propensos a presentar falsos posi-
tivos y negativos, asi como a cursar con
enfermedades criticas que dificultan la in-
terpretacion de las pruebas de tamizaje vy,
en ocasiones, retrasan el diagnoéstico. Los
principales factores que aumentan la fre-
cuencia de alteraciones tiroideas en esta
poblacion son la inmadurez del eje hipota-
lamo-hipdfisis-tiroides, la menor capacidad
de sintesis y metabolismo de hormonas ti-
roideas, el exceso o insuficiencia de yodo,
la presencia de enfermedades criticas y el
uso de algunos medicamentos en la unidad
de cuidados intensivos neonatales (gluco-
corticoides, aminas, cafeina, dopamina, en-
tre otros (Flores, Coronado, Ortega, Arreola,
& Reyes, 2018)

RECIMAUC VOL. 5 N2 1(2021)

Se recomienda el inicio de tratamiento inme-
diato en aquellos neonatos con TSH en san-
gre total en PF > 40 mU/L, tan pronto como
sea posible obtener una muestra en suero,
sin esperar los resultados. Cuando la TSH
en sangre total es <40 mU/L se recomienda
esperar los resultados de perfil tiroideo en
suero (PTs) para normar conducta, siempre
y cuando su resultado esté disponible en
<48 h. Con base en los resultados del PTs
se confirma el diagnostico de HC y se pro-
pone el inicio de tratamiento inmediato si la
TSH en suero es >20 mU/L o la T4 libre se
encuentra por debajo de los limites norma-
les para la edad. En aquellos neonatos con
concentraciones de TSH entre 6 y 20 mU/L
con T4 libre normal, se recomienda alguna
de las siguientes opciones:

1) realizar estudios de imagen para buscar
la etiologia del HC (gamagrafia tiroidea con
0 sin test de descarga de perclorato o ultra-
sonido tiroideo) y con base en su etiologia
decidir inicio del tratamiento;

2) discutir con la familia el inicio de levotiro-
xina (LT4) y reevaluar el retiro del tratamien-
to en una etapa posterior (3 afos) y

3) dejar sin tratamiento y repetir PTs en 2 se-
manas (Flores, Coronado, Ortega, Arreola,
& Reyes, 2018).

La Task Force de los servicios preventivos
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de los EUA (USPSTF) recomiendan el tami-
zaje universal antes del egreso hospitalario,
idealmente entre los 2 y 4 dias de vida, en
sangre total capilar en PF con cualquiera de
los siguientes metodos:

a) TSH, en casos con TSH elevada realizar
T4 complementaria en misma muestra;

b) T4, si esta disminuida, realizar TSH en
la misma muestra. Aun cuando algunos
estados de EUA realizan un segundo tami-
zaje en neonatos de riesgo (RNP, BPN), no
existen recomendaciones publicadas por la
USPSTF o la Academia Americana de Pe-
diatria (AAP) especificas para esta pobla-
cion (Flores, Coronado, Ortega, Arreola, &
Reyes, 2018).

De acuerdo con la AAP9, una TSH > 40
mU/L acompafiada de T4 baja en sangre to-
tal capilar en PF confirma el diagnéstico de
HC, por lo que se deberé iniciar tratamiento
inmediato posterior a la toma del PTs. Si la
TSH es mayor al corte establecido pero <40
mU/L con T4 baja, se deberéa repetir me-
dicion en PF y tomar PTs para confirmar el
diagnostico. En los casos con TSH elevada
y T4 normal, se debera realizar PTs en 2-4
semanas e iniciar el tratamiento solo en los
casos en los que la TSH en suero persista
>10 mU/L; en aquellos casos en los que la
TSH se encuentre entre 6 y 10 mU/L con T4
libre normal, se deja a criterio del médico
el inicio del tratamiento con base en la falta
de evidencia para dar una recomendacion
en este grupo. En aquellos casos con TSH
normal o bajay T4 baja, se recomienda rea-
lizar PTs; si la T4 libre en suero es menor
al corte normal para la edad, se propone
valoracion por endocrinélogo pediatra para
iniciar tratamiento en caso de sospecha cli-
nica de HC central (HCC) o monitorizacion
mensual de T4 libre (Flores, Coronado, Or-
tega, Arreola, & Reyes, 2018)

Es necesaria la confirmacion de un resul-
tado de deteccion positivo antes de que
un bebé sea declarado un caso de HC.
Los autores Flores & Coronado expresan,
(2018) “la terapia de reemplazo puede ini-
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ciarse inmediatamente después de extraer
la muestra de sangre y sin esperar el resul-
tado analitico”. En muchos programas, tam-
bién se extrae una muestra de la madre del
recién nacido y se analiza en busca de hor-
monas tiroideas y anticuerpos tiroideos. Los
anticuerpos positivos en la madre pueden
ser la causa de una forma de HC en el bebé
(Calle, Mufioz, Delgado, & Vera, 2020)

En el hipotiroidismo congénito, debe iniciar-
se de inmediato tratamiento con I-tiroxina
en dosis de 10 a 15 mcg/kg por via oral 1
vez al dia y controlarlo en forma estricta.
Esta dosificacion se pretende que rapida-
mente (dentro de 2 sem) lleve el nivel de T4
en suero al nivel medio superior del rango
normal para la edad (entre 10 mcg/dL y 15
mcg/dL) y rapidamente (dentro de 4 sem)
reduzca la TSH. (Calabria, 2018)

Conclusiones

La implementacion del tamizaje neonatal,
se inici6 en los EE. UU. en 1963. Sin em-
bargo, el primer pais que crea un programa
de tamizaje para hipotiroidismo congénito
fue Canada en 1973, seguido por EE. UU.
en 1975. Actualmente, Japdn, Alemania
y Costa Rica son los paises que manejan
los programas de tamizaje mas completos
en el mundo; en Latinoamérica, Costa Rica,
Brasil, Cuba, Chile, y Uruguay cuentan con
programas nacionales, y México, Argentina,
Venezuela, Panama, Ecuador y Colombia,
los han implementado en forma parcial. Un
referente en Latinoamérica es Costa Rica,
que alcanzo en 2007 una de las coberturas
de tamizaje neonatal mas altas del mundo
(98,9%). (Galan R., Duefias, Obando, & Sa-
borio, 2013)

La deteccion de HC primario se ha introdu-
cido en la mayoria de los paises del mun-
do. Es fundamental que, al iniciar un nuevo
programa, se tome una decision sobre el al-
cance del cribado, definiendo la estrategia
de seleccion de la prueba a utilizar. El ob-
jetivo del cribado (sinbnimo de tamizaje) de
HC debe ser “detectar todas las formas de
HC primario: leve, moderada y grave, con
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un esfuerzo especial para detectar aquellos
pacientes HC grave, donde la morbilidad es
alta si la enfermedad no se detecta y trata
hasta varios meses después del nacimien-
to” La prueba mas usada para detectar HC
primario es a través de la TSH, esto se debe
a que la deficiencia de yodo, es una de las
causas prevenibles mas comunes de retra-
so mental, discapacidades del desarrollo
y HC en todo el mundo, segun Gruters &
Krude en 2011 “la PCN para HC con TSH
también es una herramienta excelente para
monitorear el estado nutricional de yodo en
las poblaciones neonatal y materna”. (Zim-
mermann, Aeberli, Torresani, & Burgi, 2005)

Obtener un diagndstico temprano general-
mente lleva a un buen desenlace clinico (re-
sultado del tratamiento). Los recién nacidos
que reciben el diagndstico y el tratamiento
durante el primer mes normalmente suelen
tener una inteligencia normal. Sin tratamien-
to, el hipotiroidismo leve puede llevar a que
se presente discapacidad intelectual grave
y problemas en el crecimiento. El sistema
nervioso pasa por un desarrollo importan-
te durante los primeros meses después del
nacimiento. Una deficiencia de hormona ti-
roidea puede ocasionar dafo irreversible. Si
una mujer embarazada toma yodo radioac-
tivo para cancer de tiroides, puede destruir
la glandula tiroides en el feto en desarrollo.
Los bebés cuyas madres hayan tomado ta-
les medicamentos deben ser vigilados de
cerca después del nacimiento en busca de
sefales de hipotiroidismo. De igual manera,
las mujeres embarazadas no deben evitar
la sal enriquecida con yodo. La mayoria de
los estados exigen una prueba de valora-
cion de rutina para examinar a todos los
recién nacidos en busca de hipotiroidismo.
(Calabria, 2018)
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