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1. INTRODUCCION.

El hipotiroidismo congénito es una de las principales enfermedades
prevenibles de la infancia, que gracias al descubrimiento del tamiz neonatal,
desde hace ya varias décadas, han permitido reafizar el diagndstico de esia
enfermedad antes de gue las complicaciones ocurran. La principal y mas grave
complicacién es el retraso mental, ademas de otras alteraciones neurologicas
asociadas, como alteraciones en la memona, desarrollo social y desarrollo
escolar, motivo por el cual, desde el afic de 1963, Guthrie propuso la toma de la
muesira sanguinea, que al colocarla en papel filtro permite el diagnostico de
diversas patologias, metabdlicas y endocrinologicas, entre ellas en hipotiroidismo
congénito, con alto grado de especificidad y sensibilidad.

En México, el tamiz neonatal se instituyé como parte de la Norma Oficial
Mexicana desde el afio de 1988, con el objetivo de que toda clinica u hospital
que atiende a un recién nacido, informe, asesore y tome la muestra sanguinea
del tamiz neonatal, asi como la obligacion del pediatra es informar sobre el
resultado de la prueba, vy en los casos de resultar positiva para hipotircidismo
congénito, realizar la localizacién del paciente.  Desafortunadamente esta
practica no se realiza en todos los centros de salud, y en ocasiones jos pacientes

que acuden para atencién médica no cuentan con esta prueba.

El Hospital Infantii de México “Federico Gémez®, es un centro de
referencia nacional, el cual recibe pacientes con diagnoéstico y sin él de esta
enfermedad. En ocasiones el diagnéstico se encuentra retrasado, ya sea por la
falta de realizacion de tamiz neonatal, porque no se ha informado el resuliado, o
bien por falta de sospecha por el médico tratante. Es ya bien estudiado, que el

diagnostico retrasado de hipotiroidismo congénito provee de un mayor riesgo

para desarrcllar retraso mental, asi como la falta de seguimiento y el tratamiento
inadecuadc o inoportuno.




La finalidad de! presente trabajo es analizar las condiciones en las que se
realiza el diagndstico de los nifios con hipotiroidismo congénito que acuden al
Hospital Infantil de México, “Federico Gémez”, si cuentan con tamiz neonatal, y si
fue este el método de diagndstico, de no contar con esta prueba, se analizara el
metodo por el que se realizd dicho diagndstico, ademas de analizar en la medida

de lo posible las causas por las que no se realizd tamiz neonatal

El cuadro clinico del hipotiroidismo congénito, en edades tempranas es muy sutil,
lo cual en ocasiones dificulta el diagnéstico, pere posteriormente se presentan
datos clinicos muy sospechosos. Es importante conocer las caracteristicas
clinicas que orillan a buscar atencion médica, lo que puede hacer sospechar el
diagndstico de hipotiroidismo congénito.

El retrase mental secundario a hipotiroidismo congénito es una
complicacion grave, que determina el desarrollo tanto escolar como social del
nifio, lo cual se vera reflejado en su productividad. Es por ello, que es de
primordial importancia hacer conciencia en el médico pediatra sobre la
importancia de la realizacion del tamiz neonatal, sin olvidar que se trata de un
procedimiento gue requiere no solo la forma de la muestra y el envio al laboratorio
correspondiente, sino también requiere de un seguimiento y compromiso para
reducir el riesgo de retraso mental, ya sea con tratamiento adecuado y oportuno,

asi como medidas de rehabilitacion que mejoren el prondstico de estos
pacientes

(5]
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1.

1.1

1.1

GLANDULA TIROIDES
ANATOMIAY FISIOLOGIA

La glandula tiroides se desarrolla como una evaginacion del epitelio
faringeo, anterior a la traquea y al cartilago tircides Crece hacia abajo y el
extremo distal prolifera formando dos Iobulos, mientras que el resto degenera
y desaparece. Los dos grandes |6bulos laterales se conectan en fa linea

media por un ancho itsmo, cuya parte superior puede sobresalir y formar el
I6bulo piramidal.

La glandula esta constituida por foliculos tapizados por células cuboideas
regulares y separadas por un estroma fibrovascular escaso. La luz esta

constituida por el coloide, que contiene una proteina llamada tiroglobulina a
partir de donde se sintetizan las hormonas tircideas.

1. HORMONAS TIROIDEAS

La sintesis y la secrecion de jas hormonas tircideas pueden dividirse en
cuatro pasos. El primer paso incluye el transporte activo de yodo a la célula
tiroidea. El segundo paso incluye la oxidacion del yodo a través de una
peroxidasa, con la consecuente formacion de monoyodotirosina (MIT) vy
diyodotirosina (D1T) a través de la organificacion, cuando el yodo se une a
moléculas de tirosina de la tiroglobulina. En el tercer paso el acoplamiento de
dos moléculas de DIT forman la tetrayodotironina (T4), el acoplamiento de
una molécula DIT y una molécula MIT forman la triyodotironina (T3), las
cuales se almacenan en la luz folicular. El paso final incluye la liberacion de
T3 y T4 al torrente sanguineo, a través de pinocitosis en forma de vesiculas
que seran hidrolizadas por proteasas. La tiroides es la principal fuente de T4,

y solo el 20% de T3 se produce en la tiroides, el resto se obtiene a través de




monodeyonidacion del anillo de T4 en los tejidos periféricos. Las hormonas
tiroideas circulantes se unen a la globulina fijadora de tiroxina (TGB), a
prealbimina y a la albimina. Solo las hormonas libres son utilizadas por los
tejidos. La funcién tiroidea estd regulada por la hormona estimulante de
tiroides (TSH), secretada por la hipéfisis anterior. La regulacion de TSH esta
controlada por la accidn de la hormona liberadora de tirotropina (TRH),
tripéptido de origen hipotalamico, que estimuia la secrecién y sintesis de TSH,

ademas de que las hormonas tiroideas inhiben la secrecion de TSH.

Los receptores de las hormonas tiroideas tienen un origen comun. El
receptor B-1 se localiza en el nucleo caudado, el hipocampo y la corteza
cerebral y regula las actividades cognitivas como ia atencidn y la memoria,
existe también receptores B-1 en ia coclea vy la retina razdn por lo cual tiene
importantes implicaciones en la audicién v la visidn.

1.2.  FUNCION

Las hormonas tiroideas intervienen en el crecimiento v desarrollo, asi
como la maduracion de los tejidos. Son necesarias para el crecimiento
cerebral normal, la mielinizacion y la promocidn de las conexiones
neuronales. Desempefian un papel importanie en la neurogénesis, en fa
migracion neuronal, en |la formacion de axones y de dendritas.

2. HIPOTIROIDISMCO CONGENITO

El hipotircidismo se debe a una produccion insuficiente de las hormonas
tircideas o un defecto en el receptor, lo que produce deficiente accién de las
hormonas tiroideas en su drgano blanco. Se puede deber a un defecto

anatdmico de la glandula, un defecto en el metabolismo de las hormonas
tiroideas o por deficiencia de yodo.




21. GENERALIDADES: FRECUENCIA

Se estima que la frecuencia de hipotircidismo congénito en la Secretaria
de Salud es de 1 en 2629 casos de recién nacidos (22) Esta enfermedad es
la mas frecuente de los padecimientos endocrinologicos, aproximadamente el
25% de la consulta de especialidad del Hospital Infantil de México Federico
Gomez |a dedica a esta entidad.

22. CLASIFICACION Y ETIOPATOGENIA

De acuerdo con el sitio de afeccidon se denomina hipotiroidismo primario
cuando la lesidn se localiza en la glandula tiroides, si la lesion se localiza en
la glandula hipdfisis se denomina secundario, terciario si esta a nivel

hipotaldmico y cuatemnario si existe resistencia periférica a la accion de las
hormonas tiroideas.

2.2.1. Hipotiroidismo congénito primario permanente

a) Dishormonogénesis tiroidea
Es un grupo de emores congénitos que resultan del blogueo total o parcial
de cualquiera de los procesos bioguimicos implicados en la sintesis y
secrecion de las hormonas tiroideas. La maycria de los casos de
hipotircidismo es detectable al nacimiento, constituyen del 10-20% de la
etiologia global de hipotiroidismo congénito.

b) Disgenesias tiroideas
Son alteraciones en la morfogénesis de la glandula firoides. Es la causa
mas frecuente de hipotiroidismo congénito primario (80-90%). Es mas
frecuente en el sexo femenine con una relacion 3:1. Se puede clasificar de la
siguiente manera: agenesia o atirosis cuando no se detecta glandula tiroidea;

hipoplasia cuando la tiroides es de tamafio pequefio y se localiza en regidn




anatémica normal; ectopia cuando la glandula, generalmente hipopiasica,

esta situada fuera del lugar habitual La ectopia es la forma mas frecuente.

2.2.2. Hipotiroidismo congénito primario transitario

Se frata de hipofuncion tiroidea que se normaliza en un periodo variable,
segun la etiologia e intensidad del trastorno. Las causas pueden ser. exceso
de yodo, vy por farmacos antitiroideos, produciendo el hipotiroidismo
jatrogeno, deficiencia de yodo durante la alimentacion con férmula; paso

fransplacentario de anticuerpos antitiroideos maternos. Ampliar un poco
mas.

2.2.3. Hipotiroidismo hipotalamo-hipofisiario

Se produce por falta de estimulo hipotalamo-hipofisiario sobre la glandula
tiroides. Estos hipotiroidismos no se detectan con los programas de famiz
neonatal. Se han descrito casos familiares de deficiencia aislada de TSH,
panhipopituitarismo, agenesia hipofisiaria familiar y ausencia de silla turca.
La deficiencia de TSH es una causa rara, se ha encontrado asociado a casos
de hipopituitarismo con déficit combinado de hormona del crecimiento (GH) y
prolactina (PRL), por alteraciones en un factor de transcripcion Pit 1 que
activa los genes de estas tres hormonas. Otra causa es el déficit de un
factor de transcripcion Prop 1 que reguia la diferenciacion de las células
hipofisiarias que sintetizan gonadotropinas. Puede ademas haber

hipotiroidismo transitorio, como en el caso de recién nacidos prematuros o en
hijos de madres hipertiroideas.

2.2.4. Hipotiroidismo periférico (resistencia a las hormonas tiroideas de tejidos
diana)

El sindrome de resistencia periférica a hormonas tiroideas (RTH) se

considera una alteracion genética causada por mutaciones en el gen gue




codifica para el receptor de las hormonas tircideas Se caracteriza por
bocio, taguicardia, hiperactividad, retraso en la edad 6sea y sordera.  La
sospecha diagnostica de RTH se basa en el hallazgo de valores séricos

elevados de hormonas tiroideas libres y valores séricos no suprimidos de
TSH.

2.3, MANIFESTACIONES CLINICAS

En las primeras semanas de la vida, las manifestaciones resultan poco
caracteristicas. El peso y la talla al nacer son normales. Se puede apoyar el
diagndstico con el indice c¢linico de hipotiroidismo, creado por Letarte et al.,
donde se calcula un indice con base en los sintomas mas frecuentemente
encontrados en nifios con hipotiroidismo. La puntuacién maxima son 13 puntos,
y s& considera patoldgica si la puntuacion es superior a 4. (Tabla 1). El signo
clinico de mas valor es la fascies tipica que consiste en fascies {osca, ojos
separados, parpados y labios tumefactos, nariz corta con puente deprimido, la
boca suele estar abieria y la lengua suele ser gruesa y ancha. Dicha fascies se
produce por acumulacion de acido hialurbénico que altera la composicién de la
piel, fija el agua y produce el mixedema caracteristico. La duracion de la ictericia
fisioldgica se prolonga y hay retraso en la evacuacion de meconio. Se pueden
encontrar dificultades para la alimentacién, inactividad, somnolencia, crisis de
asfixia y dificultades en la respiracidn, secundarias a! tamario aumentado de la
lengua que provocan episodios de apnea, respiracion ruidosa y obstruccion
nasal. Es comtin encontrar las fontanelas muy abiertas

Los lactantes afectados en quienes se retrasa el diagndstico cursan con un
cuadro clinico mas evidente. Se encuentra importante retraso en el crecimiento y
desarrollo fisico y mental, dismorfia y alteraciones funcionales. El retraso en el
crecimiento se manifiesta por talla baja, con extremidades cortas, con refraso
también en la maduracion 6sea y en la denticién. El cabello es seco y aspero, las
cejas son poco pobladas, el cuello es corto y grueso. El abdomen es voluminoso

y suele existir hernia umbilical, secundario a la hipotonia de la pared abdominal.




Las extremidades suelen estar frias y con manchas, las manos anchas y los
dedos cortos. Puede haber edema de genitales y en los miembros inferiores. La
piel esta seca y escamada Las manifestaciones van empeorando, el retraso en
el desarrollo fisico y mental se acenttan a los 3-6 meses de edad. Los lactantes
parecen aletargados, tardan en incorporarse y en sentarse. La voz es ronca y no
saben hablar. Los musculos suelen estar hipotdnicos y el desarrollo sexual es
tardio. Se encuentran multiples afecciones funcionales en drganos y aparatos. El
puiso es lento, como consecuencia de la pérdida del efecto inotropico y
cronotropico positivos, con frecuencia hay soplos y cardiomegalia. La actividad
peristaltica disminuye por lo que es comin encontrar estrefimiento. En el
sistama hematopoyético, como consecuencia de la disminucién del requerimiento
de oxigeno y menor produccion de eritropoyetina se  produce anemia. Por
afeccién del metabolismo lipidico se presenta hipercolesterinemia. El

hipotiroidismo congénito se asccia a otras malformaciones congénitas, mas
frecuentemente cardiacas.

Tabla L. indice clinico de hipotiroidismo

Signos y sintomas | Puntos ]
clinicos

Piel moteada f

. alimentacion

Fascies grotesca | 3

Problemas de ] 1
| |

Estrefiimiento 1
Inactividad 1
Hipotonia | 1
1
|
1

Hernia umbilical |

Macroplosia

Piel seca - _| 1.5 |
Fontanela posterior > 5| L5
mm?2 |

Total| 13
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DIAGNQOSTICO

E! diagndstico se basa en esiudios de laboratono y en examenes de

gabinete. La figura 1 muestra un algoritmo diagnéstico cuando existe
sospecha clinica

a)

b)

c)

Examenes que determinan el estado de hipofuncion tiroidea

La concentracion sérica de T4 esta descendida en el hipotirgidismo
de cualquier origen, excepto en el de resistencia generalizada a
hormonas tiroideas, donde esta aumentada. Es preferible determinar el
valor de T4 libre que el de T4 total, ya que la fraccién libre no influye en el
valor de TBG. El valor de TSH sérica esta siempre elevado en el
hipotiroidismo primario. En el hipotiroidismo secundario su concentracion
puede ser normal o baja. En el de resistencia a las hormonas tiroideas es
caracteristico el hallazgo de TSH bajo el range normal.

Pruebas que establecen el nive! anatdmico de alteracion del eje
hipotalamo-hipofisis-tiroides.

La determinacion del valor sérico basal de TSH es suficiente para el
diagndstico del hipotiroidismo primario. La curva de TRH permite reafizar
el diagnostico diferencial entre el hipotiroidismo secundario y terciario, no
se obliene respuesta de TSH en el secundario, y en el hipotiroidismo
terciario 1a respuesta de TSH a TRH es positiva.

Examenes que estudian la etiologia.
Gamagrafia Tiroidea: Se utiliza para diagnosticar la existencia o no de
glandula tiroides y apreciar la estructura de la glandula.

Ecografia Tiroidea: Permite evaluar el tamafio, localizacion vy
caracteristicas de la giandula

Valor sérico de tiroglobulina (Tg): Es un marcador mas exacto que 1a
gamagrafia tircidea de la presencia o ausencia de tejido tiroideo. La
concentracion de Tg se correlaciona con la cantidad de tejido tiroideo.




Anticuerpos antitiroideos: La medida de los anticuerpos antitircideos
clasicos (antitiroglobulina y antimicrosomales) es fundamental en el

diagnostico etiologico de alguna casos de hipotiroidismo transitorio.
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d) Estudio radiclégico.
Ya se comentd que es comin encontrar retraso en la maduracion osea
Durante el pericdo neonatal se puede calcular la superficie de la epifisis
distal del fémur en mm2. Si el diagnodstico se realiza en edades posteriores
s& puede encontrar el retraso caracteristico en la radiografia de la mano. A
largo plazo se observan ofras alteraciones que completan el sindrome
radioldgico. disgenesia epifisiaria y alteraciones veriebrales (doble
coentorno de los cuerpos vertebrales, muescas en el borde anterior de los

cuerpos vertebrales en lenglieta), agrandamiento de la silla turca.

TRATAMIENTO

Se requiere el tratamiento sustitutivo con hormonas tiroideas. £l farmaco
de eleccidn es la L-tiroxina sddica, su via de administracion es oral. La dosis
varia en funcién a la edad y de la gravedad del hipotiroidismo. En general se
recomienda administrar una dosis de 100mcg/m2sc/dia, pero debera
individualizarse con la edad (tabla 2).

Debera iniciarse el tratamiento precozmente, ya gque cuando el tratamiento
se instaura tarde los nifios tendrén un retraso mental irreversible. (2) El
control y el tratamiento del paciente debe continuarse, y por ningin motivo
suspenderse hasta que alcance una edad neuroldgica equivalente a los dos

afos. Si se requiere corroborar el diagnostico, a partir de este momento se

puede suspender durante 6 a 8 semanas el tratamiento, y realizar nuevos
examenes tircideos. (18)




Tabla 2. Dosis recomendada de L-tiroxina ¢n funcion

de la edad en ¢l hipotiroidismo cangédnite primario

EDAD | BOSIS (meg/kg/d) megd
0 -3 meses | 10-15 l 30
312 meses | 7-10 L5073
I =S atos | 57 L7
6 13 afos | 3-4 1Kk 150
1216 afios | 2-4 [ H00-150
> 16 afos .3 | 100-200

3. TAMIZ NEONATAL

El tamiz neonatal (TN) se emplea como medida preventiva a nivel mundial,
ya que determina enfermedades que dificiimente se detectan al nacimiento.
Se inicia en Estados Unidos en 1963 como programa para la deteccitn de
fenilcetonuria, por lo que la tarjeta de recoleccion de muestras de sangre
lleva el nombre de su creador, tarjeta de Guihrie. (9} El desarrollo del TN
llevd a la determinacién de hormonas tiroideas, inicialmente midiendo la
hormaona tiroidea T4 y después la TSH y con ello se convirtio en una de las
herramientas mas poderosas en la prevencién del hipotiroidismo congénito y
sus complicaciones. Otros avances se han dado entorno al TN, utilizando el

llamado ahora TN ampliado que tiene la capacidad de detectar 40
enfermedades. (7}

En México el TN se empezo a utilizar en 1973 a través de investigaciones
de la Universidad Nacional Autonoma de México, medida preventiva que se
hizo obligatoria a nivel nacional para la prevencién del hipotiroidismo
congenito en 1988 en la Norma Oficial Mexicana en la cual se establece que
toda unidad que atienda partos y recién nacidos debe efectuar el examen de
tamiz neonatal entre el segundo dia y la segunda semana de vida, de sangre
extraida por puncién del talén la cual se colecta en papel filiro (la prueba

debe efectuarse antes del primer mes, para evitar dafo cerebral que se
manifiesta por retraso mental). (18}




El momento ideal de la realizacion del TN es entre el tercer y quinto dia de
vida exirautenna, con fa recoleccién de muestra sanguinea del taldn, previa
asepsia, se elimina la primera gota de sangre y las siguientes seis gotas son
recolectadas en una tarjeta de papel filtro y se realiza determinacion de TSH
a traves de ensayo inmuno enzimatico (ELISA}. El valor de corte de TSH en
sangre total es de 10pUl/ml. Se consideran por tanto, casos negativos ©
normales [0s que tienen un valor de TSH por debaje de 10pUliml. Se
consideran casos positivos aguellos cuya TSH >50uUl/iml.  Los valores
intermedios indican sospecha de diagnostico. Se detectaran muchos falsos
positivos debido a la elevacion fisiologica de TSH, sobre todo en prematuros,
nifios sometidos a cirugla y enfermos criticos, por lo que se recomienda
repetir la toma 2 semanas después. (8)

En el afio de 2001 la cobertura reportada por la Secretaria de salud fue de
88.2%, haciendo posible la deteccién en el 85% de los casos. Mas de
800,000 muestras se toman al afio y son referidos a laboratorios a lo largo
de la republica mexicana destinados para la determinacién del TN, en junio
de 2005 la secretaria de salud manifestd que tiene una cobertura de 73 por
ciento de los recién nacidos, de los cuales, se han diagnosticado mil 453 con
hipotiroidismo congénito.

ll. ANTECEDENTES

Con frecuencia los datos clinicos del hipotiroidismo congénito son sutiles,
especialmente en recién nacidos, de ahi radica la importancia de! tamiz neonatal,
que permite el diagnéstico de la endocrinopatia en los primeros dias de vida y
con esto, el inicio oportuno de la terapia sustitutiva. (15, 27) Es por lo mismo que
en nuestro pais se ha establecido como obligacidn desde 1988. (18) Cerca de
1125 unidades médicas de la Secretaria de Salud realizan esta prueba. (22,23)
MNo solo es un programa que incluye el analisis de laboratorio, requiere de

educacién, y seguimiento para la evaluacién integral, asi como la obligacién de
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informar el resultado a los padres y las posibles complicaciones, con el
seguimientc adecuado. E! pediatra por tanto debe procurar el estudio en
aquellos recién nacidos en los que no se ha tomado el tamiz neonatal y que se
encuentran en riesgo. (10) Con el paso de los afios se ha mejorado el proceso de

la toma de la muestra lo que permite contar con resultados con mas anticipacion.
(22, 10}

En los pacientes con hipotiroidismo congénito, el diagnéstico y tratamiento
termprano son la prioridad, antes de que aparezcan sintomas de retraso en el
desarrollo. El grado de severidad de la enfermedad interviene importantemente
en el desarrollo escolar, asi como es factor prongstico €l apego al tratamiento
durante la infancia. (12, 13, 16) E! riesgo de retraso escolar no se afecta si el
inicio del tratamiento fue en los primeros 40 dias de vida. El reemplazo adecuado
de hormonas tircideas ha mostrado que mejoran el desarrollo, inclusive con
formas graves de hipotiroidismo congénito. {15) Raiti y Klein desde los afios
setentas, publicaron al respecto, los analisis realizados demostraron que los
nifos con hipotiroidisma congénito diagnosticado previo al tercer mes de vida,
desarrollan un intelecto normal. (19, 14)

Las alteraciones consecuentes a la falta de tratamiento de los nifios con
hipotiroidismo congénito son variables Asi pueden presentarse cuadros
neurologicos de retraso psicomotor importante, alteraciones en la atencién (13),
alteraciones matoras, del lenguaje, de memoria, relacionadas con el desarrollo
del coeficiente intelectual. (12, 6)

En México en el afio de 1997, el programa de la Secretaria de Salud logré el
tamizaje a un millon de nifios, con prevencion del retraso mental en cerca de 500
nincs mexicanos. (26) En el Instituto Nacional de Perinatologia se realizaron
13,510 estudios de tamiz neonatal en recién nacidos en un periodo de 3 afios,
reportando sensibilidad dei 100% y especificidad de la prueba en 99%,
encontrando una incidencia global de 1 por 1250 tamizados. (5) Vela et. al. en

un periodo de 2 anos reportd 1,547 009 recién nacidos a lo largo de la republica
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mexicana, siendo el mayor namero en el Distrito Federal, encontrandose una
frecuencia nacional de 3.9 por cada 10,000 nacidos vivos (22, 23)

La técnica aplicada en el tamiz neonatal es la espectometria de masas en
tandem, proceso en el que se determina el peso y la estructura de atomos y
moléculas. Los espectometros separan inicialmente los iones moleculares de la
sangre y después son fragmentados, para posteriormente ser separados
nuevamente y asi analizados. (26) Con esto se pueden identificar compuesios

organicos y la deteccidn oportuna de gran cantidad de defectos.

IV. JUSTIFICACION

El tamiz neonatal se ha establecido por parte de la Norma Oficial
Mexicana como obligatorio en nifios que se sospecha hipotiroidismo congénito, el

cual debe realizarse entre ef segundo dia de vida y las dos siguientes semanas
al nacimiento.

El Hospital Infantil de México (HiM) por ser un centro de concentracién y
referencia, recibe pacientes de la republica mexicana, los cuales han acudido
previamente con médicos para su tratamiento. El establecer el diagndstico de
hipotiroidismo congénito es prioritario para el tratamiento adecuado y oportuno, io
cual determina el desarrollo psicomotor del nifio, por lo tanto es importante definir
si se esta realizando adecuadamente el diagnostico y si se hace oportunamente,
asi como el método que se aplica para este diagnostico

V. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Adn cuando la Normeo Oficial Mexicana establece como obligatoria la toma
del tamiz neonatal al recién nacido, muchos centros de salud y hospitales no
practican este método, lo que retrasa el diagnéstico y tratamiento de los nifios
con hipotiroidismo congénito. E! Hospital Infantil de México, centro de referencia

nacional, tiene el primer contacto con el nifio en e que se sospecha
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hipotiroidismo congénite tardiamente, en ocasiones sin tratamiento aldn cuando

ha sido evaluado previamente por un médico externo al hospital. Por lo mismo

durante el estudio se planea contestar las siguientes preguntas:

A que edad se realizd el diagnostico de hipotiroidismo congénito en los
nifos gue acuden al Hospital Infantil de México?

¢Donde nacieron los nifos con diagnéstico de hipotirocidismo congénito
que acuden al Hospital Infantil de Méxica?

¢En que porcentaje se realizd tamiz neonatal en los nifios con diagnéstico
de hipotiroidismo congénito que acuden al Hospital Infantil de México?

De los nifios que no cuentan con tamiz neonatal, ¢ por qué no se realizd?
De los nifios que no cuentan con diagnéstico de hipotiroidismo congénito
por tamiz neonatal, ;como y doénde se realizd el diagnéstico de
hipotirocidismo congénita?

i Se sospechd el diagnéstico de hipotiroidismo congénito por el médico de
prirer contacto?

¢Se sospeché el diagndstico de hipotiroidismo congénito en la primera
consulta en el Hospital Infantil de México?

¢Cual fue el sintoma principal por lo que acudieron a la primera consulta?
De los pacientes diagnosticados después de los 3 meses de edad, ;qué
porcentaje presenta retraso en el desarrollo psicomotor?

Vi. OBJETIVOS

. Analizar la edad a la que se realiza el diagndstico de hipotiroidismo

congénito del Hospital Infantil de México.

Analizar donde nacieron los nifios con diagndstico de hipotiroidismo
congénito del Hospital Infantil de México.

Analizar el porcentaje en el que se realizé tamiz neonatal de los nifios con
diagnéstico de hipotiroidismo congénito del Hospital Infantil de México.
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4. Analizar porgue no se realizd tamiz neonatal, donde y cuando se realizé el
diagnéstico de hipotiroidismo congénito

5 Analizar las causas por las cuales aquellos pacientes que se les realizd el
tamiz neonatal no fueron diagnosiicados

6. Determinar si el médico de primer contacto fuera del Hospital Infantil de
México sospechd el diagnastico de hipotiroidismo congénito,

7. Establecer si se sospecha el diagnéstico del Hospital Infantil de México en
la primera consulta.

B. Establecer los sintomas principales gque provocan ia consulta del nifio con
hipotiroidismo congénito.

9. Analizar el porcentaje de pacientes con retraso en el desarrollo psicomotor
diagnosticados tardiamente.

VIi. HIPOTESIS

Por ser un estudio descriptivo no existen hipdtesis

VIll. METODOLOGIA

Es un estudio descriptivo retrolectivo de una serie de casos de hipatiroidismo
congénite del Hospital Infantil de México, donde se pretende analizar frecuencias
simples y medidas de tendencia central.

Se analizaran los expedientes de los nifios con diagnostico de hipofiroidismo
congenite del Hospital Infantil de México, entre 15 dias de vida hasta 6 afios,
entre los afos 1999 y 2005. Se consideraron criterios de exclusion pacientes
con diagndstico de hipotiroidismo congénito con factores de riesgo para retraso
en ¢l desarrcllo psicomoctor como el sindrome de Down, Paralisis Cerebral

tnfantil, hipoxia necnatal, etc. Para completar la informacién, se localizara, en

medida de lo posible al paciente, para completar la recoleccion de datos.
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IX. RESULTADOS

Se realizé el analisis de 46 expedientes de nifios desde 15 dias de vida hasta
6 afos que se atienden en el Hospital Infantil de México "Federico Gémez”, que
se diagnosticaron con hipotircidismo congénito entre 1999 y 2005, Se
obtuvieron los siguientes resuliados:

* 4 nacieron en medio privado (8.69%), 2 en Centros de Salud (4.34%), 4 en
su domicilio (8.69%), 6 en hospitales de Salubridad (13.04%), 30 de ellos
se desconoce (65.21%).

¢ 14 cuentan con tamiz neonata! (30.43%), 6 no tienen esta prueba
(13.04%), 26 se desconaoce la infermacion (56.52%).

¢ De los pacientes que cuentan con tamiz necnatal, 5 se desconoce el
resultado (35.71%), a 5 los llamaron para informar sobre resultado positivo
¥y Con €50 se hizo diagndstico (35.71%), a 1 lo llamaron ya que habia
acudido al HIM {7.14%) y tenia diagndstico de HC, 1 no llamaron (7.14%) ,
2 resultd negativo el tamiz {14.28%).

» Existen diversas razones por 1as que no se practicd el tamiz neonatal, en 2
casos no acudieron a su cita (33.33%), 2 no se les informd el
procedimiento (33.33%) y 2 (33.3%) no existe informacién en el

expediente y no fue posible abtener esta informacion.

» Salvo en los 5 casos en donde se informé del resultado positivo de la
prueba, en el resto fue necesario realizar el diagndstico por medio de otra
prueba, el perfil tiroideo. Esta prueba se realizé en 32 casos en &l
Hospital Infantil de México (78.04%) y en 9 (21.95%) casos fuera det
Hospital infantil de México, solicitado por médico externo.




Se realizaron 2 grupos, aquellos en los que el diagnostico de HC se hizo a
raves de tamiz neonatal {(grupo 1, n=5) y aquellos en los que el

diagnostico se hizo a través de perfil tiroideo (grupo 2, n=41)

El diagnostico se realizd a pacientes con edad desde Ios 15 dias de vida
hasta los 17 meses (promedio 4.2 meses). El grupo 1 con promedio de

edad de 1.5meses, el grupo 2 con promedio de 4. 5meses

32 (69.56%) pacientes fueron atendidos previamente por un médico
externo al HIM y 14 (30.43%) no recibieron atencion médica previa al
ingreso. Del grupo 1, 4 (80%) pacientes, del grupo 2, 28 (68.29%)
pacientes fueron atendidos previamente por un médico.

De los pacientes que fueron atendidos por médico de primer contacio, a
17 se les sospechd el diagnéstico de HC (53.12%). Del grupo 1, a 2
pacientes se les sospecho el diagndstico de HC y fueron referidos al HIM,
2 pacientes fueron referidos por otra patologia sin sospecha de HC. Del

grupo 2, a 15 pacientes se les sospeché el diagnéstico de HC y fueron
referidos al HIM.

De los 46 pacientes que acudieron al HIM, 38 (82.60%) se sospechd el
diagndstico en HIM, 5 (10.86%) ya tenian diagnostico, 3 (6.52%) no se
sospechd el diagnéstico al ingreso, se diagnostico otra patologia

(distension abdominal, amastia, sindrome nefrotico)

Los sintomas por lo que se acudit a la primera consulta ¢ muestran en

€l cuadro siguiente:




SINTOMA | NUMERO DE CASOS

Estrefimiento i28
| Afteraciones en la pigl 4
| Fontanela anterior ampha 1
| Hernia umbilical |8
| Macroglosia |2 =
| Inactividad 5
| Hipotonia |3
| Alteracion de la alimentacion |6
| Retraso en desarrollo psicomotar |2
| Fascies caracteristica 6 Il
| Llanto rance |11 —
| letericia k!
Otro _ 112

« De los 14 pacientes diagnosticados después de los 3 meses de edad, 4
(28.57%) pacientes presentan RDPM leve, 2 (14.28%) moderado y 4
(28.57%) severo, 4 (28.57%) se desconoce la informacion.  Del grupo 1,
2 pacientes tienen desarrollo psicomotor normal, 1 leve, 1 moderado y 1
severo. 27 (58.69%) pacientes acuden a rehabilitacion, 7 (15.21%) de
ellos no acuden y 12 (26.08%) se desconoce la informacion,

DISCUSION

La importancia de realizar el diagnostico en pacientes con hipotirpidismo
congenito radica en realizarlo oportunamente anies de que aparezcan las
complicaciones neurolégicas que intervendran importantemente en la
productividad de estos pacientes. (25) Es por ello que se han realizado muchos
esfuerzos por lograr el tamizaje en todos los nifios mexicanos, pot lo que se
encuentra ya establecido como parte de la Norma Oficial Mexicana. A pesar de
todos estos esfuerzos, llama la atencion que en el Hospital Infantil de México se

reciben nifios que no cuentan con tamiz neonatal y que posteriormente se realiza
el diagnostico a través del perfil tiroideo

La finalidad es lograr una completa cobertura nacional en la realizacién del
tamizaje. Del total de los pacientes que sabemos si se realizdé o no esta prueba,
es de suma importancia mencionar que en el 30.2% de los ¢asos no cuentan con

tamiz neonatal, lo que nos orilla a sospechar que cerca un tercio de los pacientes
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severo. 27 (58.69%) pacientes acuden a rehabilitacion, 7 (15.21%) de
ellos no acuden y 12 (26.08%) se desconoce la informacion,

DISCUSION

La importancia de realizar el diagnostico en pacientes con hipotirpidismo
congenito radica en realizarlo oportunamente anies de que aparezcan las
complicaciones neurolégicas que intervendran importantemente en la
productividad de estos pacientes. (25) Es por ello que se han realizado muchos
esfuerzos por lograr el tamizaje en todos los nifios mexicanos, pot lo que se
encuentra ya establecido como parte de la Norma Oficial Mexicana. A pesar de
todos estos esfuerzos, llama la atencion que en el Hospital Infantil de México se

reciben nifios que no cuentan con tamiz neonatal y que posteriormente se realiza
el diagnostico a través del perfil tiroideo

La finalidad es lograr una completa cobertura nacional en la realizacién del
tamizaje. Del total de los pacientes que sabemos si se realizdé o no esta prueba,
es de suma importancia mencionar que en el 30.2% de los ¢asos no cuentan con

tamiz neonatal, lo que nos orilla a sospechar que cerca un tercio de los pacientes




a nivel nacional por algin motivo no se les esta realizando esta prueba. La falta
de realizacidon de tamiz neonatal no tiene relacion en cuanto al lugar de
nacimiento, por lo que podemos sospechar gque se encuentra deficiente en la
mayoria de los centros de atencion medica, y que aln esta deficiente la
capacitacidn a parteras y empiricas. A pesar de estos hallazgos se ha
encontrado en otros estudios que el 92.4% de los nifios en los hospitales

privados fueron tamizados, 50.8% en seguridad social y el 44.3% que se
atienden a poblacion abierta. (24)

Se debe comentar, que gran parte de la informacion se desconoce, bien
porque el familiar no lo sabe, o bien porque no esta asentado en el expediente.
Esto llama importantemente nuestra atencion para continuar esforzandonos en la
realizacién de un expediente clinico completo. Se encontré también que parie de
la informacion se encuentra errénea, teléfonos, direcciones, etc., lo cual no
permitié la busqueda de muchos datos que pudieron haber sido beneficiosos
para evaluar el diagnostico de los nifos del Hospital Infantii de México. Esto
también permite sospechar que parte de la falta de diagnéstico a través de tamiz

neonatal pueda deberse a que no se encuentra con facilidad a los pacientes en
caso de requerir intervencion

En cuanto a los 2 grupos de diagnostico, se encontrd que la edad al
diagnéstico de los nifios del grupo 1 fue menor que en el grupo 2, lo cual es parte
del objetivo en la realizacion de tamiz neonatal al nacimiento, y en estos casos el
tratamiento se inicid oportunamente, por lo que el programa de tamiz neonatal en
estos casos es eficiente. En el grupo 2 se realiz6 el diagnostico por arriba de los
4 meses, y ya esta bien establecido que el diagnostico arriba de los 3 meses
aumenta el riesgo de desarrollar retraso mental. En un estudio publicado e!
tiempo transcurrido ente el nacimiento y el inicio de tratamiento fue de 58 dias, o

cual es similar a lo encontrado en este trabajo. (24)




Considero debemos hacer mayor hincapié en el resultado del tamiz
neonatal, y hacer participes a los padres de cada nifio para estar al pendiente del
resultado, no Gnicamente si se les llama para reportar un resultado positivo.
Tambien es importante continuar e! seguimiento de un nifo que ya ha sido
diagnosticado con hipotiroidismo congénito. Se encontré que la mayoria de os
casos evaluados en este trabajo se encuentran con algin grado de retraso del
desarrollo psicomotor, 1o cual tiene relacidon con la edad de diagnéstico
encontrada. Es por ello, que debemos continuar la vigilancia de estos pacientes,
ademas de promover que acudan a rehabilitacion. {(17)

Ademas, ya se comentd que la técnica de la toma de tamiz neonatal es de
primordial importancia. En 2 casos el resultado de tamiz neonatal fue negativo, y
los padres fueron avisados del resultado. En estos casos el diagnéstico de
hipotiroidismo es de origen primario y no de origen central, por lo que
probablemente no se estd tomando adecuadamente la muestra. Velasquez
reporto que menos del 5% de las muestras fueron inaceptables en su estudio,

por ser insuficientes o mal tomadas, lo que difiere en este caso. (24)

Otro dato importante es que el 69.5% de los nifios que actualmente
cuentan con diagnéstico de hipotiroidismo congénito, fueron evaluados
previamente por un médico y no en todos los casos se sospechd el diagnéstico
de hipotiroidismo congénito, bien porque como ya se comentod, los datos son
sutiles en los primeros meses o bien parque se desconoce ampliamente esta
patologia. Otro punto a comentar, es que parte de la atencién al recién nacido es
la evaluacion por un médico a los 8 dias de vida y una segunda revision al mes
de edad. El 30% de los pacientes evaluados en el presente trabajo no cuentan
con una consulta previa, por lo que debemos hacer mayor hincapié en la
atencion del recién nacido. Gabe mencionar que las manifestaciones principales
al ingreso de los pacientes y el motivo de consulta son parte del indice clinico de
hipotiroidismo, por lo que deberemos reforzar el conocimiento médico al

respecto, ya que en cerca de la mitad de los casos, a pesar de contar con una

evaluacion médica, no se sospeché el diagnéstico.




El Hospital Infantii de México en la mayoria de los casos sospecho el
diagnostico en la primera consulta, lo que permite establecer que el diagnéstico
se hace oportunamente cuando han llegado ya al hospital

En 1980 en Europa, en 36 centros de 12 paises, se realizaron 489 868
pruebas de tamiz neonatal. En 1992, 50 millones de nifios fueron somstidos a
esta prueba en todo el mundo, diagnosticandose 30004000 casos de
hipotiroidismo congénito. (4) En Europa se reporta una incidencia de 1/3500 a
174000 recién nacidos. (5) En los Estados Unidos 1/3200 a 1/4000, en Espana
1/2000. En México hasta 1995 1/1951 a 1/2629, lo que habra de sospechar en
nifios no diagnosticados a través de tamiz neonatal y el alto porcentaje de
hipotiroidismo congénito en México. (24) Entre enero y diciembre de 1993, el
nimero de ninos tamizados fue de 178,961 con diagnéstico en 111 niflos con
hipotiroidismo congénito. En contraste, en Australia en un periodo de 12 aiios,
hasta 1988, se realizaron 704,723 pruebas de tamiz neonatal y 199 nifios fueron
diagnosticados con hipotiroidismo congénito. (3) En Estados Unidos hay
aproximadamente 4,000,000 nacimientos al afio y 370,000 nacimientos por afio
en Canadé, de los cuales unicamente el 5% de los nifios, no son tamizados al
nacimiento. (10) Aunque la mayor frecuencia de hipotiroidismo congénito en
Estados Unidos lo tiene la poblacion de origen hispano.

Es importanie contar con la toma adecuada del tamiz neonatal, tener un
laboratorio accesible geograficamente y un control mas estrecho de los
resultados.(10) Se requiere de capacitacion del médico general y pediatra para

la sospecha del diagndstico de hipotiroidismo congénito, asi como seguimientos

hasta la adolescencia para evaluar el desarrollo neurologico a largo plazo, y dar

tratamiento oportuno para mejorar la calidad de vida de los nifos mexicanos. (20)
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