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RESUMEN

TITULO: Estado actual del hipotiroidismo congénito en la UMAE Hospital General
Dr. Gaudencio Gonzalez Garza, Centro Médico Nacional La Raza.
INTRODUCCION: El hipotiroidismo congénito es una afeccién donde la glandula
tiroides no produce suficientes hormonas tiroideas para satisfacer las necesidades
del cuerpo, aunque la introduccion del tamiz neonatal casi ha eliminado el
hipotiroidismo congénito como causa de deterioro neurologico grave, permanece
como causa de discapacidad intelectual prevenible. En México se reporta una
prevalencia de 2,400 casos sin embargo no existe informacion sobre el estado de
la enfermedad, se desconoce etiologia mas frecuente, edad al diagnéstico e
impacto de la enfermedad.

OBJETIVOS: Conocer las caracteristicas de los pacientes pediatricos con
hipotiroidismo congénito atendidos en un hospital de tercer nivel en México , en un
periodo comprendido del 2016 al 2020.

MATERIAL Y METODOS: estudio observacional , descriptivo, transversal. Se
revisaron los expedientes clinicos de pacientes captados en el servicio de
Endocrinologia Pediatrica con diagnostico de hipotiroidismo congénito y se
describieron sus principales caracteristicas. Se realizd estadistica descriptiva
mediante la determinacion de medidas de tendencia central y dispersion, el
analisis estadistico se realizo con el programa SSPS 25, los resultados se
presentaron en graficas y tablas.

RESULTADOS: Revisamos 469 expedientes, pero solo incluimos 250. Dentro de

los resultados relevantes encontramos:



Caracteristicas

Resultados

Sexo femenino

67%(n=168)

Tamiz neonatal

Sélo en 80%(n=200)

Etiologia

Esporadico 77.2%, antecedentes
heredofamiliares 10.8%, prematurez 6%.

Principales caracteristicas clinicas al
diagnostico

Hipoactividad 50%, succion deébil 48%, piel fria
45%: todos con mas de 2 datos.

Edad promedio al diagnostico

1 mes

Edad al inicio de tratamiento

1.5-2 meses

Dosis promedio de levotiroxina al inicio
del tratamiento

10.51mcg/kg/d, con descenso progresivo con la
edad hasta 0.68mcg/kg/d en adolescentes

Comorbilidades

Retraso en el desarrollo(24.8%), retraso
psicomotor(19.2%), trisomia 21(14.4%) y
cardiopatias congénitas(14.4%). De éstas, la
PCA fue la mas frecuente(52.4%); aunque por
género, la CIA fue mas frecuente en mujeres y la
PCA en varones.

Hallazgos de laboratorio

Encontramos niveles significativamente mayores
de TSH en tamiz neonatal(p=0.0005) y TSH en
perfil tiroideo confirmatorio(p=0.007) en pacientes
femeninos.

CONCLUSIONES: Tras 28 anos de la instauracion del tamiz neonatal, hasta 20%

de los pacientes con la enfermedad no cuentan con tamiz neonatal. El diagndstico

e inicio de tratamiento tempranos permiten prevenir retraso del neurodesarrollo, el

cual debe ser evaluado por Neurologia para realizar intervenciones especificas

oportunas. Deberemos establecer estrategias para completar el estudio etiologico

de la patologia mediante Imagenologia y Biologia molecular.

PALABRAS CLAVE: Tamiz neonatal, hipotiroidismo congénito.




MARCO TEORICO

Introduccion

El hipotiroidismo congénito (HC) es una enfermedad congénita en la que la
glandula tiroides no produce suficientes hormonas tiroideas para satisfacer las
necesidades del cuerpo.

Las hormonas tiroideas tienen efectos importantes en casi todos los érganos y
juega un papel crucial en el crecimiento normal y el desarrollo neurologico. El
hipotiroidismo congénito afecta a 1 de cada 2000 recién nacidos y tiene efectos
adversos sobre el desarrollo neurocognitivo si no se detecta y trata de manera
temprana y eficaz. Aunque la introduccién del tamiz neonatal universal casi ha
eliminado el hipotiroidismo congénito como causa de deterioro neurolégico grave
en el mundo desarrollado, sigue siendo una de las principales causas de
discapacidad intelectual prevenible en areas del mundo donde no se dispone de
acceso a un diagndstico o tratamiento oportunos.

Las causas del hipotiroidismo congénito se pueden dividir en aquellas que alteran
directamente la sintesis tiroidea de la hormona tiroidea (hipotiroidismo primario) y
aquellas que alteran el control hipotalamico o pituitario de la glandula tiroides al
disminuir la secrecion y / o bioactividad de TSH (hipotiroidismo central). 2

Epidemiologia

Cuando se introdujo el tamiz neonatal para el HC en la década de 1970, la
incidencia de esta afeccidon era aproximadamente 1 de cada 4000 bebés.® Sin
embargo, durante las ultimas décadas, la incidencia aparente de HC casi se ha
duplicado, en estudios de varios paises incluidos Grecia, Estados Unidos, Canada,
Nueva Zelanda, Argentina e Italia, se notificaron tasas de incidencia entre 1 en
1400 y 1 en 2800.

Varios factores probablemente explican este cambio, el factor mas importante es
la reduccion del valor de TSH que se ha establecido en muchos programas de
deteccion de recién nacidos, lo que ha llevado a la mayor deteccion de casos

leves de hipotiroidismo congénito.



En el mundo, la prevalencia de hipotiroidismo congénito se ha estimado entre
1:800- 1:10,000; en México se estima en 1:2,400. EIl HC 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
2:1a3:1. "8

En el 2018 se realizé en México un estudio donde se encontré que la prevalencia
al nacimiento de hipotiroidismo congénito en la poblacion de recién nacidos en la
Secretaria de Salud de México fue de 7.3 x cada 10.000 recién nacidos vivos
tamizados, lo que significa que uno de cada 1.373 recién nacidos tiene esta
condicion. La maxima frecuencia se observd en el estado de Durango (18.0 x
10,000 recién nacidos vivos) y la minima se encontré en Tabasco (1.6 x 10,000
recién nacidos vivos). Concluyendo ademas que el hipotiroidismo congénito es 1.6

veces mas frecuente en nifias que en nifios. %'

Etiologia del hipotiroidismo congénito

A) Hipotiroidismo congénito primario ( HCP)

1) Esporadico
Es debido a anormalidades en el desarrollo o migracién de la glandula
tiroides (disgenesia tiroidea) entre 85 y 80% de los casos. La mayoria de
los casos de HCP permanente son esporadicos, aproximadamente 98%. La
causa mas frecuente es la disgenesia y la forma mas comun de
presentacion es la ectopia (65%), con localizacién en la base de la lengua,
seguida de atireosis (ausencia de la glandula) que se manifiesta en
aproximadamente 30% de los casos. Se han identificado mutaciones no

germinales en el gen que codifica PAX8. ™

2) Hereditario

a. Causas monogénicas de Disgenesia tiroidea (DT) :




Representan el 2% de los casos de HCP. En mas del 95% de los casos, no
se puede identificar la etiologia de la DT; sin embargo, la verificacion
genética en los casos de HC ha establecido cinco causas monogénicas
clave:

mutaciones y pérdida de funcion en TSH-R (receptor de TSH)

mutaciones en NKX2-1 (anteriormente conocido como TTF1),

mutaciones en PAX8

mutaciones en FOXE1 (anteriormente conocida como TTF2)

mutaciones en GLIS3

b. Causas genéticas de dishormonogénesis :

A diferencia de la DT, la mayor parte de la dishormonogénesis tiene una
base genética identificable. La biosintesis de la hormona tiroidea en la
superficie apical de las células foliculares tiroideas polarizadas requiere una
via de sintesis intacta que comprenda moléculas transportadoras, enzimas,
tiroglobulina (TG) y un sustrato de yoduro adecuado .

Las causas genéticas de la dishormonogénesis comprenden :

* mutaciones de pérdida de funcibn en genes que codifican
componentes de la maquinaria biosintética de la hormona tiroidea
que dan como resultado una sintesis inadecuada de la hormona
tiroidea con o sin bocio compensatorio.

* Las mutaciones pueden involucrar TG, TPO, SLC26A4 (Pendrina),
SLC5A5 (NIS), DUOX2, DUOXA2 o IYD.

B) Hipotiroidismo congénito central (hipotalamo-hipofisario)

Existe una falta de estimulo hipotalamo-hipofisario sobre la glandula tiroides por

defectos en la hormona liberadora de tirotrofina (TRH) o en la TSH. Frecuencia: 1

por cada 20 000 recién nacidos.
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1.

Permanente: puede estar causado por déficit de TRH, esporadico, o por
déficit de TSH, aislado o combinado con otras hormonas

adenohipofisarias (panhipopituitarismo).

2. Transitorio: el prototipo es el producido en los recién nacidos

prematuros por inmadurez del eje hipotalamo-hipdfisis-tiroides.

C ) Hipotiroidismo congénito primario transitorio

En este tipo de hipotiroidismo, que representa el 10% de los hipotiroidismos, la

funcidn tiroidea se normaliza en un tiempo variable. Las causas pueden ser:

1.

latrogenia: el exceso de yodo y los farmacos antitiroideos administrados
a la madre pueden producir hipotiroidismo congénito transitorio.

Déficit de yodo: afecta con mas frecuencia a los recién nacidos
prematuros, en los cuales se retrasa el inicio de la alimentacion oral y
cuya unica fuente de yodo es la leche materna o las formulas para
prematuros . %2

Hipotiroxinemia transitoria: es una entidad tipica del recién nacido
pretérmino, especialmente de los nacidos con menos de 30 semanas de
edad gestacional, Se reporta un nadir en la primera semana de vida, el
cual se ha asociado con déficits posteriores de desarrollo neurologico .
Hipertirotropinemia neonatal transitoria:

en la actualidad se considera como un indicador de deficiencia de yodo
en la poblacién. directamente el cerebro.?

Dicha deficiencia de yodo es un problema relevante de salud publica en
todo el mundo, puesto que produce un numero importante de personas
con discapacidad. La hipertirotropinemia neonatal puede prevenirse si
se administran suplementos de yodo a la mujer embarazada,
disminuyendo con esto el riesgo de padecer retraso mental.

En 1994, la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), El Fondo de las
Naciones Unidas para la Infancia (UNICEF) y el International Council for
Control of lodine Deficiency Disorders (ICCIDD) establecieron los
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criterios que deberian seguir los programas de vigilancia epidemiologica
para eliminar los trastornos relacionados con la deficiencia de yodo.
Dentro de dichos criterios destaca la cuantificacion de la TSH neonatal,
sefalandose que en una poblacién con aporte suficiente de yodo no
debe haber mas de 3% de neonatos con hipertirotropinemia (valores de
la TSH mayores a 5 pUl/ml), cuantificada en papel filtro, en sangre
obtenida del talén. Esto quiere decir que el tamiz neonatal que mide la
TSH puede, ademas de identificar los casos de hipotiroidismo congénito,
establecer el grado de deficiencia de yodo de una poblacién mediante el
analisis de sus valores basales. %

Se define como la elevacion aislada de TSH con concentraciones de T4
libre en rangos normales para la edad. Se considera transitoria si se
resuelve en las primeras 6 semanas de vida y se presenta con mayor
frecuencia en recién nacido pretérmino, con peso bajo y sindrome de
Down. Se han propuesto varios mecanismos para explicar su etiologia,
como son: retraso en la maduracion del eje hipotalamo-hipéfisis-tiroides,
presencia de anticuerpos antitiroideos maternos, exposicion a
concentraciones elevadas de yodo, anomalias en la morfologia tiroidea
o variantes genéticas en genes como el receptor de TSH o la peroxidasa
tiroidea. La AAP y la ESPE recomiendan iniciar tratamiento en aquellos
neonatos en los que la hipertirotropinemia sea persistente,
principalmente cuando las concentraciones de TSH sean mayores de 10
mUIl/l. En los casos con TSH 6-10 mU/L no existen estudios
aleatorizados que demuestren el beneficio del tratamiento, por lo que
queda a criterio del experto la vigilancia o inicio de tratamiento. En caso
de iniciar tratamiento, se recomienda evaluar a los 3 afios de vida el

retiro del tratamiento. 2’

Manifestaciones clinicas
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Hipotiroidismo congénito previo a los programas de deteccion precoz

El diagndstico, basado en datos clinicos, solia producirse después del segundo o
del tercer mes de vida; por lo que, a pesar del tratamiento, las secuelas eran
permanentes: retraso mental irreversible, alteraciones neurolégicas con problemas
de coordinacion, movimientos finos andmalos, problemas de lenguaje, dislexias y
dislalias, espasticidad y temblor ocasional. El dafio neurolégico y mental dependen

de la intensidad del hipotiroidismo y del tiempo transcurrido en esta situacion. 28

Recién nacidos : en la exploracion inicial de un nifio con hipotiroidismo congénito,
la piel suele aparecer ictérica, seca y descamada, con aspecto marmoreo. La
facies tipica es de aspecto tosco, generalmente con edema palpebral y
macroglosia. La ensilladura nasal esta hundida, a veces con narinas antevertidas.
La hipotonia muscular de la pared abdominal origina una abdomen distendido y
una alta incidencia de hernias, siendo la hernia umbilical la mas frecuente. El llanto
ronco es caracteristico. La somnolencia excesiva y el estrefiimiento suelen haber
sido advertidos por la familia, pueden presentar hipotonia, irritabilidad facil,
retencion hidrica, intolerancia al frio, estrefimiento, somnolencia, persistencia de
fontanelas abiertas, huesos wormianos y aumento del espacio interorbitario . Una
de las presentaciones habituales es la hiperbilirrubinemia indirecta prolongada

durante mas de 3 semanas debido a la inmadurez de la GGT. %°

Lactantes / escolares : se observa bradilalia, bradipsiquia e inexpresividad facial.
Los reflejos osteotendinosos profundos estan enlentecidos, los cambios en la
permeabilidad capilar se traducen en derrames frecuentes de diversa localizacion
(pericardio, pleura, ascitis peritoneal). A nivel tiroideo, puede existir o no presencia
de bocio, la disgenesia epifisiaria se observa tras evolucidn mantenida del
hipotiroidismo, apareciendo radiolégicamente como un punteado caracteristico con
fragmentacion. Los niveles elevados y mantenidos de TSH en el hipotiroidismo
primario pueden producir una hipertrofia e hiperplasia de las células productoras
de TSH, incluso produciendo un aumento de tamafio de la silla turca hipofisaria. -
*La rareza de los signos clinicos en los recién nacidos afectados se debe a la

presencia de hormona tiroidea materna en el suero del cordon umbilical que se

13



estima en un 25-50% de los casos, si la madre es hipotiroidea y su feto tiene HC
como en el caso de deficiencia severa de yodo, existe un defecto prominente en el
desarrollo neurointelectual a pesar de iniciar tratamiento inmediatamente después

del nacimiento.

Hipotiroidismo congénito diagnosticado por deteccion precoz

La mayoria de los nifilos con hipotiroidismo congénito no pueden ser distinguidos
de un recién nacido normal durante el primer mes de vida, ya que presentan
signos y sintomas inespecificos solamente en el 5% de los casos. Basados en el
diagnéstico clinico, solamente un 40% de los nifilos con hipotiroidismo congénito
eran diagnosticados antes de los tres meses de edad. Los sintomas y signos
descritos en el hipotiroidismo congénito clinico pueden estar sutiimente presentes
en el diagndstico precoz, en relacién directa con la gravedad de la etiologia
(agenesias, ectopias con muy pequeino resto tiroideo) y al tiempo transcurrido
(mas apreciables segun sea mayor la edad cronoldgica y el tiempo transcurrido de
hipotiroidismo). En la anamnesis, destaca la mayor incidencia de gestacion
superior a 40 semanas, con peso al nacer elevado y onfalorrexis y meconiorrexis

retrasada.

En la mayoria de los nifios diagnosticados de hipotiroidismo congénito es palpable
una fontanela posterior de diametro superior a 0,5 cm. El crecimiento somatico no
esta afectado en el recién nacido hipotiroideo, ni siquiera en los pacientes con
agenesia tiroidea, que presentan al nacer peso y longitud normales.

Diagnéstico

Durante las ultimas décadas la modificacion en el limites de deteccion de TSH ha
llevado a una mayor deteccién de casos de hipotiroidismo congénito. *°

El tamiz neonatal metabdlico inici6 en México en 1973 con un piloto que incluia
deteccion de fenilcetonuria, homocistinuria, enfermedad de jarabe de maple y
tirosinemia, el cual fue cancelado a pesar de haber demostrado su factibilidad; en
1976 se introdujo la deteccion de hipotiroidismo congénito y en 1986 se establecio

14



un programa, el cual contemploé la deteccion de hipotiroidismo congénito vy
fenilcetonuria.” En 1996 se emitié en el Diario Oficial de la Federacién la Norma
Técnica No 321 para la prevencion del retraso mental producido por hipotiroidismo
congénito, con lo que se hizo obligatoria la realizacion del tamiz neonatal en todo
el Sector Salud, en 1995 dicha norma se convierte en la Norma Oficial Mexicana
NOM-007-SSA2-1993, Atencion de la mujer durante el embarazo, parto y
puerperio y del recién nacido. Criterios y procedimientos para la prestacion del
servicio, la cual hace obligatoria la determinacion de esta enfermedad en todos los

recién nacidos mexicanos. ®

Debido a los escasos datos clinicos al nacer y a la necesidad de iniciar tratamiento
temprano para evitar secuelas, el HC es una enfermedad que debe buscarse
mediante el tamiz neonatal. Existen varias estrategias que a continuacion se

enumeran:

* Medicion primaria de tetrayodotironina (T4) y la confirmacion con la medicion
de la hormona estimulante de tiroides (TSH)
* Medicién primaria de TSH

* Medicién primaria simultanea de T4 y TSH

En México se utiliza la segunda estrategia (medicion primaria de TSH), ya que
tiene las ventajas de ser de bajo costo, ser muy sensible y detectar hipotiroidismo
subclinico. La desventaja que presenta es que no detecta hipotiroidismo de origen
central ni casos de elevacion tardia de TSH.

Cada programa de tamizaje para HC ajusta los puntos de corte de las
concentraciones de TSH para maximizar la sensibilidad y minimizar la tasa de “re-
llamado”. Se han propuesto niveles de TSH tan bajos como 6 mU/l y hasta 20
mU/l como puntos de corte.

El tamiz neonatal actual consiste en obtener una muestra de sangre del talén o del
cordon umbilical del recién nacido, la cual se deposita en un papel filtro especial
(denominado Tarjeta de Guthrie), entre el segundo y quinto dias de vida y una vez
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seca, se analiza mediante la cuantificacion de la TSH; si el valor de esta hormona
es mayor de 15 pUl/ml, para una muestra de talén, y mayor de 25 pUl/ml, para
una muestra de cordon umbilical, el caso se considera sospechoso de
hipotiroidismo congénito, y se procede a su localizacion, confirmacion mediante
perfil tiroideo sérico (TSH, T4 y T3), y tratamiento con Levotiroxina (10 a 15
mcg/kg/dia).

Las mediciones antes de las 48h aumentan la frecuencia de falsos positivos, y las
mediciones tardias aumentan el riesgo de retraso en el inicio del tratamiento. El
resultado del tamiz neonatal debe ser comunicado antes de los 15 dias de vida.
Algunos falsos negativos ocurren por elevacion tardia de TSH.

Para disminuir el riesgo de subdiagndstico en los casos de HC con elevacion
tardia de TSH, algunos programas, incluido el mexicano, indican la repeticién del
tamiz entre las 2 y 6 semanas de vida en los prematuros, en los pacientes que
ingresaron a una unidad de cuidados intensivos neonatales, en pacientes con

anomalias cardiovasculares y en gemelos monocigéticos. > >

Diagnéstico confirmatorio

El punto de corte para solicitar la prueba confirmatoria es una concentracién de
TSH de 10 mU/I determinada por fluoroinmunoensayo o por ELISA. Para confirmar
el diagnostico, es necesario medir TSH y T4 total y/o libre en suero de sangre
venosa en las siguientes 24 h de comunicado el resultado del tamiz.

La TSH mayor de 40 mU/l con T4 baja es indicativa de HC, que por lo general es
permanente. Los pacientes con anomalias mas leves pueden ser seguidos por

muestreo repetido, ya que frecuentemente la alteracion es transitoria. 32

Pruebas complementarias

123 99 . " Vs " " - . .
La gammagrafia (I o Tc ) permite el diagnostico provisional de la existencia o
no de glandula tiroidea, asi como su tamano y forma, localizar las ectopias y
apreciar la estructura del tiroides. La ecografia tiroidea permite evaluar el tamafio,

localizacion y caracteristicas de la glandula. La interpretacion de los resultados de
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la ecografia tiroidea en el recién nacido y lactante pequefo requiere una alta
especializacion. La radiografia de rodillas y el calculo de la superficie de la epifisis

distal del fémur (mm2) sirven como marcador de la antiguedad e intensidad

prenatal del hipotiroidismo. *°

El nivel sérico de TG es un marcador de la presencia o ausencia de tejido tiroideo.
En las verdaderas agenesias es indetectable; en las ectopias puede ser normal o
elevado; en las dishormonogénesis varia en funcion del defecto: disminuido o
normal en la insensibilidad a la TSH, disminuido en el defecto cuantitativo de
sintesis de TG, y aumentado en el resto de los defectos.

En casos con antecedente de enfermedad tiroidea materna la medida de los
anticuerpos antitiroideos clasicos (antitiroglobulina y antiperoxidasa) resulta
fundamental en el diagndstico etioldgico de algunos casos de hipotiroidismo
transitorio. La valoracién de anticuerpos bloqueantes del receptor de TSH (TBIl o
TRab) permite, si estan elevados, el diagnostico de hipotiroidismos transitorios

producidos por esta causa. > %°

Tratamiento

El tratamiento del hipotiroidismo consiste en reemplazar la deficiencia de hormona
tiroidea para mejorar los sintomas y prevenir las consecuencias adversas del
hipotiroidismo. Como en los adultos, la Levotiroxina (LT4) es el tratamiento
recomendado para el hipotiroidismo en nifios. En el hipotiroidismo primario, la TSH
sérica es la medida mas sensible del estado de la tiroides, y el objetivo del
tratamiento es mantener la TSH sérica dentro del rango normal especifico de la
edad. En la actualidad, los datos no indican de manera convincente un beneficio
clinico de mantener la TSH dentro de un rango mas bajo (p. Ej., 0.5 a 2 mUl / L).
Para el hipotiroidismo central, en el que, por definicion, la TSH sérica no refleja el
estado tiroideo sistémico, los niveles de T4 libre sérica deben mantenerse en la
mitad superior del rango de referencia . La dosis de LT4 necesaria para restaurar
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el eutiroidismo depende de la edad del paciente y de la gravedad del
hipotiroidismo. La dosis requerida por kilogramo de masa corporal para
reemplazar completamente la funcion tiroidea es significativamente mayor en los
ninos que en los adultos y disminuye con la edad. Después de iniciar el
tratamiento, se debe evaluar la funcion tiroidea y ajustar la dosis de LT4 con

regularidad para lograr y mantener un eutiroidismo constante.

Debido a que la hormona tiroidea juega un papel fundamental en el desarrollo
neuroldgico normal, en particular durante los primeros 3 afios de vida, los
lactantes con sospecha de hipotiroidismo requieren una evaluacion y tratamiento
rapidos. Los resultados anormales de las pruebas de deteccion del recién nacido
deben confirmarse de inmediato midiendo los niveles de TSH sérica y T4 libre. El
LT4 debe iniciarse sin demora en cualquier paciente con TSH sérica confirmatoria
20 mUI / L, o con TSH 6-20 mUI / L y niveles bajos de T4 libre . En los lactantes
cuya TSH en sangre total de deteccion sea 40 mUI / L, se debe iniciar LT4 tan
pronto como se obtenga la muestra de suero de confirmacién, sin esperar los
resultados. En condiciones 6ptimas, el tratamiento debe iniciarse a mas tardar a
las 2 semanas de edad, ya que los retrasos en el tratamiento del hipotiroidismo
congénito se correlacionan con peores resultados >

El tratamiento de los lactantes con elevacién leve de TSH (TSH sérica 6-20 mUl /
L) y niveles normales de T4 libre es controvertido. Aunque se esta identificando un
numero cada vez mayor de estos pacientes mediante umbrales de deteccion
neonatal mas estrictos, los riesgos precisos para el desarrollo neurologico que
plantea la enfermedad leve no tratada siguen siendo inciertos. '3

Los lactantes diagnosticados con hipotiroidismo congénito deben tratarse con LT4
10-15 mcg/kg al dia. El inicio temprano del tratamiento con una dosis adecuada de
LT4 facilita la normalizacion rapida de la funcion tiroidea, lo que parece mejorar los
resultados . Sin embargo, las dosis altas de LT4 pueden dar lugar rapidamente a
un sobretratamiento , que también se ha asociado con un deterioro del desarrollo y

una disminucion del coeficiente intelectual .>?
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Por lo tanto, es necesaria una estrecha vigilancia de las pruebas de funcidn
tiroidea en suero 1 a 2 semanas después de iniciar el tratamiento y cada 2 a 4
semanas a partir de entonces, con el ajuste de la dosis de LT4 segun
corresponda, hasta que se hayan normalizado. Dado que tanto el tratamiento
insuficiente como el sobretratamiento del hipotiroidismo congénito se asocian con
secuelas neurocognitivas adversas, el objetivo del tratamiento continuo es el
mantenimiento escrupuloso del eutiroidismo, sobre todo en los primeros 3 afios de
vida. La TSH sérica debe mantenerse en el rango normal especifico de la edad y
la T4 libre sérica debe mantenerse en la mitad superior del rango normal
especifico de la edad. *
Para lograr este objetivo, es necesario un control frecuente de las pruebas de
funcidn tiroidea en suero de la siguiente manera:

* Primeros 6 meses de vida: cada 1-2 meses

* 6-12 meses de vida: cada 1- 3 meses

* 1-3 anos de vida: cada 2 — 4 meses

Reevaluacion diagnéstica

A partir de los tres afos de edad cronoldgica, con desarrollo neurolégico
completado, puede realizarse la reevaluacion diagnostica en los casos con tiroides
ectdpicos, suspendiendo 30 dias la medicacion para distinguir hipotiroidismos
permanentes y transitorios. En caso de elevacion de la TSH plasmatica > 15
pUI/ml el hipotiroidismo primario es considerado permanente y el tratamiento
reiniciado. Si la funcion tiroidea permanece normal o en valores de hipotiroidismo
subclinico (TSH 5-10 pUl/ml) se aconseja mantener revisiones analiticas

periddicas. 3%

Situaciones especiales en la deteccién precoz de HC

19



Existen situaciones especiales en las que se recomienda realizar un protocolo de
muestras seriadas de TSH a lo largo del primer mes de vida, para diagnostico y
tratamiento de posibles alteraciones de la funcion tiroidea, generalmente por
elevacion tardia de TSH:

* Recién nacidos con <30 semanas de gestacion, recién nacidos con peso
igual o inferior a 1500 gr , utilizacion de antisépticos yodados en el parto o
en el recién nacido (cesareas, cirugia mayor) , realizacion de técnicas
radiologicas con contrastes yodados, insercion de catéteres de silastico,
cateterismos cardiacos, neonatos con sindrome de Down , gemelares
(posibilidad de transfusion feto-fetal) , neonatos ingresados en Unidades de

Cuidados Intensivos, muestras pos transfusionales. **

Pronéstico

El prondstico de los niflos nacidos con hipotiroidismo congénito es generalmente
excelente. El tratamiento temprano y adecuado con LT4 previene los déficits
neurocognitivos graves y da como resultado una inteligencia global (Cl) normal.
Sin embargo, en algunos pacientes pueden presentarse déficits leves en varios
dominios, incluido el desarrollo motor, las habilidades verbales, la atencion y la
memoria, a pesar del tratamiento posnatal 6ptimo, en particular los que nacen con
concentraciones séricas muy bajas de T4.%'

Otra preocupacion frecuente para las familias es si el hipotiroidismo congénito
sera permanente o transitorio. Si hay disgenesia tiroidea, se requerira un
tratamiento de por vida. Por el contrario, se puede anticipar un curso transitorio en
casos relacionados con etiologias extrinsecas especificas que deben resolverse
(p- Ej., Farmacos antitiroideos maternos o anticuerpos bloqueadores del receptor
de TSH). En los pacientes restantes con una tiroides ectopica pero sin una causa
desencadenante identificable, no se puede predecir con seguridad qué pacientes
demostraran tener una enfermedad transitoria en el momento del diagndstico. Por
lo tanto, a estos pacientes se les puede ofrecer una prueba sin tratamiento
después de los 3 afios de edad para determinar si el hipotiroidismo se ha resuelto.
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Los pacientes que requieren una dosis diaria de LT4 inferior a 2 mg / kg a los 3
anos de edad tienen una mayor probabilidad de suspender el tratamiento con

éxito. >

Comorbilidades

Un meta analisis realizado en 2020 evalud las enfermedades acompanantes en
pacientes con HC , refiere que la incidencia de enfermedades asociadas fue del
28.2% , las cardiopatias congénitas fueron la malformacion congénita
acompafnante mas comun en el 8% de los casos, seguidas de Sindrome de Down
con una incidencia del 6.2%. Se ha sugerido que la presencia de enfermedades
acompanfnantes puede originarse por los efectos metabdlicos de la hormona
tiroidea o deficiencias de yodo, ademas de la exposicion a teratdogenos de
multiples 6rganos.

En contraste, espina bifida, estrabismo, hernia inguinal, criptorquidia, sindrome
nefrético, bebé colodidén, sindrome de Kocher, macroorquidismo, sindrome de
Williams, hidrocefalia, ictiosis, diabetes insipida, tic nervioso y quiste cerebral se
han reportado como enfermedades congénitas raras que acomparfan al HC en la
literatura.

Hasta ahora se han observado frecuencias mas altas de hernia inguinal 5.3% vy
testiculos no descendidos 2.0% a este respecto de lo informado en la literatura. *°

Secuelas

Un meta analisis realizado en 2020 observd un retraso en el desarrollo en el 50%
de los pacientes. Al comparar los pacientes detectados en el cribado neonatal con
los detectados clinicamente mas tarde en la vida, se observo un retraso en el
desarrollo en el 25% de los pacientes detectados temprano versus el 56% de los
pacientes detectados tardiamente. Analizaron seis estudios que midieron el
cociente de inteligencia a gran escala ( FSIQ) que incluian 30 pacientes con CH-C
(20 hombres; 27 pacientes con MPHD). El rango de FSIQ fue amplio (64-123). El
FSIQ medio ponderado fue de 97 (IC del 95%: 88-105). El veintisiete por ciento
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tenia un FSIQ por debajo de 85 (=1 DE por debajo de la puntuacion de la norma) y
el 10% por debajo de 70 (=2 DE por debajo de la puntuacion de la norma). No
hubo asociacion significativa entre FSIQ y sexo o edad. La edad al inicio del
tratamiento estaba disponible solo en tres estudios, o que impidié un analisis
confiable de este parametro. ¥’

Kempers y col. estudiaron la funcion motora en pacientes con HC , se observo
deterioro motor en 4 de cada 5 pacientes; los cuatro pacientes habian necesitado
fisioterapia durante la infancia, estos resultados indican que es necesaria la
atencion clinica a la funcion motora y que se necesitan mas estudios que

examinen la funcién motora en pacientes con HC.*®
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JUSTIFICACION

El hipotiroidismo congénito ( HC ) es una afeccién congénita en la que la glandula
tiroides no produce suficientes hormonas tiroideas para satisfacer las necesidades
del cuerpo.

Las hormonas tiroideas tienen efectos importantes en casi todos los sistemas de
organos y juega un papel crucial en el crecimiento normal y el desarrollo
neurolégico. Aunque la introduccion del tamiz neonatal universal casi ha eliminado
el hipotiroidismo congénito como causa de deterioro neurolégico grave, sigue
siendo una de las principales causas de discapacidad intelectual prevenibles en
areas del mundo donde no se dispone de acceso a un diagnostico o tratamiento
oportunos.

En México se reporta una prevalencia de 1:2,400 casos , sin embargo no existe
informacion sobre el estado actual de la enfermedad en nuestro pais, se
desconoce la etiologia mas frecuente en México , el impacto de la enfermedad, la
edad al diagnostico , el porcentaje del HC diagnosticado por tamiz y las

consecuencias asociadas .

PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

En México no hay estudios especificos sobre hipotiroidismo congénito, no existe
informacion actual sobre la transicion epidemiolégica , caracteristicas clinicas e
impacto del tamiz neonatal en el diagnostico oportuno. En base a lo anterior se
plantea la siguiente interrogante:

Pregunta de investigacion.

¢ Cuales son las caracteristicas clinicas, paraclinicas y epidemioldgicas de los
pacientes pediatricos con hipotiroidismo congénito atendidos en el servicio de
Endocrinologia Pediatrica en el Hospital General Dr. Gaudencio Gonzalez Garza,
Centro Médico Nacional “'La Raza™ ?
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HIPOTESIS :

Hipoétesis alterna: la identifiicacion de las caracteristicas clinicas, paraclinicas y
epidemioldgicas del hipotiroidismo congénito en la UMAE Hospital General Dr.
Gaudencio Gonzalez Garza, Centro Médico Nacional ” La Raza” permitira conocer

el estado actual de dicha patologia en nuestro centro.
Hipotesis nula : el estado actual del hipotiroidismo congénito en la UMAE

Hospital General Dr. Gaudencio Gonzalez Garza, Centro Médico Nacional ” La

Raza” es similar al descrito en la literatura universal.
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OBJETIVOS:

- Objetivo general:

- Conocer el estado actual del hipotiroidismo congénito en los pacientes
pediatricos atendidos en un hospital de tercer nivel en México.

- Objetivos especificos:

- Identificar la proporcion de pacientes en quienes se establecio diagnostico
de sospecha de hipotiroidismo congénito mediante tamiz neonatal.

- Conocer la edad al diagnostico de hipotiroidismo congénito .

- Conocer la edad de inicio y dosis promedio de inicio de tratamiento con

Levotiroxina.

- Analizar la asociacion de hipotiroidismo congénito y anomalias

congénitas.

- Informar las secuelas mas frecuentemente detectadas en los pacientes

con hipotiroidismo congénito

25



RESULTADOS

Se revisaron un total de 469 expedientes clinicos de los cuales se excluyeron 135
por pérdida de seguimiento/afiliacion al Instituto y 84 por datos incompletos en los
expedientes, por lo que analizamos un total de 250 expedientes clinicos en
formato fisico y electronico .

Encontramos que el mayor porcentaje de pacientes con Hipotiroidismo congénito
fue de género femenino correspondiente a dos terceras partes del total de
expedientes. (Grafica 1)

Grafica 1. Pacientes con Hipotiroidismo congénito por género.

¥ Femenino

Masculino

Al encontrar una diferencia tan importante en el numero de pacientes de ambos
sexos, decidimos analizar nuestras variables de estudio por género.

En cuanto a los antecedentes perinatales de importancia encontramos que las
semanas de edad gestacional promedio se encuentran en el limite de la gestacion
con peso y talla adecuado para edad gestacional (Tabla 1).Como se puede
observar, no hubo diferencia estadisticamente significativa entre ambos géneros.

Tabla 1. Antecedentes perinatales en pacientes con hipotiroidismo congénito por

geénero.
Variable Total Femenino Masculino
(n=250) (n=168) (n=82) P
Edad gestacional 37140 40 £0.40 38 +0.3 0.374
(semanas)
Peso al (rll;;'m'e”to 3.037+46 3.050 +45 3.115 +50 0.544
Jalle a'(ga‘;'m'e”t" 482+ 6.4 47.89+ 77 49.1741.6 0.131

Valores son presentados como mediatdesviacion estandar (DE)
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En lo que respecta a la probable etiologia, el 77.2% de los casos registrados
corresponde a hipotiroidismo congénito aparentemente esporadico; en el 10.8%
de los pacientes se identificaron antecedentes heredofamiliares de hipotiroidismo
(todos registrados en linea materna); el 6% de los pacientes tuvieron antecedentes
de prematurez y al final se catalogaron con hipotiroidismo transitorio; el 6%
restante corresponde a pacientes sin datos especificos en cuanto a la etiologia del
hipotiroidismo.

En cuanto las caracteristicas clinicas detectadas al momento del diagndstico, el
dato clinico presentado con mayor frecuencia fue la hipoactividad, en el 50% de
los pacientes (n=125), seguido de succion deébil en el 48% de los pacientes
(n=121) y piel fria en 45% (n=113). (Grafica 2)

Cabe recalcar que el 100% de los pacientes estudiados presentaron dos o mas
datos clinicos al momento del diagndstico.

Grafica 2. Datos clinicos presentes al diagndstico en pacientes con Hipotiroidismo
congénito (expresados en numero y porcentaje)
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Del total de pacientes estudiados , encontramos que en el 20% no se encontro el
resultado o no se reportd tamiz neonatal alterado y el diagndstico se realizé por las
manifestaciones clinicas encontradas; el 80% restante mostré6 un tamiz neonatal
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alterado (con valores de TSH >10 pUl/m) y al solicitar perfil tiroideo confirmatorio
en todos se corroboroé el diagnodstico de hipotiroidismo congénito. (Grafica 3). En lo
que respecta a la edad del diagndstico, la media fue de 1 mes de edad.

Grafica 3. Método diagndstico en pacientes con Hipotiroidismo congénito.

Manifestaciones
clinicas
n=49

~_ Tamiz neonatal
n=201

En los hallazgos de laboratorio se reportaron niveles mayores de TSH en el tamiz
neonatal en las pacientes de género femenino respecto al género masculino, dato
concordante con los valores de TSH presentados en el perfil tiroideo de
confirmacion (con una media de 112.86 mU/I para los pacientes femeninos y una
media general de 101.2 mU/l); ambas con significancia estadistica. (Tabla 2;
Graficas4,5y6)

Tabla 2. Resultados de laboratorio en pacientes con hipotiroidismo congénito por

geénero.
Variable Total Femenino Masculino p
(n=250) (n= 168) (n= 82)
TSH en Tamiz neonatal al
diagndstico 49.38+69.71 60.04 £77.79 27.53 +42.40 0.0005
(MUI/m)
TSH en perfil tiroideo
confirmatorio 101.2+98.39 112.86 £106.29 77.56 £74.98 0.007
(mU/l)
T4L en perfil tiroideo al
diagndstico 1.21+£0.412 1.18 £1.10 1.26£0.40 0.140
(mU/l)

Valores son presentados como mediatdesviacion estandar (DE)
T4L: Tiroxina, TSH: hormona estimulante de tiroides
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Valores de TSH en pUl /I

Valores de TSH en mU/I

Grafica 4.
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Resultados de TSH en tamiz neonatal al diagndstico en pacientes con
hipotiroidismo congénito por género.
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Grafica 5. Resultados de TSH en perfil tiroideo confirmatorio en pacientes con
hipotiroidismo congénito por género.
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Valores de T4L en

(mu/I)

Grafica 6. Resultados de T4L en perfil tiroideo confirmatorio en pacientes con
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En lo que respecta a la edad de inicio de tratamiento la media fue entre 1.5y 2

meses de edad.

Llama la atencién que también observamos que la dosis inicial de Levotiroxina fue
mayor en pacientes de género femenino respecto a pacientes masculinos, aunque
no encontramos diferencias estadisticamente significativas (Tabla 3).

Tabla 3 . Tratamiento inicial en pacientes con hipotiroidismo congénito por género.

Variable Total (n=250) Fg:‘ﬁ%‘g‘)" Masculino (n=82) p
Edad al diagndstico 1.6241.14 1.8241.14 1.89+1.21 0.55
(meses)
DieEle efs Gyeilienin 8.31+7.02 8.75+8.37 7.4242 47 0.16

inicial (mcg/kg/dia)

Valores son presentados como mediatdesviacion estandar (DE)

Encontramos que la dosis promedio de levotiroxina establecida en el grupo
neonatal fue de 10.51 mcg/kg/dia con un notable descenso progresivo en las dosis
al incrementar la edad, hasta lograr una dosis media establecida de 0.68
mcg/kg/dia en los adolescentes. (Grafica 7)
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Gréfica 7. Dosis promedio de Levotiroxina en mcg/kg/dia por grupo etario

i et §
(@)]

Jncglkg/dia

Dosis de Levotiroxina en

Grupo etario

En relacion al seguimiento de los pacientes, la frecuencia de consultas por afio
reveld6 un promedio de consultas significativamente mayor en el primer afio de
seguimiento que disminuy6 progresivamente hasta la adolescencia. (Grafica 8)

Grafica 8. Frecuencia de consultas de seguimiento por grupo etario
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Al investigar acerca de las comorbilidades detectadas en los pacientes con
hipotiroidismo congénito, encontramos que el retraso en el desarrollo fue la que se
registr6 con mayor frecuencia en 62 pacientes (24.8%) seguido de retraso
psicomotor en 48 de ellos (19.2%), cabe recalcar que no encontramos registro de
alteraciones auditivas y de areas cognitivas especificas (Grafica 9).
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Gréfica 9 . Comorbilidades asociadas a hipotiroidismo congénito
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Con relacion a las cardiopatias congénitas , 36 pacientes presentaron alguna
anomalia cardiaca, la persistencia del conducto arterioso es la cardiopatia mas
frecuente en pacientes con hipotiroidismo congénito (n= 19). Respecto a los
hallazgos por género, la comunicacion interauricular es la cardiopatia mas
frecuente en pacientes femeninos con un total de 10 casos registrados, mientras
que la persistencia del conducto arterioso es la mas frecuente en pacientes
masculinos con un total de 11 casos registrados. Sin embargo cabe recalcar que
se presentaron casos con mas de una cardiopatia , siendo la combinacion de la
comunicacion auricular con la persistencia del conducto arterioso la mas frecuente
presentada en un total de 4 pacientes femeninos y 1 paciente masculino. (Grafica
10)
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Grafica 10. Cardiopatias congénitas asociadas en pacientes con Hipotiroidismo
congénito por género

Valores expresados en frecuencia

PCA/CIA/
Clv

©

K

'g PCA/CIA “Femenino
% “ Masculino
8

®

o

2

T CIA

©

(&)

PCA

0 2 4 6 8 10 12
Nuamero de pacientes

PCA: persistencia del conducto arterioso, CIA: comunicacion interauricular, CIV: comunicacion
interventricular,

33



DISCUSION

El hipotiroidismo congénito es una causa de discapacidad intelectual prevenible,
aunque la introduccion del tamiz neonatal casi ha eliminado al hipotiroidismo
congénito como causa de deterioro neuroldgico grave, en nuestro pais no existe
informacion actualizada sobre el estado de la enfermedad, se desconoce la
etiologia mas frecuente, edad al diagnostico, utilidad del tamiz neonatal y su
impacto. Por ese motivo, consideramos relevante realizar una revision de los
casos de nuestros pacientes con diagndstico de hipotiroidismo congénito, con el
fin de conocer las caracteristicas de esta poblacion en el momento actual.

En este estudio encontramos un predominio del hipotiroidismo congénito en
mujeres, el 67.2% (168 casos) del total de casos analizados, dato concordante con
lo reportado en el total de la literatura revisada de 5 afios a la fecha; se reporta
una prevalencia general de hipotiroidismo congénito en mujeres con una relacion
de 2:1 a 3:1 respecto a los hombres.

Respecto a la etiologia precisa de la patologia en nuestra poblacion, no tuvimos
oportunidad de determinarla debido a que en la unidad médica no contamos con
acceso a pruebas moleculares para busqueda de mutaciones genéticas que
permitieran precisar el caracter esporadico/hereditario de esta enfermedad. Cabe
recalcar que se registraron 18 casos en los que se identificO antecedente de
madre con enfermedad tiroidea (hipotiroidismo) , Kooistra y colaboradores®
observaron que el hipotiroidismo materno durante el embarazo puede tener
repercusion en el desarrollo neuronal del feto y que incluso los hijos de madres
hipotiroideas tratadas de manera suboOptima muestran sutiles cambios en el
desarrollo psicomotor en los primeros afios de vida; por lo que valdria la pena la
valoracion genética de estos pacientes en busqueda de la alteracién cromosdmica
especifica.

Rodriguez y colaboradores en 2019,*° concluyeron que los estudios de imagen
complementarios deben utilizarse como parte del abordaje diagndstico: el
gammagrama, es util para evaluar las caracteristicas del tejido tiroideo tales como
localizacion, tamano, forma, distribucidn y porcentaje de captacion, mientras que
el ultrasonido tiroideo ayuda a evaluar la anatomia del tejido tiroideo; sin
embargo, en nuestra unidad médica no se han realizado debido a la dificultad de
acceso a estos servicios, pues en el caso del ultrasonido, existe una
sobresaturaciéon de pacientes que requieren el estudio y no hay posibilidad de
realizarlo en forma inmediata; por otra parte, no contamos con servicio de
Medicina Nuclear, por lo que este estudio se tiene que gestionar en unidades
externas, lo cual implica que tampoco se pueda realizar en forma inmediata. De tal
forma que no es indispensable contar con un estudio de imagen previo al inicio del
tratamiento sustitutivo, ya que éste es prioridad para salvaguardar el desarrollo
optimo de los pacientes, y siempre existe la posibilidad de realizar los estudios de
imagen en etapas posteriores, recalcando que el punto de corte de edad ideal
para realizarse es a partir de los tres afos de edad o mas debido a que es
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necesario suspender el tratamiento sustitutivo para obtener un resultado certero y
es hasta después de esta etapa que no existe riesgo neurologico por la
interrupcion de hormonas tiroideas.

Asumimos que el comportamiento de la enfermedad puede ser similar a lo
reportado en un estudio realizado en poblacion mexicana por Rivera y
colaboradores en 2018 ', quienes refieren que aproximadamente 98% de los
casos de HCP permanente son esporadicos, la causa mas frecuente es la
disgenesia y su forma mas comun de presentacion es la ectopia (65%), con
localizacion en la base de la lengua, seguida de atireosis (ausencia de la glandula
tiroides) que se manifiesta en aproximadamente 30% de los casos; dejando al
hipotiroidismo congénito hereditario por disgenesias familiares en un 2% de los
casos.

En cuanto a las manifestaciones clinicas, el dato detectado con mayor frecuencia
en nuestro analisis fue la hipoactividad, presente en 125 de los 250 pacientes
(50%), seguido de succion débil, piel fria e hipotonia; los datos observados con
menor frecuencia fueron macroglosia y fontanela amplia; que concuerdan con
algunos reportes en la literatura. Mohammad Al-Qahtani en 2020°° menciona que
en la exploracion inicial de un nifio con hipotiroidismo congénito la piel suele
aparecer ictérica, seca y descamada, con aspecto marmoéreo, la facies tipica es de
aspecto tosco, generalmente con edema palpebral y macroglosia, ademas de
hipotonia .

Debido a los escasos datos clinicos al nacer y a la necesidad de iniciar tratamiento
temprano para evitar secuelas, el HC es una enfermedad que debe buscarse
intencionadamente mediante el tamiz neonatal. En México se utilizé la medicion
primaria de TSH'® hasta el afio 2018, en que se incorpord la medicion de T4.
Nuestra serie muestra que se realizé tamiz neonatal en el 80% de los pacientes v,
en los restantes, el diagndstico se hizo una vez que se identificaron
manifestaciones clinicas, lo que demuestra que al no tener cobertura universal del
tamiz neonatal no se logra el objetivo fundamental del tamizaje neonatal, que es
identificar oportunamente el hipotiroidismo congénito para prevenir secuelas.

En nuestro analisis se reportd una cifra de TSH en el tamiz neonatal en las
pacientes de género femenino mayor con respecto al género masculino con una
media de 60.04 pUl/m y 27.53 pUl/m respectivamente, dato concordante con los
valores de TSH presentados en el perfil tiroideo de confirmacién con una media de
112.86 mU/l y 77.56 mU/l  respectivamente, ambos con un valor de p
estadisticamente significativo. Nos llamé la atencion, que en la literatura revisada
no encontramos datos concordantes con este hallazgo.

Nuestra serie muestra que la dosis inicial promedio de levotiroxina es de 10.31
mcg/kg/dia al (el rango registrado va de los 8.5-15mcg/kg/dia); en estudios
internacionales como el de Bongers y colaboradores en 2013%* refieren que los
lactantes diagnosticados con hipotiroidismo congénito deben tratarse con
Levotiroxina 10-15 mcg/kg/dia, por lo que nuestros pacientes reciben la dosis
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estandar referida.

Respecto a la dosis establecida en los afios de seguimiento, encontramos que en
el grupo de los lactantes menores el rango registrado va de los 7-12 mcg/kg/dia,
con un notable descenso progresivo en las dosis hasta alcanzar una dosis media
de 0.68 mcg/kg/dia en la adolescencia.

Considerando el impacto del hipotiroidismo congénito en el desarrollo neurolégico
y que el inicio temprano del tratamiento con una dosis adecuada de Levotiroxina
facilita la normalizacion rapida de la funcién tiroidea, observamos que en el 1°y
2° afo de vida se realiza un seguimiento estrecho mediante consultas de
valoracion frecuentes (4-6 al afo); a partir de 3er afo disminuye
significativamente el numero de consultas, aunque no deja de ser importante tener
un adecuado control para vigilar el crecimiento y desarrollo.

En nuestro estudio se observo un retraso en el desarrollo en el 24.8% de los
pacientes de acuerdo a lo reportado por los padres y a la exploracion fisica
registrada en las notas de consulta externa; lo cual es practicamente idéntico a lo
reportado en un meta analisis realizado en 2020 % por Naafs y colaboradores,
quienes observaron un retraso en el desarrollo en el 25% de los pacientes
detectados temprano versus el 56% de los pacientes detectados tardiamente.

Una debilidad detectada en nuestro estudio es que no podemos realizar una
evaluacion objetiva de las secuelas en el desarrollo neuroldgico debido a que no
se realiza el seguimiento adecuado en conjunto con neurologia pediatrica para
realizar una evaluacién completa; identificamos este punto como un area de
oportunidad de mejora en los proximos anos.

36



CONCLUSIONES

El tamiz neonatal es una herramienta muy valiosa que permite el diagndstico
oportuno de hipotiroidismo congénito, y aunque esta normado en nuestro pais
desde hace 28 anos que la cobertura debe ser universal, encontramos que esto no
se cumple, por lo que no se logra el objetivo de prevenir el retraso neuroldgico .

El diagndstico e inicio de tratamiento oportunos previenen el retraso del
neurodesarrollo, en nuestro estudio se evidencio un diagnostico tardio con una
edad promedio al diagnéstico de 1.6 meses. En lo que respecta a la edad de inicio
de tratamiento la media fue entre 1.5y 2 meses de edad.

Hasta un 24.8% de los pacientes presentaron retraso en el neurodesarrollo como
principal complicacién, es fundamental evaluar objetivamente el desarrollo
neurologico y realizar la busqueda intencionada de complicaciones, por lo que se
debera implementar la valoracion por neurologia pediatrica en todos los pacientes
como parte de su seguimiento .

Es importante determinar las caracteristicas completas de la enfermedad, un area
de oportunidad identificada en nuestro estudio fue la implementaciéon de
estrategias para la evaluacion 6ptima, conocer la etiologia morfolégica a través de
un estudio de imagen complementario y las alteraciones cromosomicas
presentadas, asi como la valoracion integral por neurologia y cardiologia
pediatrica.
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