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CASO CLINICO.

= RN hembra de 24 dias de vida. Peso: 3350 gr.

= Screening neonatal 2 niveles de TSH >50pU/ml.

- @ Ingresa para estudio

Posible
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ANTECEDENTES DE INTERES...

A.P.

Gestacion: diabetes gestacional - tto insulinoterapia.
Tratamiento 2° trimestre con Paroxetina.
Parto: eutocico, a término. Peso RN: 3265 gr.
Periodo neonatal: ingreso en Neonatos por SDR - O2 durante 6 horas.
soplo en maquinaria - DAP transitorio.
Alta a los 3 dias de vida.

A.F.

Prima rama materna con hipotiroidismo subclinico.



DATOS CLINICOS.

Ictericia.

Hernia umbilical.
Estrenimiento.
Llanto/voz ronca - disfonia.
Fontanela posterior abierta.
Facies tipica.

Sospecha de
HIPOTIROIDISMO
CONGENITO

Problemas alimentacion
Estreinimiento

Inactividad

Hipotonia

Hernia umbilical
Macroglosia

Cutix marmorata

Piel seca

Fontanela posterior> 5 mm2
Facies tipica
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Sugestivo hipotiroidismo: > 4 puntos.

Otros:
Cornaje nasal
Ictericia
Somnolencia
Llanto ronco
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DATOS ANALITICOS.

niveles normales
TSH 100 pU/ml (0,3-5 pU/ml)
T4l 0,1 ng/ml (0,9-1,7 ng/ml)

Tiroglobulina 1ng/ml (0-5 ng/mil)
Ac. Antitiroglobulina negativos
Ac. Antiperoxidasa negativos

TBII negativos
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PRUEBAS COMPLEMENTARIAS.

= ECOGRAFIA DE TIROIDES Y CUELLO.
Tiroides de tamafno, morfologia y localizacion normal.

= GAMMAGRAFIA TIROIDEA.
Ausencia de captacion de tejido tiroideo funcionante.

= RX. Rodilla.
Ausencia de nucleos de osificacion.

HIPOTIROIDISMO
CONGENITO POR [ >
DISHORMONOGENESIS

(Eutirox 1% comp/dia de 25 pg.)
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EVOLUCION....

MESES TSH T4l TTO/dia
2 1 0,99 2,3 259
4 0,69 1,7 25ug
6 Y5 0,37 1,4 25ug

9 2,53 1,8 25Ug
11 10,72 1,4 37,519
13 0,15 2 25ug

Mayor peso / tiempo - menor necesidad dosis (<pg/Kg/dia)



COMENTARIOS / CRITICAS...

Tratamiento en la gestacion con insulina/ paroxetina - no relaccion.

Screening metabdlico tardio > recomendacion: 48-72hs de vida.
6° dia de vida.

Estudios diagnosticos recomendados ante la dishormonogénesis:
Captacion de 1-123.
Test de descarga de perclorato.
TSH de bioensayo / TSH in vitro.
Yodo en saliva / orina.
Yodohistidinas en orina.

Estudio del DNA: genes de receptor de TSH, de la tiroglobulina, del NIS y
del PDS.

Limitaciones en Hospital de origen - premura de inicio del tratamiento.



SEGUIMIENTO

Reevaluacion a los 3 afios de vida: posibles dudas diagnésticas...

HIPOTIROIDISMO CONGENITO TRANSITORIO?

Paso de TBII transplancentario = gammagrafia “simula” agenesia.
Dishormonogénesis?

HIPOTIROIDISMO CONGENITO PERMANENTE?
Niveles de TSH >10 pU/ml en control analitico en >1 afio.

Controles periodicos:
Analiticos.
Clinicos.
Psicologicos /desarrollo psicomotor.
Maduracion osea.



