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RESUMEN

El hipotiroidismo congénito es la enfermedad endocrina mas frecuente en neonatos y puede ser de manifiesto clinico o subclinico. Es la
principal causa de retraso mental tratable y su prondstico radica en el tamizaje temprano y la instauracién oportuna del tratamiento, por lo
cual en Colombia se considera necesaria laimplementacién de un esquema de tamizaje neonatal con una técnica apropiada y de cobertura
nacional, equiparable al de otros paises. El objetivo de este articulo es realizar una revisiéon y andlisis de la literatura médica existente sobre
el hipotiroidismo congénito centrado en la definicién, epidemiologia, factores etioldgicos, tamizaje, diagndstico y tratamiento; mediante
la bisqueda de articulos en las bases de datos PUBMED, EMBASE, REDALYC, OVID, MEDLINE, DYNAMED y CLINICAL KEY (acceso: mayo
2015). Ademds se realizd revision de los informes del Instituto Nacional de Salud en el afio 2013 y 2014, de las guias europeas de la sociedad
de endocrinologia pedidtrica 2014, de la guia mexicana de hipotiroidismo congénito neonatal 2008 y del consenso colombiano para el
diagnéstico y manejo de enfermedades tiroideas. MED UIS. 2016;29(1):53-60.

Palabras clave: Hipotiroidismo Congénito. Tamizaje Neonatal. Epidemiologia.

Congenital hypothyroidism, the first cause of preventable mental retardation:
a challenge for preventive medicine

ABSTRACT

Congenital hypothyroidism is the most common endocrine disease in newborns and can be clinical or subclinical. It is the leading cause
of treatable mental retardation and its prognosis is in the early screening and timely initiation of treatment; this is the reason why in
Colombia the implementation of a neonatal screening with appropriate national coverage technique, comparable to those in other
countries, is considered necessary. The aim of this article is to review and analyse the literature on congenital hypothyroidism focused
on the definition, epidemiology, etiological factors, screening, diagnosis and treatment; by search in PubMed, EMBASE, REDALYC, OVID,
MEDLINE, and CLINICAL KEY Dynamed data (access: May 2015). Besides reviewing the reports of the National Institute of Health in 2013
and 2014, the European guidelines for pediatric endocrinology society of 2014, Mexico’s 2008 guide neonatal congenital hypothyroidism
and Colombian consensus for the diagnosis and management of thyroid diseases. MED UIS. 2016;29(1):53-60.
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INTRODUCCION

El término Hipotiroidismo Congénito (HC) fue
introducido hace casi 70 afos, cuando Radwin
y cols describieron en 1949, nifios con severas
caracteristicas de discapacidad intelectual y retardo
en el crecimiento'. Hoy en dia esa definiciéon es
obsoleta, puesto que el diagndstico de HC es
realizado incluso antes de la aparicién de los sintomas
clinicos sobre la medicién bioquimica de la Hormona
Estimulante de Tiroides (TSH, por sus siglas en inglés)
y los niveles de hormona tiroidea3.

Entre sus formas de presentacidn, el HC primario, es
la forma mas comun; este el resultado de defectos
en el desarrollo de la glandula tiroides, como la
agenesia o disgenesia; o debido a las interrupciones
de la biosintesis de la hormona, denominado
dihormonogénesis. En el 80% de los casos, un defecto
estructural esta presente: una glandula ectépica en
ocasioneslingual o en posicidon craneal; con hipoplasia
oenausenciacompleta. Porsuparte, el HCsecundario
o central, es causado por deficiencias en la hormona
TSH, por ejemplo, en pacientes con anormalidades
estructurales o insuficiencia de la glandula pituitaria
o el hipotdlamo*®. Con el tiempo, los niveles de TSH
de corte utilizados en el diagndstico confirmatorios
se han reducido, lo que lleva al diagndstico de
esta enfermedad en los pacientes que presentan
elevados niveles de la hormona, sin disminucién de
las concentraciones de hormona tiroidea periférica o
sintomas clinicos visibles. Esta forma leve de HC se
produce como resultado de un aumento transitorio o
permanente de los niveles de TSH y ha sido nombrado
‘hipotiroidismo subclinico. Sin embargo, dado que
esta condicion no refleja un verdadero estado de
hipotiroidismo, ni causa un defecto en el desarrollo
obvio, esta forma seria etiquetada con mas precision
como “hipertirotropinemia’’+*.

En Colombia, el HC es la enfermedad endocrina mas
comun en recién nacidos con una frecuencia de uno
en 2000 nacidos vivos, sin una diferencia significativa
en el género’. El propdsito de esta revisién es
realizar una bldsqueda sistematica en bases de datos
centrandose en la definicién, epidemiologia, factores
etioldgicos, tamizaje, manifestaciones clinicas,
diagndstico y tratamiento del HC.

MATERIALES Y METODOS

La informacién consignada en la presente revision
fue resultado de la bidsqueda en las bases de datos
PUBMED, EMBASE, REDALYC, OVID, MEDLINE,
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DYNAMED y CLINICAL KEY, utilizando como
palabras claves: Neonatal screening y Congenital
hypothyroidism. Se incluyeron solo articulos
originales y de revisién publicados entre el afio 2010y
el 2015. También se revisaron los informes realizados
por el Instituto Nacional de Salud de Colombia en el
aflo 2013 y 2014, las guias europeas de la sociedad
de endocrinologfa pedidtrica 2014", la guia mexicana
del hipotiroidismo congénito neonatal 2008 y el
consenso colombiano para el diagndstico y manejo
de enfermedades tiroideas** obteniendo un total
inicial de 139 articulos. Posteriormente se realizé
lectura de los mismos y se seleccionaron finalmente
50 articulos. Como criterio de exclusidn principal se
tuvo en cuenta la falta de relacidon con el tamizaje y la
prevencion del HC.

DEFINICION

El HC es un sindrome clinico y bioquimico resultado
de la hipoactividad bioldgica de las hormonas
tiroideas durante la vida fetal, ya sea por un déficit en
su produccidn, resistencia a su accién en los tejidos
diana o alteracién de su transporte o metabolismo;
que compromete principalmente el sistema
nervioso central y el sistema esquelético®™. Una de
las caracteristicas para resaltar de este trastorno
hormonal es que es la principal causa prevenible de
retraso mental™. Dentro de sus presentaciones de
mas dificil deteccién se encuentra el hipotiroidismo
subclinico, el cual se manifiesta con niveles altos de la
TSH, niveles normales de las hormonas tiroideas (T3
y T4) y ausencia de sintomatologia™.

EpIDEMIOLOGIA

El HC es la enfermedad endocrina mas comun en
Recién Nacidos (RN) y la forma de presentaciéon mas
comun del hipotiroidismo en general, el cual es a
su vez es el trastorno endocrino mas frecuentes. La
prevalencia de HC en el mundo es de un afectado
por cada 3000 RN vivos y su incidencia es de uno
por cada 3000 a 4000 habitantes™™®. La incidencia
se ve aumentada en embarazos mudltiples y en
madres mayores de 39 afios™. Estas cifras pueden ser
inexactas debido a la salida hospitalaria temprana,
que cambia la edad de realizacién de la prueba e
influye en los resultados del cribado”. Generalmente
no suelen haber manifestaciones clinicas al nacer,
presentandose estas solo en un 5% de los afectados
durante el primer mes, a pesar de que la letalidad
de RN con hipotiroidismo alcanzaria el 15 al
20%%'%2°, Por otro lado, hay una mayor asociacion
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entre nifios hipotiroideos con sindrome de Down
que en niflos con funcidn tiroidea normal (8% y 0,12%
respectivamente)?.

En el 85% de las veces el HC es de tipo esporadico
mientras que solo un 15% es hereditario®; también
el 85% de casos obedece a algun tipo de disgenesia
tiroidea, siendo la ectopia la forma mds frecuente y
la causa mas comun de la patologia. Otras etiologias
ocupan un menor numero de casos, como por
ejemplo, las mutaciones del gen de la tiroglobulina,
un tipo de HC autosdmico recesivo con una
incidencia estimada de uno por cada 100 000 RN
vivos®™2%25, Qcurriendo lo contrario en caucasicos,
Stoppa y cols (2011) indican que la mayoria de casos
en poblacidn negra se deben a causas diferentes a
la disgenesia tiroidea®.

Se ha observado una mayor incidencia de HC en
hispanos y asidticos, que en nativos americanos y en
afrodescendientes, teniendo la poblacién negra, la
menor incidencia®. Siendo asi, en Estados Unidos se
ha reportado una incidencia de HC con tasa de 1 en
3200 y tasa de incidencia de 1 en 1902 nacidos vivos
para la poblacidn negra, para los blancos de 1 en
1815 y para los asidticos de 1 en 1016, mientras que la
tasa global para este pais es de 1 caso por cada 2372
nifos*. Para Canada la incidencia de HC es de 1 en
3500 nacidos vivos y de acuerdo ala OMS laincidencia
en Norteamérica es de 1 en 3600, mientras que en
Europa es de entre 1 por cada 6000 a 1 por cada
17 000 y en México de 1 en 2800%**. Las incidencias
en Espafia, Costa Rica y Brasil son 1en 2875, 1en 6309
y 1 en 2760 nacidos vivos, respectivamente y para la
India abarca valores desde 1 en 2500 a 1 en 280027,

En lo respectivo a Colombia la enfermedad se
presenta aproximadamente en el 50,5% en hombres,
mientras que la incidencia mundial tiene un
predominio en la mujer de 2 a 1, demostrando que en
Colombia no hay diferencias en el género en cuanto
a la frecuencia de la enfermedad®***¢. En Colombia
la frecuencia de la enfermedad se encuentra entre
tasas de uno por cada 1886 RN vivos, uno por cada
2500 RN vivos y uno por cada 3348 RN vivos, aunque
otros estudios han sefialado incidencias de 1 en 2500,
1en 2100 y hasta 1 en 3750 niflos, esto evidencia que
el pais ain no cuenta con un valor concreto que
indique la ocurrencia del evento, pero si con unrango
aproximado de uno en 2500 a 3500 RN,
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO, LA PRIMERA CAUSA DE RETRASO MENTAL
PREVENIBLE: UN DESAFIO PARA LA MEDICINA PREVENTIVA
Actualmente no existen estudios epidemioldgicos
de la ciudad de Bucaramanga, sin embargo otros
estudios han referido las tasas de la enfermedad
en dreas concretas del pais como Cali con una
incidencia de 1 en 3855 nifios nacidos, mientras
que en Bogotd, en el hospital San Rafael entre
2010 y 2011, se reportd una prevalencia del
0,9%%3°. En el afio 2014, hasta el tercer periodo
epidemiolégico la enfermedad se presentd a nivel
nacional en un 62,1% en la cabecera municipal,
en un 7,6% en centro poblado y en un 30,3% en
rural disperso; asimismo el departamento con
mayor numero de casos fue Antioquia con
58, mientras que Santander aparecié con 7
casos y aproximadamente 10 departamentos
compartieron el dltimo lugar, con un solo caso.
Estos diagndsticos se realizaron en un 99,5% en
las primeras cuatro semanas tras el nacimiento y
el resto en las semanas quinta a octava®.

El hipotiroidismo transitorio se presenta en el 25%
de los RN pre-término, sin embargo la proporcién
cambia con la regidn geografica en relacidn a la
ingesta de yodo; cuando su origen es autoinmune
tiene una incidencia de 1 por cada 30,000 nacidos
vivos?e3t,

EtioLocia

El HC puede ser permanente o transitorio. (Ver
Tabla 1). El HC transitorio, presente generalmente
en recién nacidos pre-término, se debe a la
inmadurez del sistema tiroideo, presentando bajas
concentraciones séricas de T4 libre y total, TSH en
rangos normales y respuesta normal de T4 y TSH
a hormona liberadora de tirotropina. Este puede
ser inducido por yodo, anticuerpos maternos e
incluso, uso de drogas anti-tiroideas maternas?. El
HC permanente puede ser de etiologia primaria,
secundaria (central) o periférica. Las causas
primarias incluyen disgenesia tiroidea y deficiencias
en la produccién de hormonas tiroideas las cuales
incluyen resistencia a la unién o sefializaciéon de
TSH'*. EI HC secundario se debe a la disminucién de
la sintesis, secrecién o bio-actividad de la TSH, que
no consigue estimular correctamente una gldndula
tiroidea completamente normal.® El HC periférico
resulta de defectos en el transporte, metabolismo
de la hormona tiroidea, o resistencia a la accidon de
la hormona®.
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Tabla 1. Clasificacion segun etiologia
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Hipotiroidismo
Congénito Primario

Hipotiroidismo
Congénito Secundario o
Central

Hipotiroidismo
Congénito Periférico

Hipotiroidismo
Congénito Transitorio

Disgenesia tiroidea:
debido a anomalias
en el desarrollo de
la glandula (ectopia
tiroidea, tiroides
ausente, hipoplasia y
hemigenesia).

*Mutaciones en
los factores de
transcripcién: FOXET,
NKX2.1, PAX-8. 16.3.34

Dishormonogénesis
tiroidea: debido a
produccion impedida

Deficiencia TSH aislada

*Mutacién en el gen de la
subunidad B de TSH).'6.6.34

Deficiencia de hormona
liberadora de Tirotropina

(TRH).

*Sindrome de interrupcién
del tallo hipofisario, lesion

hipotaldmica.’®

Resistencia a TRH.

*Mutacién en  genes
de receptor de TRH
(TRHR)."6:36

de hormona tiroidea.
e Mutaciones
asociadas:

Hipotiroidismo debido a
factores de transcripcion

DUOX2, gen de deficientes  involucrados
la tiroperoxidasa en el desarrollo o funcién
(TPO), Tg (Sintesis pituitaria.

de tiroglobulina), *Mutaciones en HESX1,
NIS (simportador LHX3, LHX4, PIT1, PROP1,
Sodio- Yodo), THOX- IGSF1.766

2 (perdxido de

hidrogeno), GNAS1

(resistencia a TSH)."83

Resistencia a hormona
tiroidea.

*Mutacion en el
receptor tiroideo B.'663

Anormalidades en
el transporte de la
hormona.

*Sindrome Allan-
Herndon-Dudley
(mutacién en el gen
del transportador
de monocarboxilasa
8[MCT8g])."®

Uso materno de drogas
anti-tiroideas.’®

Paso  transplacentario
de anticuerpos
maternos bloqueadores
de receptor de TSH.™®

Exceso o deficiencia
de iodo maternal o
neonatal.’®

Mutaciones
heterocigoticas de
THOX2 o DUOXAZ2.763

Hemangioma
hepético congénito/
hemangioendotelioma.
Producen 3-iodotironina-
deiodinasa, la  cual
cataliza la conversién de
T3 y T4 a metabolitos
inactivos.'®

Fuente: '®Rastogiy cols, °Garcia y cols, **Adeniran y cols y ® Serrano y cols.

TAMIZAJE

El tamizaje neonatal definido como la identificacién
pre-sintomatica de infantes que poseen alguna
condicién congénita, se considera el método mas
efectivo para prevenir el desarrollo severo de
secuelas asociadas con hipotiroidismo congénito3 3.

Para llevar a cabo el cribado, es necesario la
obtencidn de una muestra de sangre en tarjetas
de papel de filtro. Esta puede ser obtenida de dos
formas dependiendo del protocolo establecido en
la institucion donde se realice, ya sea del corddn
umbilical (durante las primeras horas de vida) o del
talén (si han transcurrido mas de 24 horas después
del nacimiento). La recoleccién de muestras en
recién nacidos prematuros es realizada a las 60
horas de vida y en los nacidos a término es realizada
en las primeras 24 a 73 horas de vida, siendo esta

Sb

la mejor ventana®. Incluso, algunos programas
rutinariamente obtienen una segunda muestra entre
la segunda y sexta semanas de edad.

Al final estas muestras son analizadas mediante
pruebas de inmunofluoresencia como lo son el
fluoruro inmunoensayo inmunométrico®® o ELISA. El
examen para el estudio del tamizaje puede realizarse
por la combinacién de varias concentraciones
hormonales, por ejemplo: la combinaciéon de T4
primaria y TSH, o de T4 primaria y TSH secundaria
(la segunda muestra de TSH), seguido por la
determinacion de unién de proteinas de T4. Cabe
resaltar que, la forma mas sensible de detectar es
mediante la prueba de TSH3:. A la hora de evaluar e
identificar los niveles de hormona en sangre tomada
de una muestra de taldn, el corte en promedio, en
Colombia, se encuentra entre 10-20 mUI/L para TSH.
Sin embargo para Gonzélez y cols (2007), los infantes
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que se encuentran con valores superiores a 10 mU/L,
deben ser derivados al centro especializado para
realizar estudios de confirmacién“°. Para las muestras
de corddén umbilical con valores de TSH mayores 15
mU/L se realiza una segunda prueba confirmatoria®.

En Colombia, este procedimiento estd contemplado
en la Resolucion 0412 del Ministerio de Salud,
utilizando la muestra de cordén umbilical posparto
y un formato con los datos de identificacion

HIPOTIROIDISMO CONGENITO, LA PRIMERA CAUSA DE RETRASO MENTAL
PREVENIBLE: UN DESAFIO PARA LA MEDICINA PREVENTIVA
correspondientes?. A diferencia de muchos paises,
la toma universalmente aceptada de sangre de talén
para pruebas de tamizaje neonatal no se justifica
en Colombia por no tener programas de tamizajes
diferentes de hipotiroidismo congénito¥. El éxito del
tamizaje radica en la toma adecuada de muestras y
por consiguiente la adecuada discriminacién de los
neonatos que padecen HC. Por lo que se considera
pertinente el conocimiento de la forma en la que se
debe realizar (Ver Tabla 2).

Tabla 2. Procedimiento instaurado para la toma de muestra del cordén segtin el informe epidemiolégico del instituto nacional de salud.®

Pasos para tomar la muestra del cordon

circulos con calidad 6ptima.

1. Posterior a la limpieza correspondiente con solucién salina y con un tiempo limite de 20 minutos, se extraen
de 0,5a 1 mL de sangre de la vena en la parte media del cordén.

2. Con la muestra en la jeringa, se procede a depositar una gota de sangre en cada circulo del papel de filtro a
una distancia aproximada de 3 mm. Las gotas deben alcanzar a impregnar la parte posterior del papel.

3. Las muestras se dejan secar a temperatura ambiente durante tres horas. Deben existir como minimo tres

4. Después se deben almacenar en un lugar seco dentro de un sobre de papel.

5. En sitios de temperatura muy alta (14-22°C), refrigerar de 2-8°C.

Nota: Se debe disponer de un soporte para que no se apilen las tarjetas de diferentes individuos ni entren en
contacto con otras superficies, con el fin de evitar contaminacién y alteraciones en el resultado.

Fuente: Misnaza SP, Garzon FE. Informe del evento hipotiroidismo congénito hasta el periodo epidemioldgico tres del ano 2014. Instituto

nacional de Salud, 2012, version 01, pag. 1-14.

Si la muestra tomada es inadecuada se debera llevar a
cabo una nueva del talén antes del egreso del neonato
o citarlo entre el tercer y séptimo dia de nacido. Los
procedimientos de secado y mantenimiento de la
toma son conservados en las condiciones nombradas.
Ulterior al andlisis correspondiente de la prueba, se
clasifica: cuantitativamente el resultado obtenido
como caso probable, probable re-tamizado, negativo
o confirmado segin los valores encontrados; y

cualitativamente como positivo verdadero, positivo
falso, negativo verdadero y negativo falso¥ (Ver
Tabla 3). Cabe resaltar que aunque la prueba tiene
una alta sensibilidad para identificar los casos de HC,
Zeinalzadeh y Talebi (2012) recomiendan la toma de
una segunda prueba para neonatos en las siguientes
condiciones: neonatos prematuros, de bajo peso,
prematuros enfermos admitidos a cuidadosintensivos,
partos multiples y gemelos del mismo sexo*.

Tabla 3. Definicion de caso segun el informe epidemiolédgico del instituto nacional de salud de colombia 2014.°

Definicion

Criterio

Caso negativo

TSH normal, es decir <20 mUI/L de sangre de cordén

Caso probable

TSH > 20 mUI/L de sangre de cordon o 15 mUI/L de sangre del talon

Caso probable re-tamizado

Caso probable que se estudia con T4

Caso confirmado

T4 < 42.9 ug/ L en suero

Caso positivo verdadero

Caso que al re-tamizar se confirma

Caso positivo falso

Caso probable que al re-tamizar es normal y se descarta

Caso negativo verdadero

Caso negativo que no desarrolla la enfermedad

Caso negativo falso

Caso negativo que desarrolla la enfermedad

Fuente: Misnaza SP, Garzon FE. Informe del evento hipotiroidismo congénito hasta el periodo epidemioldgico tres del ano 2014. Instituto

nacional de Salud, 2012, version 01, pag. 1-14.
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MANIFESTACIONES CLINICAS

Los pacientes con hipotiroidismo son pacientes que
cursanconfaciesmuymarcadas,toscaseinexpresivas,
con pdrpados y labios gruesos, nariz corta con base
deprimida y con los orificios dirigidos hacia delante.
Es comun también en estos pacientes apreciar una
lengua prominente, la cual sobresale de los labios
por acumulacién de &acido hialuronico®. Al ser una
patologia que afecta mudltiples sistemas, es posible
que estos pacientes cursen a nivel cardiovascular
con bradicardias sinusales persistentes o presenten
manifestaciones gastrointestinales como ictericia,
constipacién intestinal y tendencia al aumento de
peso™. A su vez, es frecuente determinar en ellos
la presencia de apneas, fatiga acompafada de
calambres musculares, hiporreflexia, ademds de
malformaciones en el desarrollo éseo, como cifosis
dorsales y ampliamiento de las fontanelas anterior y
posterior®. La conducta y el desarrollo del paciente
hipotiroideo también se ve afectado, son pacientes
somnolientos con letargia y retraso en el desarrollo
neurolégico®. Adicionalmente presentan cianosis,
hernia umbilical, irregularidades menstruales, piel
seca e intolerancia al frio*.

DiaeNOsTICO DIFERENCIAL

El diagndstico diferencial del hipotiroidismo se
establece con patologias que asemejan mixedema
como las mucopolisacaridosis | y Il, junto con la
gangliosidosis en la que el signo diferencial es
la hepatomegalia o atresia biliar. Asimismo, hay
sindromes genéticos como el de Beckwith Wiedeman,
Albright y Sindrome de Down, que cursan con facies
similares al mixedema facial, puente nasal plano,
macroglosia e hipotonia®.

TRATAMIENTO

Elmanejo del HC es fundamentalmente farmacoldgico
pues el costo-efectividad es suficiente para sopesar las
desventajas y los riesgos de la progresidn, sin embargo
cabe destacarlaimportanciade untratamientointegral
y continuo donde se pueda garantizar la adherencia,
el seguimiento y el control del comportamiento
bioquimico hormonal como a su vez, de la evolucidn
sintomatica. Dentro de las opciones farmacoldgicas es
de gran utilidad el manejo con levotiroxina sddica en
las presentaciones disponibles para la administracion
oral®. La dosis utilizada varia de un estudio a otro, sin
embargo la dosis inicial mds recomendada estd en un
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rango entre 10 a 15 p/kg/dia.># La variabilidad de ésta
de acuerdo a la edad debe ser tenida en cuenta (Ver
Tabla 4).

Tabla 4. Dosificacion de levotiroxina recomendada segun la edad.

EDAD DOSIS

Hasta el primer mes: 10-15 u/kg/dia
Segundo mes 7-10 u/kg/dia
Del tercer al quinto mes 4-7 u/kg/dia
Del sexto mes al primer afno 4-6 u/kg/dia
Primer y segundo afio 4-6 u/kg/dia
De los 3a 7 afhos 3-4 u/kg/dia
De los 10 a 12 afios 2-3 u/kg/dia
Mayores de 12 afos 2 u/kg/dia

Fuente: Fullana A, Barona-Vilar C, E Mayayo Dehesa.?"

Adicionalmente es importante mencionar que la
hormona estimulante de tiroides logra estabilizarse
alrededor de la sexta a octava semana una vez
iniciado el tratamiento, por lo que se debe hacer un
seguimiento midiendo los valores séricos de esta
cada seis a ocho semanas para decidir si se debe
reajustar la dosis, y ademds hacer una valoracién
clinica cuidadosa®. Dicha valoracién incluye una
consulta con endocrindlogo pediatra en la cual
se incluyan una historia clinica y un examen fisico
completo, evaluando también las medidas en suero
delas concentracioneshormonalesde T4 ylostitulos
de anticuerpos antitiroideos si los hay. A su vez, se
sugiere un estudio de la edad 6sea (para conocer
el efecto durante la vida fetal), y una exploracion
de tiroides con yodo radiactivo para establecer si
hay permanencia de la enfermedad®. Gonzdles y
cols recomiendan realizar el seguimiento hormonal,
después de iniciado el tratamiento a las dos vy
cuatro semanas, luego cada dos meses durante
los primeros seis meses de vida, posteriormente
cada cuatro meses entre los 6 y 36 meses de vida,
y después una monitorizacién anual*°. Segun la guia
mexicana de manejo de hipotiroidismo congénito
el monitoreo debe realizarse durante los tres
primeros afios de tratamiento y en lo posible deben
mantenerse niveles de TSH entre 0,5 y 2 mUL, y
reevaluar si es necesario continuar o modificar la
conducta terapéutica con levotiroxina®. En casos
especiales como en el embarazo el suministro de
levotiroxina puede llegar a ser un factor protector
para no desarrollar hipotiroidismo congénito en
el bebé, debido a que normalmente la necesidad
de hormona tiroidea aumenta y es necesario dar
suplemento®44.



ENERD-ABRIL

PRONOSTICO DE LA ENFERMEDAD

El curso y la evolucién de la enfermedad esta
destinado a traer graves consecuencias en el
desarrollo neuro-cognitivo principalmente y en
el desarrollo de multiples sistemas por lo que
la carga de discapacidad mental y general es
realmente considerable, sin embargo el manejo
temprano y oportuno, y el seguimiento estricto
permiten mejorar, prevenir y hasta evitar las
consecuencias negativas de la enfermedad. El
manejo farmacoldgico y clinico permite mejorar el
IQ rdpidamente en comparacion con los nifios que
no han recibido tratamiento, incluso aquellos que
han sido tratados podrian alcanzar un crecimiento,
desarrollo y peso normal para su edad*. Ademas,
se ha informado mejora en el estado de dnimo y la
funcién neuropsicoldgica en pacientes que han sido
tratados conuna combinacidn de hormonal T4y T34
y mejora en los cambios del desarrollo psicomotor
y del lenguaje con el empleo oportuno y temprano
de levotiroxina*®. Dentro de las consecuencias
negativas del tratamiento por ejemplo podemos
encontrar variaciones en el peso que aun no se han
correlacionado con niveles hormonales de THS; y
compromiso de la inteligencia, donde se evidencian
disminuciones del 1Q, de 5 a 10 puntos®.

CONCLUSION

El hipotiroidismo es la mas frecuente de todas las
enfermedades endocrinas y su forma congénita es
la presentacién mas comun. La etiologia del HC en
la mayoria de los casos es la ectopia tiroidea; y su
incidencia aproximada en Colombia es uno en 2500
a 3500 RN. Ademas es la principal causa de retraso
mental tratable, y su prondstico depende de un
tamizaje precoz y la instauracién del tratamiento.
El tamizaje neonatal es la principal herramienta
para detectar el HC; para que esta técnica sea
efectiva y equiparable a las realizadas en otros
paises con mejor vigilancia de la enfermedad,
hay que tener en cuenta el lugar de extraccién de
muestra, sea el taldn o el corddn umbilical; que el
procedimiento se ejecute correctamente; y que se
haga el procesamiento adecuado de la muestra,
con el fin de garantizar los altos estdndares de
calidad y un resultado certero que contribuya al
buen juicio del clinico. El tratamiento debe ser
oportuno y continuo, asegurando una adherencia
y conciencia de la enfermedad tanto en pacientes
como en sus familiares. En Colombia la captura
diagndstica de esta enfermedad no ha alcanzado
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la cobertura dptima del tamizaje en el total de la
poblacién, esto evidencia la ausencia de datos
epidemiolégicos que describan la frecuencia y la
distribucién de la enfermedad en la regién. Por
tanto, es importante la realizacién de nuevos
estudios para analizar la situacién actual del HC
en el pais que a su vez permitan esclarecer si lo
individuos afectados alcanzan el crecimiento y el
desarrollo neurointelectual comparable con el
que potencialmente lograrian en ausencia de HC.
Ademas es imprescindible reevaluar la efectividad
de los sistemas de tamizaje y diagndstico dentro
del sistema de salud de Colombia.
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