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ALTERACION DE LA TSH EN PERIODO NEONATAL, NO TODO ES HIPOTIROIDISMO CONGENITO.

Silvia Rodriguez del Rosario!, Maria Gutiérrez Zamorano !, Sara Rellan Rodriguez !, Guiomar Pérez de Nanclares? , Margarita Castro Rey * - M2 Pilar
Bahillo Curieses *
1 Hospital Clinico Universitario Valladolid. Servicio de Pediatria-Endocrinologia Pediatrica. 2 Molecular (Epi)Genetics Laboratory, BioAraba National
Health Institute, Hospital Universitario Araba-Txagorritxu.

INTRODUCCION: El programa de cribado neonatal es un programa de prevencidon esencial en salud publica. Permite
diagnosticar al nacimiento enfermedades metabodlicas graves en fase presintomatica, para asi, poder instaurar tratamiento de
forma precoz, y por consecuencia disminuir las posibles secuelas y complicaciones mejorando notablemente su pronostico.
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HIPOTIROIDISMO CONGENITO, HIPERPLASIA SUPRARRENAL,
DREPANOCITOSIS y FIBROSIS QUISTICA

N° Registro entrada en el laboratorio

DESCRIPCION DEL CASO CLINICO/ EVOLUCION

CASO 1: Paciente mujer remitida a los 23 dias de vida del centro de cribado CASO 2: Paciente mujer 18 dias de vida desde el centro de cribado neonatal por
neonatal por elevacién de TSH (primera muestra 10,8 uU/mL, segunda elevacion de TSH (18,3 y 48,7 ulU/mL) en pruebas metabdlicas.
muestra 17,1 uU/mL).

ANTECEDENTES FAMILIARES: No consanguinidad. Interrupcion previa de

ANTECEDENTES FAMILIARES: Madre con discapacidad intelectual no filiada, gestacion por mielomeningocele. Tia paterna hipotiroidismo autoinmune. No
antecedente de retraso de crecimiento intrauterino (Somatometria al otros antecedentes familiares relevantes.

nacimiento: Peso: 2550 gr (-1,15 DE), Longitud: 48 cm (-0,41 DE). Estenosis
pulmonar valvular en la infancia, queratocono, intervenida quirdrgicamente
de torus mandibular y adenoidectomia. No otros antecedentes familiares de
interés.

ANTECEDENTES PERSONALES: Embarazo normal, cesarea urgente a las 41+3
semanas por alteracion del registro cardiotocografico con pH de calota 7,18.
Somatometria al nacimiento : Peso: 3710 gr (0,78 DE). Longitud: 50 cm (-0,2 DE).
P.cefalico: 35,5 cm (0,43 DE). Ingreso al tercer dia de vida por ictericia en rango
de fototerapia y deshidratacion con pérdida ponderal del 9 %. Hipoglucemias
gue se resuelven con alimentacion enteral y sueroterapia con exploraciones
complementarias normales.

ANTECEDENTES PERSONALES: Embarazo no controlado hasta la semana 26,
controles posteriores normales. Parto eutdcico a las 36 semanas de edad
gestacional. Somatometria al nacimiento: Peso: 2485 gr (-0,1 DE), longitud:

46.5 cm (-0,04 DE), perimetro cefalico: 31 cm (-1,12 DE). Periodo neonatal: EVOLUCION EN CONSULTA: Ante sospecha de hipotiroidismo congénito (TSH
ictericia en rango de fototerapia. 18,36 u/l/ml (v.n 0,72-11), T4 libre 0,89 ng/dL (v.n 0,93-1,71), T3 libre 3,04
pg/mL (v.n 2,04-4,4) y Ac anti TPO negativos, Tiroglobulina 49,85 ng/mL (v.n 1,4-
EXPLORACION FiSICA: Peso: 3,9 kg ( -0,89 DE), talla: 52 ¢cm (-1,04 DE) y 78) se solicita ecografia y gammagrafia tiroidea (minimo acimulo de

perimetro cefalico: 35 cm (-1,9 DE). Narinas antevertidas con ojos radiotrazador en region cervical derecha de muy baja tasa de actividad que
prominentes, iris estrellado, paladar ojival y soplo sistdlico II-111/VI en foco puede estar en relacion con glandula tiroidea) y se inicia tratamiento con
pulmonar, resto normal. levotiroxina a 13 mcg/Kg/dia.

A los 3 meses de vida aparece lesion axilar izquierda irregular de 3*1 cm
EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS: adherida a piel suprayacente con hallazgos ecograficos compatibles con

-Analitica sanguinea: Hemograma normal. Bioquimica sanguinea normal. calcificacion.

TSH 10,9 uUl/ml (v.n. 0,72-11), T4 libre 1,21 ng/dl (v.n. 0,9-1,7), T3 libre 4,8 A los 6 meses se objetiva excesiva ganancia ponderal con peso 11,4 kg (+ 4,5 DS),
bg/mL (v.n. 2,04-4,4), tiroglobulina 102 ng/ml (v.n. 3,50-77), Ac anti TGB y Ac talla 68 cm (+0,65 DE) por lo que se instauran medidas dietéticas con buena
antiTPO negativos. Niveles de TSH en limite alto a partir del mes y medio de ;ef:suf(s)t;eses nueva lesion subcutanea en rodilla izquierda con discreta pérdida
Zlc;lz:;\l. JgS/Hm1|_1’(?, rr?;)léérlnll(;/)n 0,72-11), T4 libre 1,28 ng/dl (v.n 0,9-1,7), T3 libre de carril de crecimiento.

-Ecografia y gammagrafia tiroidea con tecnecio 99 pertecnetato: Normal. EXPLORACIONES COMPLEMENTARIAS:
-Ecocardiograma: Valvula pulmonar tricdspide con estenosis supravalvular y _Analitica sanguinea: Calcio 9,1 mg/dL (v.n 9-11) , fésforo 5,9 mg/dL (v.n 3,1-6),
gradiente maximo de 45-50 mmHg compatible con estenosis supravalvular PTH 614 pg/ml (v.n 15-65), fosfatasa alcalina 201 U/L (v.n 0-300), magnesio 2,1
pulmonar. mg/dL /v.n 1,7-2,3), 25 OH vitamina D 24,8 ng/mL. Resto normal.
-Estudio genético (cgh-Arrays): Delecion 7q11.23 Chr7:72745047-74339044 -Analitica de orina: Sistematico y sedimento normal. Calcio en orina <0,6 mg/dL
1594 Mb. La madre presenta idéntica alteracion a la nifa, confirmandose en (v.n 6.8-21.3), cociente calcio/creatinina 0,02, reabsorcion tubular de fosforo
ambas el diagnostico de sindrome de Williams-Beuren. 87,5 %.

-Estudio genético: Mutacion del gen GNAS (delecion de un nucledtico A en
TRATAMIENTO: Se inicia tratamiento con levotiroxina a 7,5 mcg/Kg/dia con heterozigosis en la posicion 293 de la secuencia codificante (c.293del A) exon 4),
normalizacién de parametros tras el inicio del mismo. que conlleva cambio en la pauta de lectura y la consecuente aparicion de un

codon de parada prematuro en la secuencia de la proteina (p.ASn98Thrfs*3)
confirmandose el diagndstico clinico de pseudohipoparatirodismo tipo 1 A.

CONCLUSION: El hipotiroidismo congénito es una de las enfermedades que conforma el programa de deteccion precoz dadas las lesiones
irreversibles en el sistema nervioso central que se producen en ausencia de tratamiento precoz, siendo causa evitable de retraso mental.
Ante la sospecha clinica es necesario iniciar tratamiento con levotiroxina por las implicaciones pronosticas que produce.

No obstante, no debemos olvidar que siempre es necesario realizar un diagnostico diferencial amplio, correlacionando los hallazgos
clinicos y los resultados de las pruebas complementarias, ya que la elevacion de TSH neonatal puede ser la primera manifestacion vy

alertarnos de otras enfermedades como las descritas.
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