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SINDROME DE RESISTENCIA A LAS HORMONAS TIROIDEAS POR MUTACION EN
EL RECEPTOR B: REVISION BIBLIOGRAFICA A PROPOSITO DE UN CASO
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VAN 66-95% bocio difuso, hallazgo mas frecuente sobre todo en
*1/40.0000 RN en THRB T4 muijeres adultas.
*Puede afectar ambos sexos T3 TSH ﬁ/l\l 50% dificultades de aprendizaje leve 3% retraso mental severo.
Herencia autosomica dominante ﬁ rT3’ 50% trastorno de hiperactividad por déficit de atencion.
(Cromosoma 3) TG’ 55% infecciones de oidos y garganta en la infancia.

10-20% deficiencia auditiva de grado variable.
29-47% edad 6sea retrasada
18-25% baja estatura
33-75% taquicardia

*Baja accion intracelular de T3L en los tejidos periféricos por la
mutacion en el receptor de las HT> Sintomas de hipotiroidismo
o hipertiroidismo de forma inconsistente
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* Hipertiroxinemia disalbumibémica familiar
* Anticuerpos antiyodotironinas, Anticuerpos anti-TSH

m\  Enfermedad no tiroidea en fase aguda
= #;/j * Periodo neonatal

* Tratamiento sustitutivo con levotiroxina

 Farmacos (amiodarona, heparina)

* Adenoma hipofisario secretor de TSH

* Resistencia a hormonas tiroideas (mutacion del gen THRpB)
* Defecto del metabolismo de hormonas tiroideas (mut. SBP2)

> manometry

Persani, L., Campi‘,”‘l. Syndromes of Resistance to Thyfbid Hormone
Action. Genetics of Endocrine Diseases and Syndromes. Vol 111.2019.

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

o Ecografia
*VVaron 12 anos o Gammagrafia
* Antecedentes patologicos: TSH | 1 6,73 pUI/mL ( 0,7-4,6) o Resonancia Magneética Nuclear
RNPT 35 5G. Alergia a polen A 25,28 pmol/L (10,4- o Estudio genético = Mutacion C.727C>T p.(Arg243Trp) en
* A. familiares: Padre con TaL 21,3) heterocigosis Cromosoma 3, Exon 8 gen THRB. Estudio familiar
Lupus, madre HTA tratada con A 11,44 pmol/L (0,7- negativo
bisoprolol. Abuelos paternos | T3L 4,6) | |
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¢ La clinica es muchas veces inespecifica o ausente y, en ocasiones, 2 tae ro e é E"‘.:m
llevar a un diagndstico y tratamiento errdneos. 2 100 g00 —

*»* Es fundamental el diagndstico diferencial, descartando en primer E E E E
lugar un tumor hipofisario productor de TSH. 5 = 20 B

¢ El tratamiento indicado es el uso de LT3 a dosis altas, que permita § = T e
la supresion al menos parcial de TSH. El tratamiento con e ot e
levotiroxina es redundante dada la alteracion del feedback negativo e e e e
causado por la afectacion del eje hipotalamo-hipofisario-tiroideo. Weiss R, Dumitrescu A, Refetoff S. Resistance to thyroid hormone and

. other defects in thyroid hormone action. UptoDate. Dic 2021.




