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RESUMEN

La incidencia de Hipotiroidismo congénito se
estima en un caso por cada 3.000-4.000 recién naci-
dos. Es un hecho comprobado que el diagnéstico y
tratamiento precoces de este problema evitan el
retraso mental, lo que ha llevado a disefiar y utilizar
métodos de deteccioén sisteméticos en el recién naci-
do. La implantacién del programa de screening es
relativamente reciente y progresiva en algunas comu-
nidades auténomas. En cuanto a los logros que se van
obteniendo en el programa destaca un menor tiempo
en cuanto al inicio del tratamiento, pero todavia que-
dan lagunas como la de realizar un seguimiento longi-
tudinal de estos nifios, en cuanto a la valoracién del
cociente de desarrollo, de ahi la necesidad de dispo-
ner de psicologos hospitalarios que realicen estas
evaluaciones. Las expectativas de conseguir un desa-
rrollo mental dentro de la normalidad en los nifios
afectos de Hipotiroidismo congénito detectados por
el screening neonatal es un hecho confirmado por
muchos autores, por lo que es sumamente esperanza-
dor contemplar los resultados de la deteccion precoz
de este screening neonatal.

Se exponen los resultados del screening en la
Comunidad Autonoma de Navarra.
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ABSTRACT

The incidence of congenital Hypothyroidism is
estimated at one case per 3,000-4,000 newly born. It is
a proven fact that early diagnosis and treatment of this
problem prevents mental retardedness, which has led
to the design and utilisation of methods of systematic
detection in the newly born. The implantation of the
screening program is relatively recent and progressive
in some autonomous communities. With respect to the
achievements that are being obtained by the program
outstanding is the shorter time with respect to
initiation of the treatment, but there still remain some
shortcomings such as that of carrying out a
longitudinal follow up of these infants, with respect to
the evaluation of the development quotient, hence the
need to have available hospital psychologists to carry
out these evaluations. The expectations of achieving a
mental development within normality in the children
affected by congenital Hypothyroidism detected by the
neonatal screening is a fact confirmed by many
authors, for which reason it is highly encouraging to
view the results of early detection of this neonatal
screening.

The results of the screening in the Autonomous
Community of Navarra are set forth.
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INTRODUCCION

La hormona tiroidea es esencial para el
desarrollo cerebral, actuando tanto en el
periodo prenatal como postnatal, ambos
periodos criticos para que este desarrollo
se realice de forma correcta.

El trabajo de Morreale' ha demostrado
que la hormona T4 materna es suficiente
para la proteccién del cerebro fetal cuando
el tiroides de éste no funciona adecuada-
mente, protegiéndolo hasta después del
nacimiento, momento en que se interrum-
pe la transferencia materno-fetal de T4,
siendo, por tanto, los efectos del hipotiroi-
dismo fetal reversibles si el diagnostico y
tratamiento se realiza con prontitud tras el
nacimiento.

El conocimiento de estos hechos
aumenta nuestra responsabilidad en el
momento en que nace un nino que poten-
cialmente puede padecer un hipotiroidis-
mo congénito, pues el retraso de unos dias
en el comienzo del tratamiento puede
representar un dafio irreparable para él.
Desgraciadamente y aunque se esta consi-
guiendo acortar progresivamente el tiem-
po, en muchos niflos en nuestro pais no se
consigue aplicar la terapia sustitutiva
antes de las 2 semanas de vida, durante las
cuales carecen de hormonas tiroideas que
tan imprescindibles son para su desarrollo
cerebral.

El Hipotiroidismo congénito se puede
deber a la alteracion embriologica del
desarrollo de la glandula tiroidea (atireo-
sis, ectopia o hipoplasia) o a la alteracién
en la hormonogénesis, debido a defecto
enzimdtico que suele ser en general fami-
liar y cursar con bocio. Ambas formas con-
llevan una hipofuncioén tiroidea definitiva y
la terapia sustitutiva con T4 es de por vida.
Son por tanto Hipotiroidismos congénitos
permanentes. Existen otras formas de
hipotiroidismo: los transitorios. Su fre-
cuencia no esta bien determinada y gene-
ralmente se relacionan con la administra-
cion de drogas antitiroideas a la madre
afecta de Enfermedad de Graves o por
existencia de anticuerpos bloqueantes
anti-receptor de TSH en la madre; y mas
frecuentemente por la administracién de
drogas antitiroideas a la madre afecta de
Enfermedad de Graves. Salvo en algin
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caso en el que se puede identificar la etio-
logia, en la mayoria pueden existir causas
multifactoriales: inmadurez glandular
organica y funcional (mayor frecuencia en
recién nacidos de bajo peso)’; posiblemen-
te la utilizacién de antisépticos yodados
en el parto o en el recién nacido juegue un
papel relevante. El tratamiento se debe
mantener mientras exista hipofuncién
tiroidea, ya que el riesgo de dafio cerebral
es similar durante este tiempo.

El hallazgo bioquimico tipico del hipo-
tiroidismo congénito estd caracterizado
por la elevacion de TSH y el bajo nivel de
T4. Constituye una de las causas mas
conocidas de retraso mental, si no se ins-
taura un tratamiento precoz.

Fl Hipotiroidismo congénito es el pro-
totipo de enfermedad en la que se demues-
tra la necesidad y utilidad de despistaje
sistematico neonatal, dada la ausencia de
sintomatologia clinica durante los prime-
ros meses de vida, su prevalencia, su bajo
coste y la facilidad y sensibilidad diagnos-
tica. La realizacién del screening neonatal
a todos los recién nacidos persigue el obje-
tivo de prevenir el retraso mental en los
que estan afectos de esta patologia, gra-
cias a un temprano diagnéstico y a una
precoz terapia sustitutiva.

Los programas de screening se pusie-
ron en marcha, concomitantemente, en
Norteamérica y Europa en el aiio 1974. En
Europa, Rochiccioli®, en 1974, fue el prime-
ro en comunicar un método de screening
neonatal, y junto con Illig!, fueron los pio-
neros en el programa de deteccion precoz
que actualmente se ha generalizado a la
totalidad de los paises del mundo desarro-
Hado.

En Norteamérica determinan primaria-
mente el nivel de T4 y lo confirman con
TSH en los casos de T4 baja’; dicho méto-
do tiene el inconveniente de que no detec-
ta los casos con T4 normal y TSH elevada,
relativamente comunes en Europa. En
Europa®, Japén’ y Australia se mide el nivel
de TSH. Con este procedimiento no se
detectan los hipotiroidismo hipotalamo-
hipofisarios (1/50000-100000 RN), lo que
no resulta imprescindible porque no sue-
len producir retraso mental, ni los déficits
congénitos de TBG (1/5000-10000 RN), que
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no precisan tratamiento, ni las elevaciones
tardias de TSH (1/100000 RN)*. Tanto con
un método como con el otro pueden darse,
y por diferentes motivos, casos no detec-
tados por dicho screening, por lo que ante
cualquier sospecha clinica de hipotiroidis-
mo el pediatra debe estudiar la funcién
tiroidea del nifio a pesar de que fuera
sometido a screening, ante la posibilidad
de tener un hipotiroidismo congénito o
adquirido en edades tempranas.

La frecuencia de Hipotiroidismo congé-
nito permanente se estima alrededor de
1/3000 recién nacidos. Desde que se ins-
taur6 en Espaiia el programa de deteccién
precoz en 1979 y hasta 1993 méas de 3
millones de recién nacidos habian sido tes-
tados, y mas de 1300 nifios se han diag-
nosticado.

La Comisioén de Tiroides de la Sociedad
Espanola de Endocrinologia Pediatrica,
perteneciente a la Sociedad Espafiola de
Pediatria, elabor6 en el ano 1986 un proto-
colo diagnostico, terapéutico y del control
evolutivo del hipotiroidismo primario con-
génito, con el fin de unificar los criterios
diagndsticos, de terapia sustitutiva y
seguimiento adecuado de estos nifios®, con
3 grandes objetivos:

1. Asegurar un porcentaje de cobertura
del 100%

2. Acortar al maximo (6-7 dias de vida)
el tiempo transcurrido desde el nacimien-
to y el diagnéstico, con el comienzo del
tratamiento

3. Garantizar un adecuado seguimiento
de los pacientes detectados

Método de Screening

Consiste en la medida de la concentra-
cién de TSH® en cartulinas de papel de fil-
tro, impregnadas de sangre obtenida por
puncion del talén de los recién nacidos
(método “dry spot™); este método conti-
nta siendo el idoneo hasta que salgan
otros combinados T4 y TSH en papel de fil-
tro que no supongan un mayor coste. La
muestra se aconseja obtenerla el 3 dia de
vida, no antes de las 48 horas, por la ele-
vacion fisiologica de la TSH, que podria
dar lugar a falsos positivos, ni més tarde
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del quinto dia, con objeto de no retrasar
mas el tratamiento.

La exactitud de los resultados depende
en gran medida de la calidad de la mues-
tra, por ello habra que seguir las recomen-
daciones precisas en cuanto a realizaciéon
del proceso. Las muestras han de enviarse
desde los centros hospitalarios hasta el
centro de diagnéstico diariamente.

El nivel de corte de TSH actual para la
TSH en sangre total es de 10 pU/ml. Se con-
sideran casos negativos y en consecuencia
normales, los que tienen niveles de TSH
inferiores a 10pU/ml y casos positivos
cuando los niveles son mayores de 50
pU/ml; en tales casos los centros de diag-
nostico deben localizar radpidamente a los
nifios y remitirlos de manera inmediata a
las Unidades de Endocrinologia Pediatrica
responsables para la realizacion del estu-
dio de confirmaciéon diagnoéstica y trata-
miento con L-tiroxina.

Se mantiene una zona de seguridad de
TSH entre 10-50 pU/ml, ante la posibilidad
de hipotiroidismos con leves elevaciones
de TSH. Si el resultado es éste, se repite
una segunda determinacién de TSH por
“dry spot”; si en esta segunda determina-
cion la TSH es inferior a 10 se considera el
caso negativo, si es superior a 50, positivo,
y si se mantiene entre 10-50 pU/ml, el caso
es dudoso y requiere su envio a las unida-
des de Endocrinologia Pediatrica, para su
estudio y tratamiento, si procede, al igual
que se hace con los casos positivos.

Se recomienda realizar una segunda
toma de muestra a las 2 semanas de vida
en los nifos prematuros, en los recién
nacidos enfermos criticos, en los que han
sido sometidos a cirugia y en los gemelos.

La responsabilidad de la comunicacién
del resultado positivo del screening a la
familia y al facultativo, corresponde al cen-
tro de diagndstico que realiza la medida de
TSH en papel de filtro.

Confirmacion diagnostica

Se realiza de forma coordinada por las
Unidades de Endocrinologia Pediatrica,
inmediatamente a la comunicacion de un
caso positivo o dudoso. Se debe tener en
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cuenta la variacion de la concentracion de
hormonas tiroideas séricas con la edad.

El estudio comprende:

Anamnesis

- Familiar: enfermedades tiroideas,
autoinmunes, consanguinidad, partos
anteriores u otras enfermedades.

- Embarazo: enfermedades intercurren-
tes, farmacos conteniendo yodo, otros
farmacos, exposicion al yodo (material
radiopaco y especialmente agentes anti-
sépticos).

- Parto: edad de gestacion, posicion,
tipo de parto, test de Apgar, complicacio-
nes, reanimacion.

- Perinatal: alimentacion, ictericia pro-
longada, bilirrubina, fototerapia, exangui-
notransfusioéon.

Bisqueda de sintomas y signos
clinicos orientativos

Existe evidencia de la escasa expresivi-
dad clinica de estos nifios al nacimiento lo
que valida el método de screening. Para
calcular el indice clinico del hipotiroidis-
mo (indice de Letarte)*" basado en la pun-
tuacion de sintomas y signos clinicos mas
frecuentes en nifios con hipotiroidismo
que en ninos normales, se valoran con un
punto cada sintoma de los siguientes: her-
nia umbilical, problemas de alimentacién,
hipotonia muscular, estrefiimiento, macro-
glosia, hipoactividad, piel moteada; con
1,5 puntos se valora: piel seca, fontanela
posterior amplia, facies cretinica. La mayo-
ria de los niflos afectos de Hipotiroidismo
congénito tienen un indice clinico casi nor-
mal.

Exdmenes complementarios
Su estudio tiene un doble objetivo:

a) Verificar el estado hipofuncional del
tiroides mediante las determinaciones de
T4 total y/o T 4 libre y TSH séricas por RIA
(IRMA); el descenso de los niveles de T4 y
la elevacion de los niveles de TSH permi-
ten establecer el diagnéstico de Hipotiroi-
dismo congénito. No obstante en algunos
casos, especialmente en las ectopias , el
nivel de T4 puede ser normal lo que no
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ocurre con la TSH, que siempre esta eleva-
da.

b) Orientar su etiologia, mediante la
realizacién de ecografia tiroidea y gamma-
grafia tiroidea con 123 o Tc 99, en el caso
de que pueda realizarse el mismo dia en
que se obtiene la muestra de suero para
determinaciones hormonales ya que si no
se puede realizar entonces, no debe ser
motivo para postponer el tratamiento; en
tales casos hay que tener en cuenta que si
la gammagrafia se realiza tras la instaura-
cion del tratamiento con L-tiroxina, sobre
todo si se realiza en la semana posterior, la
tiroxina exégena puede inhibir la TSH e
interferir la captacién del radioisétopo.
Por tanto es preferible postponer el estu-
dio gammagréafico a la reevaluacion diag-
nostica a partir de los 3 anos de edad, que
retrasar el tratamiento. El estudio se com-
pleta mediante la determinacién de anti-
cuerpos antitiroideos clasicos y bloquean-
tes del receptor (si se dispone de la
técnica) y medida del iodo en la orina,
ambos tanto en la madre como en el recién
nacido. También se realiza una medicién
del nivel sérico de tiroglobulina y se prac-
tica radiografia de rodillas para el calculo
de la superficie de la epifisis distal del
fémur como valoracién de la maduracién
Osea e indicador de la antigliedad prenatal
del posible hipotiroidismo.

Tratamiento

Los puntos mas importantes del trata-
miento con L-tiroxina son:

1. Iniciar el tratamiento lo mas precoz
posible

2. Administrar una dosis inicial adecua-
da

3. Conseguir un correcto equilibrio
terapéutico. Todo ello en aras a que el cre-
cimiento y desarrollo intelectual y fisico de
los pacientes se realice con normalidad.

El tratamiento sustitutivo con L-tiroxi-
na se instaura el mismo dia en que se rea-
liza el estudio de confirmacién diagnosti-
ca, antes de conocerse los resultados; hoy
dia resulta inadmisible instaurar el trata-
miento mas tarde de las dos semanas de
vida. Hay que administrar una dosis inicial
adecuada, para elevar la tasa de T4 total
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por encima de 10ug/dl a las dos semanas
de tratamiento. Esta dosis inicial es de 10-
15ug/Kg./dia, en funcién de la gravedad
sospechada en cada caso (agenesia “ver-
sus” sospecha de transitorio). Con dicha
dosis se piensa que pueden ser reversibles
los efectos del darfio prenatal del hipotiroi-
dismo sobre el desarrollo del SNC, aunque
persiste controversia con respecto a la
dosis inicial que se administraba anterior-
mente de 8-10 pgr/kg/dia.

La dosis de mantenimiento es decre-
ciente con la edad, consiguiéndose el equi-
librio terapéutico individualizando las
dosis mediante un riguroso control evolu-
tivo, y ajustandola en funcién de la clinica,
analitica, maduracién ésea.

Reevaluacion diagnéstica

Se debe realizar en todos los casos,
excepto en las ectopias. Dicha reevalua-
cién establece si el hipotiroidismo es per-
manente o transitorio. El estudio de reeva-
luacién es el mismo que se lleva a cabo en
la confirmacién diagnoéstica, es decir,
determinacién de T4 y TSH séricas, y reali-
zacion de gammagrafia y ecografia tiroide-
as. Previamente se suspende el tratamien-
to con L-tiroxina durante 4 semanas.

Se aconseja realizar la reevaluaciéon a
los 3 afios de edad para que se origine el
menor dafio posible al nifio ya que es nece-
sario suspender el tratamiento y porque
los efectos de los anticuerpos bloqueantes
del receptor (TBII) pueden persistir hasta
dicha edad, cuando el hipotiroidismo esta
producido por paso transplacentario de
dichos anticuerpos.

Se incluye a las agenesias en la reeva-
luacién porque se han descrito “falsas age-
nesias” en hipotiroidismos transitorios
producidos por anticuerpos TBIIl que impi-
den la captaciéon del radiois6topo en la
gammagrafia realizada en el periodo neo-
natal. No obstante, podria obviarse la ree-
valuacion en las agenesias con niveles
indetectables de tiroglobulina e indicativo
de la inexistencia de tejido tiroideo.

La reevaluacién diagnostica permite
Conocer el diagnéstico definitivo de hipo-
tiroidismo permanente por agenesia, dis-
hormonogeénesis e hipoplasia o de hipoti-
foidismo transitorio. La gammagrafia
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tiroidea contribuye al diagnoéstico de ecto-
pia, probable agenesia y de tiroides “in
situ” cuyo tamaiio puede estar disminuido
(hipoplasia) normal o aumentado (bocio).

Obviamente si el hipotiroidismo es per-
manente, en cuyo caso en el estudio de
confirmacién los niveles de TSH estardn
elevados, se indica el tratamiento sustitu-
tivo con L-tiroxina de por vida, y se sus-
pende si el hipotiroidismo es transitorio,
lo que se demuestra al obtenerse valores
normales de T4 y TSH séricas con tiroides
“in situ” normal.

Control evolutivo

Los pacientes detectados precisan de
controles peridédicos en las Unidades de
Seguimiento del Hipotiroidismo congénito
para conseguir un 6ptimo equilibrio tera-
péutico basado en la clinica, bioquimica,
maduracién 6sea y evaluacién psicolbgica
sobre la evolucion del cociente de desa-
rrollo/cociente intelectual (CD/CD).

El control mas importante es el bioqui-
mico, con monitorizacion de los niveles
séricos de T4 y/o T4 libre y de TSH, por
métodos ultrasensibles; se realiza a las 2
semanas de iniciado el tratamiento, a las 4
semanas, cada 1-2 meses durante el primer
semestre, cada 2-3 meses durante el
segundo semestre, cada 3 meses hasta los
3 anos, y cada 4 meses con posterioridad,
0 con mas frecuencia si se duda del cum-
plimiento o si se obtienen valores anorma-
les 0 se modifica la dosis en cuyo caso se
realiza un nuevo control tras 4 semanas
desde el cambio. Se debe mantener un
intervalo de tiempo minimo de 12 horas
entre la toma del formaco y la extracciéon
de sangre para el control. Se aconseja
administrar la dosis de L-tiroxina que per-
mita mantener el nivel sérico de T4 en la
mitad superior del rango normal, en espe-
cial durante el primer afio de vida, y la
TSH, siempre deprimida dentro del rango
normal, evitando sobredosificaciones que
afectan también negativamente al nino; no
obstante, hay que tener en consideracion,
que algunos nifios hipotiroideos tienen
alterado el umbral de retroalimentacién
hipofiso-tiroidea durante los primeros
meses de vida y pueden presentar concen-
traciones de TSH entre 10-20 pU/ml, sin
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que por ello haya que incrementar las
dosis.

La maduracién 6sea se aconseja estu-
diarla a los 12 meses de edad y posterior-
mente cada 2-3 afios si el crecimiento se
mantiene normal.

En cuanto al desarrollo psicomotor se
debe realizar un primer control al afio de
edad y posteriormente cada afio conside-
randose imprescindibles los controles del
CD/Clalos 1, 2, 4, 6, 8 afos y al final de la
escolarizacion. Como test recomendados
se encuentran el Brunet-Lezine' hasta los
2 afios de edad, McCarthy" desde los 3 a
los 6 afnos, y test de Wisc" a partir de los 7
anos.

Se aconseja comparar los resultados
con estandares propios. En su defecto
podemos utilizar como estandares de refe-
rencia normales los elaborados por B.
Puga™ en el Centro “Andrea Prader” de la
D.G.A. de Zaragoza.

Resultados del programa en
Navarra.

En Navarra la fecha de inicio del pro-
grama de screening fue el 1-3-1987, ante-
riormente se realizaba la determinacién de
TSH coincidiendo con la vacunacién de la
BCG, mas tardiamente y no de forma ruti-
naria a todos los nifios. Hasta 1997 se diag-
nosticaron en total 15 casos, de los cuales
9 se detectaron por el programa de scree-
ning neonatal, a partir de 1987. En los 1lti-
mos tres anos no se ha detectado ningan
caso.

Los nifios estan diagnosticados por el
método de screening (dry spot) con deter-
minacién de la TSH por RIA.

En relacion a los indices de bajas por
mortalidad de pacientes con hipotiroidis-
mo congénito hemos tenido en nuestra
comunidad dos casos debido a cardiopatia
congénita, hecho relacionado con la pato-
logia de base pues las anomalias congéni-
tas asociadas aparecen aproximadamente
en el 10% de los pacientes en comparacién
con el 3% de la poblacién general, siendo
las mas frecuentes las cardiovasculares
(estenosis pulmonar, comunicacién inte-
rauricular y comunicacién interventricu-
lar). Las altas se produjeron en dos casos
por cambio de domicilio del paciente.
Otras causas son reevaluacion (falso posi-
tivos) e hipotiroidismo transitorio (en 3
casos) posiblemente en relacién con la
administraciéon de productos yodados uti-
lizados antiguamente con frecuencia en los
servicios de Obstetricia y Neonatologia.

Hemos recogido: edad en la deteccién,
en la confirmacién y al comienzo del trata-
miento, sexo, etiologia del Hipotiroidismo
congénito, niveles plasmaticos de FT4, de
T4 y TSH al diagnéstico y en la confirma-
cién, maduracién 6sea y valoracion del
cociente intelectual, seglin protocolo.

Se ha empleado como método estadis-
tico para comparacion de medias el test de
t de Student. Los resultados se expresan
en la tabla 1.

Como ya es conocido, se comprueba el
claro predominio de nifias sobre nifios; asi-

Tabla 1. Caracteristicas de los pacientes con hipotiroidismo (1981-1997)

Edad al comienzo del tratamiento (x+SD)
Sexo

Etiologia:

Atireosis

Dishormonogénesis

Hipoplasia

Ectopia

Nivel plasmatico de T4 al diagnéstico (x+SD)

Nivel plasmatico de TSH al diagnéstico (x=SD)

Superficie de la epifisis femoral distal (x+SD)

21,25£15,93 dias;rango (7-53)
80% ninas; 20%ninos.

7 (46,7%)

2 (13,3%)

1 (6,7%)

2 (13,3%)

2,73:1,89 1g/100ml
326,43+360,43 pUl/ml
3,56:4,42 (0-10)
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mismo existe un predominio de atireosis y
ectopia como causas etiolégicas.

Comparando la edad de deteccion, la
de confirmacién y la del inicio del trata-
miento entre aquellos que se diagnostica-
ron antes de la instauracién del programa
de screening en Navarra (anterior a 1987)
y los detectados por screening, observa-
mos una mejoria significativa y progresiva
en el plazo de los tres tiempos (Fig. 1).

En Navarra entre los anos 1987 y 1997
se han estudiado 51.835 recién nacidos
(del total de 52.206 recién nacidos, lo que
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da una cobertura global del 99,3%) y se
han detectado 9 casos, siendo en conse-
cuencia la frecuencia global de un caso por
cada 5.759 recién nacidos testados.

El indice de cobertura por anos varia
desde un 98,16% en 1989 al 99,74% en 1997.
En la tabla 2 se exponen los resultados por
centros sanitarios en Navarra.

Los resultados obtenidos en esta prue-
ba en nuestros casos son los siguientes:

- Nueve dieron positivo, siendo la con-
centracion de TSH entre 100 y 279 pU/ml.

dias
45+

40+
35+
30+
25

20

154

10

edad deteccién edad

<1987
o>1987

inicio Tto

confirmacion

Figura 1. Diferencias antes y después del screening.

Tabla 2. Porcentajes de cobertura por centros sanitarios, del programa de Screening en Navarra.

Afio H. Virgen Camino H. Tudela H. Estella CUN San Miguel San Francisco
1988 99,72 99,23 100 94 99,17 96,15
1989 98,18 99,69 98,78 92,28 95,17 97,22
1990 99,36 98,19 98,66 93 97,67 100
1991 99,13 98,32 98,5 94,29 94,77 94,44
1992 99,45 99,41 99,52 93,96 95,72 100
1993 99,6 99,15 99,45 94,89 96,93 100
1994 99,13 99,11 99,75 99,68 98,57 -
1995 99,93 99,22 99,2 98,6 99,52 -
1996 99,87 99,84 98,99 99,36 99 100
1997 100 100 100 98.07 96.31 100
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Tabla 3. Resultados de los pacientes detectados por programa de screening.

TSH
T4
FT4

Maduracion 6sea: superficie epifisis distal
del fémur (mm?)

413,74:420,23 (rango 53,9-1.138)
3,121,97 (rango 0,9-6,3)
0, 43+0,35 (rango 0,1-0,8)

3,83+4,49 (rango 0-10)

La media se establece en 160,75+ 60,62
pU/ml.

- La mayoria de los casos (75%) se han
detectado en la primera semana. La media
de la edad de los pacientes en la deteccién
estaen 6,25+ 2,38dias (rango 5-11).

- En cuanto a la distribucién por sexos,
la tendencia mayoritaria es a presentarse
en mujeres, 77,8%, frente al 22,2% que son
varones.

Los resultados de las concentraciones
de TSH, T4, T4 libre en suero y la madura-
cion o6sea (superficie epifisis distal del
fémur) figuran en la tabla 3.

Atendiendo a la edad de la confirma-
cion diagnodstica se observa que se produ-
ce entre los dias 6-16 de vida en el 100%. La
media de edad de los pacientes en la con-
firmaciéon esta en 11,25+ 3,48dias (rango 6-
16).

Como diagnoéstico inicial se establece
una clasificacion: agenesia (33,3%), ecto-
pia (33,3%), o tiroides “in situ” (11,1%).

Fl inicio del tratamiento en nuestros
casos se observa que el 100% de ellos han
comenzado el tratamiento entre los dias 7-
16 de vida, con L-tiroxina habitualmente a
dosis de 10 pg/kg/dia.

La edad media al inicio del tratamiento
es de 11,38+3,29 dias (rango 7-16 dias),
media més alta que la que se da en la edad
de confirmacién diagnéstica, de lo que se
deduce que se tiende a esperar los resulta-
dos de la reevaluacion diagnéstica antes
de ser remitidos a la Unidad de Seguimien-
to para su confirmacién e inicio del trata-
miento.

La reevaluacién diagndstica para llegar
al diagnostico definitivo ha dado los
siguientes resultados: agenesia (33,3%), dis-
hormonogénesis (11,1%), ectopia (11,1%),
hipoplasia (11,1%) y transitorio (11,1%).
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L.a mayoria de los pacientes con Hipoti-
roidismo congénito presentan un CI nor-
malizado en relacién con los estandares
considerados como inteligencia normal
(107,17+£19,45, rango 87-142). Los test mas
utilizados en la realizacién del control son:
Brunet-Lezine (22,2%) a los 2 anos, Mc-
Carthy ( 33,3%) a los 4 y 6 afos, y Wisc
(11,1%) por encima de 7 afios. Aunque
estos nifios presentan un CD/CI dentro de
la normalidad de forma global; sin embar-
go este es menor que los controles norma-
les'™" cuando se estudian series amplias.

En un estudio realizado en la Comuni-
dad Auténoma Vasca el afio 1985, el anali-
sis coste-beneficio del programa de detec-
cion precoz de minusvalias en el periodo
1983-85 se estimaba en un margen entre
109-168 millones por nifio diagnosticado,
sin evaluar los evidentes beneficios de
salud para el nifio y su familia. De este
estudio se deduce que en Navarra el aho-
rro estimado total ha sido, desde el ano
1987 al 1997, de 1.000 millones, al menos.

Hoy en dia es imprescindible lograr la
cobertura del programa al 100% (donde
este objetivo no se haya logrado), conse-
guir que el inicio del tratamiento nunca se
postponga més alla de la segunda semana
de vida y aconsejar la utilizacién del pro-
tocolo para conseguir homogeneizacion
en nuestra actuacion y en la recogida de
datos; y por ultimo, que el seguimiento del
desarrollo mental sea realizado. por equi-
pos de psicélogos, integrados o colaboran-
do de cerca con las Unidades de Endocri-
nologia Pediatrica de las diversas
Comunidades Auténomas y con los res-
ponsables del programa de screening.
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