v

[_as Hormonas y Yo

fﬂlpotlrmdlsme
Congenlto

UNA GUIAPARA PADRES

‘ - i
2 i
Connections
At " it ot for Growth '
ustra asnanl )ae ancI n ocrme( iﬂ






Las Hormonas y Yo
Hipotiroidismo Congénito

Una Guia Para Padres

for Growth '






©2006 Serono Symposia International

Ninguna parte de este libro puede ser reproducido en ninguna formasin
el consentimiento previo por escrito de Serono Symposia International.

Serono Symposia International .
ymp C/- Healthcare Logistics

Hﬁﬁfﬂ.’ua Allambie Grove Business Park 58 Richard Pearse Drive
L 3-4/25 Frenchs Forest Road East Airport Oaks
SUPTORT wewin REACH Frenchs Forest NSW 2086 Australia Auckland New Zealand

Serono Symposia International apoya con una aportacion educacional a Serono Australia y dentro
de este programa se promueve el intercambio y la diseminacion de informacion médica. Para
mayor informacion al respecto puede visitar la pagina www.ser

ACLARACION - Se debe dialogar con un profesional de la salud adecuado

Lainformacion contenida en este libro es solo una guia general y no debe usarse en sustitucion de
cualquier informacién ni explicacion del médico.

Cualquier informacién médica contenida en este libro no intenta ser un sustituto del informe del
médico. Ud. Debe consultar con el profesional adecuado encargado de su salud sobre (1) cualquier
problema especifico o problema que requiere dicha informacion antes de tomar ninguna decision;
0 (2) obtener mayor informacion o dialogar con el profesional de lasalud adecuado sobre sus dudas
y preocupaciones.

Apesar de que hemos tomado un nimero razonable de etapas para asegurar que el contenido de
este libro contenga términos entendibles de acuerdo a las normas de Serono Symposia
Internacional, Serono Australia Pty y Serono S. A. (y sus respectivos directivos y empleados), asi
como la opinion de todas las personas involucradas en el texto, desarrollo, publicacion y
distribucion, patrocinio y apoyo en representacion de diversas Asociaciones Médicas, no podemos
hacernos responsables de (1) cualquier error u omisién contenido en este libro; (2) garantizar ni
comprometernos a que cualquier otra persona exprese una opinion diferente a la contenida en el
libro (sin limitacién de oportunidad, soporte econdémico, precision, correccion, complemento o
actualizacion con cualquier propdsito en particular, del libro o su contenido); (3) los resultados de
cualquier accion de comision u omisién tomada en base al contenido de este libro; (4) prometer
que lainterpretacion de ningiin médico, profesional u otros servicios o consejeros concuerde con
el contenido del libro; (5) que se expresen de manera personal o institucional opiniones,
aclaraciones o responsabilidades diferentes a las expresadas en cualquier parte el libro o en todo
su contenido.






Acerca de
este libro

Serono Symposia International se complace en presentar a Ud.
Hipotiroidismo Congénito - Una guia para padres como un servicio a la
comunidad de habla espafiola. Forma parte de una serie de libros
educacionales denominada "Las hormonasy yo"

El objetivo de este libro es proporcionar bases para entender como
trabaja la glandula tiroides y las causas y tratamiento del hipotiroidismo
congénito.

Le recomendamos al lector que dialogue con su médico tratante,
después de leer este libro, sobre cualquier duda adicional o aspectos que le
causen preocupacion.
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Children's Hospital Westmead, NSW, Australia), una Endocrin6loga Pediatrica
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Introduccion

El término hipotiroidismo congénito (HC) describe una condiciéon que
estd presente desde el momento del nacimiento (congénito) en la cual la
glandulatiroides se encuentraausente o funcionamenos de lo normal.

El hipotiroidismo congeénito se presenta aproximadamente en uno de cada
2,500a4,000 reciénnacidos.

Al momento del nacimiento habitualmente no existe ninguna
manifestacion que haga sospechar que existe una enfermedad, y por ello suele
ser dificil para los padres entender la informacion que se les proporciona
cuando se les comunica que la glandula tiroides de su bebé no estéa trabajando
adecuadamente o que se formd de manera incompleta o incluso que esta
ausente.

En el pasado los nifios nacidos con hipotiroidismo congénito llegaban a
tener serios problemas debido a que el diagnostico se establecia de manera
tardia, pero a partir de la realizacién del tamizaje neonatal el prondstico de
estos nifios ha cambiado radicalmente, ya que con un tratamiento oportuno y
adecuado pueden llevar unavidacompletamente normal.

Este libro ha sido escrito para ayudarle a entender lo que es el
hipotiroidismo congénito, y explica la funcién de la glandula tiroides, los
diferentes tipos de hipotiroidismo, el programa de tamizaje neonatal y sus
beneficios, asi como el tratamiento y evolucion de nifios con esta condicion. En
la dltima seccién se plantean las dudas mas frecuentes de los padres y sus
respuestas.
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Hormonas

Las hormonas son substancias

Hipotalamo
Glindula quimicas que llevanun mensaje, deuna
Hipofisis parte del cuerpo a otra a través de la

Glindula sangre. Todas estan producidas por
sipoides glandulas enddcrinas (como la
alandulas ~ gl&ndula tiroides) y tienen un papel
adienales \ital en la regulacion del metabolismo,
itones  del crecimientoy del desarrollo.

Cuando existe deficiencia o
niveles menores a los normales de una
hormona, pueden presentarse efectos
dramaticos sobre las funciones
normalesdel cuerpo.

Ovarios
(Mujer)*

Testiculos |

(Varén)

Laregulacion de lashormonasen
el cuerpo inicia en una parte del
cerebro llamado hipotalamo, que
envia mensajes quimicos a la glandula
hipdfisis o pituitaria.

La hipdfisis, que tiene forma de
pera, estd localizada en la base del
cerebro y responde a estos mensajes
regulando la secrecidn o liberacion de
una o méas hormonas al cuerpo con la
finalidad de que tengan acciones
directas (como la hormona de
crecimiento), mientras que otras
estimulan la produccion de hormonas
en otras glandulas, como es el caso de
latiroides. (Verlafigural).

Figura 1: Glandulas del cuerpo
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La Glandula Tiroides

La tiroides es una glandula con forma de alas de mariposa que se localiza
enlaparte delanterae inferior del cuello, y que esta constituida por dos I6bulos
que se unenatravés de unazonadelgada llamadaistmo (ver Figura 2).

Empieza a desarrollarse alrededor de la tercera semana de gestacion, en
una zona que posteriormente correspondera a la base de la lengua, y luego
migra hacia abajo por la linea media del cuello, hasta localizarse en la semana
13 de gestacion justo por debajo del cartilago cricoides (también conocido
como “manzana de Adan”). En este momento ya es capaz de producir y
secretar lahormonatiroxina.

Por lo tanto en etapas mas tempranas del embarazo, el embrién necesita
recibir las hormonas tiroideas producidas por la glandula tiroides de su madre,
yquelelleganatravésde lacirculacién de laplacenta.

Mientras que la glandula tiroides se desarrolla, el hipotadlamo y la
hip6fisis también se estan formandoy el hipotalamo empieza a enviar sefialesa
la hipdfisis para que esta regule el crecimiento y funcionamiento de la tiroides
enlasemana 14 de gestacion.

Una glandula tiroides que funciona normalmente, puede producir la
cantidad suficiente de hormonas tiroideas para cubrir las necesidades del
recién nacido.

Cartilago cricoides

Glandula tiroides

Traquea

_—=—Clavicula

Figura 2: Forma y posicion de la glandula tiroides
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La funcion de la glandula tiroides es producir y secretar a la sangre
hormonas tiroideas. Las hormonas tiroideas se encuentran involucradas en la
regulacion del metabolismo del cuerpo, es decir, de la velocidad con la que el
cuerpo utiliza los alimentos para producir la energia necesaria para que pueda
realizar sus funciones diarias.

La produccion de hormonas en la glandula tiroides requiere de varios
pasos, en los que las células que constituyen a la tiroides toman yodo y otros
materiales de la sangre y los convierten en hormonas tiroideas (substancias
quimicas que contienen yodo).

La hipofisis produce la hormona estimulante de la tiroides (TSH) también
llamada tirotropina, y a través de ésta se comunica con la glandula tiroides (ver
Figura 3). Cuando la glandula tiroides produce una cantidad pequefia o en
limites bajos para los requerimientos del cuerpo, la hipofisis lo puede detectar
y enrespuesta aumenta su secrecion de TSH, que a través de lasangre llegaala
tiroides y la estimula para aumentar la sintesis y la secrecién de hormonas
tiroideas, con lo que aumentan los niveles de estas en la sangre. Este aumento
en la cantidad de hormonas tiroideas en la sangre también es detectado por la
hipdfisis, que en respuesta disminuye la secrecion de TSH, y si la cantidad de
hormonas tiroideas fuera excesiva, se suprime por completo la secrecién de
TSH.

H1p0ﬁs1s Hipofisis —
TSH estimula la
produccion de - > Niveles altos de TSH
hormonas tiroideas ,
Las hormonas por la tiroides Niveles i)ajos

tiroideas disminuyen

de hormonas
la secrecion de TSH ]

tiroideas!
\

) ~—
Tiroides normal Tiroides ausente o con funcion insuficiente

Figura 3: Regulacion de la secrecion de hormonas tiroideas por la hipofisis

Por lo tanto, cuando la glandula tiroides funciona mal y produce menor
cantidad de hormonas tiroideas de la que necesita el cuerpo, los estudios en
sangre mostraran niveles altos de TSHy bajos de hormonas tiroideas.
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Las causas de que la tiroides funcione mal son muy variadas, y las
asociadas con hipotiroidismo congénito se discutiran mas adelante, en la
seccion "Tipos de hipotiroidismo congénito™

El control de la secrecion de las hormonas tiroideas se ilustra en la Figura
3,enlaqueseilustraunatiroides de menor tamafioy dificil de visualizar, que es
s6lounade lasmuchas causas de que la tiroides funcione poco.

Niveles normales de hormonas tiroideas son indispensables para que
exista un crecimiento y desarrollo normales durante la infancia. También son
necesarias para que el cerebro crezcay funcione en los primeros dos afios de la
vida y para que funcione normalmente durante toda la vida. Las hormonas
tiroideas son importantes para que el cuerpo regule la velocidad de su
metabolismo, de tal manera que cuando los niveles de hormonas tiroideas son
bajos el metabolismo es lento, y cuando los niveles son altos el metabolismo
estéd acelerado. Otros factores como variaciones entre cada individuo, la edad,
eltamafio del cuerpo, laalimentaciény el ejercicio, también estan involucrados
en laregulacion del metabolismo.

Un metabolismo lento puede ocasionar los siguientes efectos:
o Actividadfisicay mentallenta con cansancio facil

o Disminucion de latemperaturadel cuerpo

o Frecuenciabajadel pulso

o Intoleranciaal frio

o Constipacién

Estos efectos pueden observarse a cualquier edad. En los primeros afios
de lavidalos niveles bajos de hormonas tiroideas por hipotiroidismo congénito
pueden ocasionar, ademas:

Las hormonas tiroideas son indispensables para que exista un
crecimientoy un desarrollo normales antesy después del nacimiento. Debido a
gue muchos nifios cuya tiroides funciona mal han recibido hormonas tiroideas
producidas por sus madres a través de la placenta, la mayoria nace con un
tamafio y un peso normales, sin embargo, sia partir del nacimiento un nifio con
hipotiroidismo no recibe tratamiento, mostrara un crecimiento lento con talla
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baja durante toda su infancia, ademas de qué la formacién y el deposito de
calcio en los huesos seran anormales y otros 6rganos mostraran también un
crecimientoanormal.

El desarrollo del cerebro es dependiente de cantidades normales de
hormonas tiroideas y cuando éstas son bajas se puede producir retraso mental,
cuya severidad dependerd de que tan grave es la deficiencia de estas
hormonas. Cuando la disminucion es leve puede existir poco dafio mental,
pero cuando los niveles de hormonas tiroideas son muy bajos porque no se
formé la tiroides, y no se recibe tratamiento, el retraso mental no solo es grave
sino irreversible.  Sin embargo, ain en ausencia total de tiroides, si el
tratamiento se inicia tempranamente (primeras 3 semanas de vida), el
desarrollo mental puede ser normal. (Ver laseccion "Evolucion de los nifios con
hipotiroidismo congénito permanente".)

La palabra ictericia quiere decir que la piel tiene un color amarillento
debido a la presencia de bilirrubina, que es el producto de degradacion en el
higado de lahemoglobina que contienen los glébulos rojos.

Es normal que un recién nacido pueda tener una coloracion amarillenta leve
durante las primeras dos semanas de vida, pero en los nifios con hipotiroidismo
congénito que no reciben tratamiento, la ictericia permanece por mas tiempo.
Unavez que se inicia tratamiento laictericiadesaparece con gran velocidad.
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Tipos de Hipotiroidismo Congénito

El hipotiroidismo congénito se puede dividir en tres categorias:

1.  Disgenesia (debidaaformacion, desarrollo y/o crecimiento anormal de la
glandulatiroides).

2. Dishormonogénesis (debida a una incapacidad para sintetizar las
hormonas tiroideas, o para liberar las ya formadas)

3. Central (debido a formacion o funcion anormal del hipotalamo o de la
glandula hipofisis)

Las primeras dos categorias son denominadas hipotiroidismo primario
debidoaque el problemase debe aun trastorno de laglandulatiroides.

La glandula tiroides puede estar ausente o solo existir un pequefio
fragmento (nédulo), que al no haberse formado apropiadamente, tiene una
migracionincompletay se localizaen una posicién anormal.

Laglandula tiroides no se formay por lo tanto nunca existira, por lo que al
haber falta total de células tiroideas no se pueden formar hormonas tiroideas.
También se le conoce como atirosis. Es mas frecuente en mujeres que en
varones (relacion de 2 mujeres por cada vardn). Se presenta en uno de cada
2,500-4,000 nacidos vivos y representa un tercio de los casos de hipotiroidismo
congénito detectados mediante el tamiz neonatal

Se desconoce cual es la causa de que la tiroides tenga un fallo total en su
crecimiento y desarrollo, y algunos casos pueden deberse a alteraciones en los
genes.

El término ectdpico significa que se encuentra en una posicién anormal.
La tiroides no ocupa su lugar normal en el cuello y ademas suele ser muy
pequefiay malformada.

Es frecuente que se localice en la base de lalengua, cerca del lugar donde
se inicié su formacion en el embrion. Una glandula tiroidea ectdpica puede
mostrar una gama variable en su funcionamiento, ya que si bien algunas son
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muy pequefias y muestran una funcién muy escasa, otras pueden llegar a
producir cantidades casi normales de hormonas tiroideas, por lo que la
severidad del hipotiroidismo dependeréa de la cantidad de hormonas tiroideas
que puede sintetizary secretar el tejido tiroideo ectopico.

Después del nacimiento una glandula ectdpica no podra aumentar de
tamario ni descender para ocupar su lugar normal en el cuello, y es frecuente
que su funcionamiento se deteriore con el paso del tiempo. En algunas
ocasiones al momento del nacimiento su funcionamiento es tan cercano a lo
normal que el tamiz neonatal no permite su identificacion y es hasta la infancia
cuando se aprecia una disminucién gradual de la cantidad de hormonas
tiroideasenlasangre.

Los casos de glandula tiroidea ectépica son dos veces mas frecuentes en
mujeres que en varones y representan casi la mitad de todos los casos de
disgenesia tiroidea. No se sabe cual es la causa de que la tiroides no se forme
completamente ni descienda a la parte anterior y baja del cuello, pero algunos
de los factores que se han asociado con la atirosis, se han demostrado también
enlaectopiatiroidea.

Hipoplasia significa que el 6rgano no ha podido desarrollarse
completamente y/o alcanzado su tamafio normal, es decir, la hipoplasia
tiroidea se refiere a una tiroides pequefia, malformada y que ocasionalmente
tiene unsololébulo.

Representa el 5% de todos los casos de hipotiroidismo congénito y
algunos pacientes presentan una herencia genética anormal de uno o de
ambos padres.

El prefijo dis significa "anormal” y génesis se refiere a "producciéon”. Los
nifios con dishormonogénesis tienen una tiroides situada en su localizacion
normal pero que no puede producir una cantidad normal de hormonas
tiroideas. Esta cantidad representa el 15% de los casos de hipotiroidismo
congénito. Puede ser transitoria, en cuyo caso se observa una mejoria
paulatina y progresiva en la funcion de la glandula tiroides, o puede ser
permanente. Ante el estimulo constante de una TSH permanentemente
elevada, la glandula tiroides aumenta progresivamente de tamafio y puede ser
tan grande que se puede observar a simple vista en la parte anterior y baja del
cuello (aloque se le conoce como bocio).
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Como se menciond anteriormente, las hormonas tiroideas necesitan
una serie de pasos para poder ser sintetizadas.

Cada paso estd controlado por una proteina diferente y particular,
llamadas enzimas. Ocasionalmente alguna de estas enzimas falla y la
formacion de hormonas tiroideas no puede ser completa, ya que se detiene en
este paso. A lo anterior se le conoce como dishormonogénesis permanente.
Esta anormalidad es frecuente heredada y por lo tanto otros miembros de la
familia pueden encontrarse afectados, existiendo una posibilidad de 1 en 4, sin
existir diferencias entre varonesy mujeres.

En esta condicion la funcion de la glandula tiroides puede readquirir una
funcion completa y normal después de un lapso variable de tiempo. Puede
haber varias causas: a veces anticuerpos dirigidos hacia la tiroides de la madre
cruzan la barrera placentaria y disminuyen el funcionamiento de la glandula
tiroides del producto, como se observa en madres que antes del embarazo
sufrieron un trastorno en el que la tiroides trabajaba poco y lento
(hipotiroidismo) o rapido (hipertiroidismo o enfermedad de Graves-Basedow).
Es por ello indispensable que el médico conozca si existen antecedentes de
enfermedad tiroideaenlamadre o en otros familiares.

Otracausa de dishormonogénesis transitoria es el exceso de yoduro en el
cuerpo (por ejemplo, cuando la madre toma medicamentos que contienen
yodo durante el embarazo o durante la lactancia, como antisépticos o jarabes
para la tos, o bien cuando se aplican pomadas antisépticas en el bebé), ya que
se puede bloquear la liberacion de hormonas tiroideas cuando el contenido de
yodo en latiroides es excesivo. En cuanto se suspende laingesta o aplicacion de
yodo, los niveles en sangre tienden a normalizarse y la tiroides vuelve a
funcionar sin problema alguno; por otro lado, debido a que el yodo es
indispensable para la formacién de hormonas tiroideas, una deficiencia de
yodo puede llegar a producir hipotiroidismo y bocio en nifios mayores y en
adultos. En ocasiones muy raras, existe un hipotiroidismo por
dishormonogénesis tiroidea que es transitorio, pero cuya causa permanece
desconocida.
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Apesar de que latiroides se ha desarrollado normalmente y se encuentra
situada en una posicién normal, su funcion es baja debido a que no existe TSH o
la produccion de ésta es muy baja, por lo que no se estimula el funcionamiento
de la tiroides. Esta condicion se encuentra en menos del 5% de todos los casos
de hipotiroidismo congénito (1 caso por cada 50,000 a 100,000 nacidos vivos).

En todos los casos de hipotiroidismo central deben descartarse otras
deficiencias de hormonas producidas por la hipd&fisis asi como alteraciones de
la linea media cerebral, y debido a que muchas de estas condiciones son
genéticas, debe investigarse la presencia de deficiencia maltiple de hormonas
de la hipofisis entre los familiares.
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Tamizaje Neonatal

En casi todos los paises de habla espafiola se realiza el tamizaje neonatal
de manera universal. Es decir, todo recién nacido tiene derecho a que de
maneragratuita se le realice este estudio.

Entre el segundo y el quinto dia de haber nacido, se debe tomar una
pequefia cantidad de sangre por puncion del talon del bebé que debe
depositarse en un papel absorbente (papel filtro) que se envia a un laboratorio
central en donde se extrae la sangre del papel filtro y se estudia para
determinar si existen valores anormales de varias sustancias, entre ellas, TSH.

Si la concentracion de TSH es elevada se debe repetir el estudio, y si
vuelven a demostrarse niveles altos de TSH, se debe sospechar que existe
hipotiroidismo primario (por disgénesis o por dishormonogénesis) y realizar un
perfil tiroideo completo para confirmarlo.

El que la concentracion de TSH salga dentro de limites normales no
excluye que pueda existir un hipotiroidismo de tipo central (por alteracién la
estructuray/o enlafuncion del hipotalamo o de la hip&fisis)

Las razones por las que debe realizarse el tamizaje neonatal son las
siguientes:

o Es dificil diagnosticar hipotiroidismo al nacimiento solo mediante el
examen fisico del bebé. Las manifestaciones clinicas (descritas previamente)
no son especificas y la detencién del crecimiento y el trastorno del desarrollo
mental no estan presentes todavia. De hecho podrian tardar varios meses en
ser notadas. Por lo tanto, si no se realiza el tamiz neonatal, muchos casos de
hipotiroidismo no serian diagnosticados en la etapa neonatal y el tratamiento
se retrasaria, produciendo un riesgo inaceptable de dafio cerebral y mal
desarrollofisico.

. El hipotiroidismo congénito no es una condicion rara, se presenta en uno
de cada 2,500 a4,000 nacidos vivos.

Con diagndstico temprano y tratamiento oportuno, casi todos los nifios
con hipotiroidismo congénito, ain los mas severamente afectados, tendran un
crecimiento fisicoy un desarrollo mental normales.
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Investigaciones para determinar
el tipo de Hipotiroidismo

Cuando los resultados del tamiz neonatal son anormales, se le debe dar
de inmediato esta informacion a la familia del nifio y/o a su médico, quienes
deben buscar a la brevedad posible una cita con el especialista, Este debera
tratar de establecer si existe 0 no hipotiroidismo, y en su caso que tipo de
hipotiroidismo es el que presenta el paciente.

Para confirmar el diagnéstico se debe realizar un perfil tiroideo completo
y evaluar, de acuerdo a la coloracién de la piel del paciente si se requiere
determinar bilirrubinas.

En la madre debe evaluarse la importancia de determinar anticuerpos
dirigidos contralaglandulatiroides, pero no esuna pruebade rutina.

Si el diagnéstico se confirma es recomendable tomar una radiografia de
ambas rodillas para determinar si la edad del esqueleto se encuentra
retrasada.

Otros estudios que generalmente se realizan son un ultrasonido de cuello
y ungammagrama o escaner de tiroides. Para este Gltimo debe administrarse al
nifio una dosis de tecnecio radioactivo, que al ser captado por el tejido tiroideo
permite observar el tamafio, la formay la localizacién de la glandula tiroides y
determinar si la glandula esta ausente, se localiza en posicion ectdpica o esta
presentey ensu posicion normal.

El riesgo de utilizar Tecnecio es practicamente nulo, ya que la dosis que se
administraes muy pequefia.

Ademas su radioactividad desaparece en pocas horas y el tecnecio es
eliminado del cuerpo rapidamente.

El gammagrama tiroideo sélo puede realizarse si el paciente alin no esta
recibiendo tratamiento.

El ultrasonido tiroideo permite determinar si la tiroides esta presente o
noy si su tamarfio es normal, grande o pequefio y por lo tanto en algunos casos
puede suplir al gammagrama, mientras que en otros puede complementarlo,
debiendo ser el médico especialista quien definasi realizauno o ambos estudios.

En los nifios que presentan dishormonogénesis, se pueden requerir
estudios més finos y detallados después de dos o tres afios de tratamiento,
para determinar cual es la deficiencia enzimatica, y ocasionalmente se debe
realizar una prueba de capacidad auditiva, ya que los problemas de audicién
son mas frecuentes en estas condiciones.
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Tratamiento

En todas las formas de hipotiroidismo congénito permanente, la tiroides
es incapaz de sintetizar y secretar una cantidad adecuada de hormonas
tiroideas para las necesidades del cuerpo y por lo tanto se deben administrar
hormonas tiroideas por via oral en una dosis diaria. La hormona tiroidea
presente en el medicamento es exactamente la misma que deberia producir la
tiroides.

La hormona tiroidea es bien absorbida por el tubo digestivo y entra con
facilidad al torrente sanguineo. Por lo tanto no se requiere su administracion
subcutanea o intramuscular mediante inyecciones, como sucede con otras
hormonas como la insulina, que debe ser inyectada para el tratamiento de la
diabetes mellitus.

La dosis de hormona tiroidea que se requiere depende del tamafio del
cuerpoy su grado de maduracién, por lo que a medida que el paciente crece es
necesario aumentar la cantidad administrada. Asi mismo, si el paciente es
alimentado con una formula elaborada con soya, se deben hacer ajustes a la
dosis diaria.

A partir de que se inicia el tratamiento, y de manera periddicay regular se
necesitan hacer determinaciones en sangre de las concentraciones de
hormonas tiroideas y de la TSH (a las 3 a 6 semanas de iniciada la
administracion, cada 2-3 meses durante los dos a tres primeros afios de viday
cada 4 a 6 meses a partir de entonces). La frecuencia de estos estudios
dependera de varios factores como laedad del nifio y de los ajustes de la dosis.

El objetivo del tratamiento es garantizar que las concentraciones de
hormonas tiroideas en sangre se encuentran siempre dentro de los limites
altos normales para la edad, por lo que en estas condiciones la hipdfisis no
deberia secretar cantidades altas de TSHy las concentraciones de ésta deberan
estar en limites bajos normales.

Si el tratamiento es inadecuado (por ejemplo la dosis es muy baja o las
tabletas no se administran diario, se mastica o se chupa las tabletas o se
administransinunayuno previo de 8a 12 horasy posterior de 30 a 45 minutos),
las concentraciones de hormonas tiroideas en sangre seran bajas y las de TSH
altas.
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Es importante que los padres, y posteriormente el o la paciente,
entiendan que el tratamiento es de por vida, y que su suspension por uno 0 mas
dias permitird la instalacion de un estado de hipotiroidismo con sus
consecuencias funcionales.

Cuando existe duda razonable de si el hipotiroidismo es permanente o
transitorio, se recomienda administrar el tratamiento con hormonas tiroideas
hasta que se pueda suspender sin riesgo de lesion en la capacidad mental
(alrededor de los 3 afios de edad neuroldgica, cuando el paciente controla
esfinteres uretral y anal de diay de noche, y es capaz de subir y bajar escaleras
alternando los pies).

Las tabletas deben mantenerse en un lugar fresco a menos de 20°C o
incluso refrigeradas cuando esto no es posible, con la tapa siempre
completamente cerrada, ya que la apertura repetida del frasco facilita su
condensacion, lo que potencialmente cambia el efecto de las tabletas.

Todo nifio con hipotiroidismo debe ser revisado en forma periddica por el
especialista, paraasegurar que el tratamiento es adecuado.

El médico debe estar seguro que la dosis administrada es la 6ptima, y que
no hay datos de infra o sobre tratamiento. Generalmente hay poco problemas
unavez que se iniciael tratamiento.
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Evolucidon de los ninos con
Hipotiroidismo Congeénito
Permanente

Antes de que se instituyera el tamizaje neonatal para hipotiroidismo
congénito el diagnostico se establecia en casi todos los casos de manera tardia,
y como resultado de ello era frecuente observar retardo mental. El diagndstico
oportunoy temprano en la época actual permite prevenir el dafio mental enla
mayoria de los pacientes con hipotiroidismo congénito permanente y por lo
tanto se espera que crezcan y se desarrollen tanto fisica como
intelectualmente en condiciones similares alas de nifios sin hipotiroidismo.

Al igual que sucede en la poblacién general, existen diferencias en las
habilidades intelectuales, mientras que la mayoria demuestra una inteligencia
promedio, algunos se sitan por arribay otros por debajo.

Por otro lado, una pequefia proporcion de nifios con hipotiroidismo
tienen otros problemas médicos como alteraciones auditivas que pueden
repercutir en su rendimiento escolary comportamiento social.

Con el tamizaje neonatal, los nifios con problemas tiroideos de hoy en dia

se espera que crezcan y se desarrollen igual que nifios sanos que tienen una
glandulatiroides de tamafio y funcion normales.

(15)



Preguntas y Respuestas

Se debe moler la tableta dentro de una cuchara, mezclar con leche o con
agua estéril, y luego poner la mezcla en la boca del nifio directamente o con
gotero.

Las formulas elaboradas con soyay que se administran como sustituto de
la leche, disminuyen la cantidad de tableta que se absorbe, por lo que se
requiere aumentar la dosis. En algunos pacientes la ingesta de cereales
integrales tiene un efecto similar.

Si s6lo se pierde una dosis, por lo general no es peligroso para ningun
paciente, pero si se olvida dar el medicamento una o dos veces por semana,
seguramente se lograr4 un desarrollo mental menor al esperado. Si un
paciente vomita en los siguientes 90 minutos a la ingesta de la tableta, debe
recibir mas tarde y cuando los vémitos se hayan controlado, otra dosis similar.

No es posible suspender el tratamiento para el hipotiroidismo congénito
permanente. El tratamiento debe ser administrado regularmente y de por vida,
aun después de haber alcanzado la tallafinal.

No. Los nifios con hipotiroidismo pueden recibir el programa normal de
inmunizaciones de cada Pais y tomar otros medicamentos sin problema
alguno.

Si la dosis es adecuada, y dado que las tabletas contienen la misma hormona
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tiroidea que en condiciones normales se fabrica en la tiroides, no hay NINGUN
efecto secundario. Sin embargo, si la dosis es mayor a la necesaria 0 a la
tolerada por el cuerpo, se pueden presentar los mismos efectos que cuando
existe exceso de produccién (pulso acelerado, pérdida de peso, cansancio e
hiperactividad).

¢Cual es el riesgo de que otro miembro de la familia tenga hipotiroidismo
congénito permanente?

El riesgo depende de la causa. La mayoria de los casos de hipotiroidismo
congénito por desarrollo anormal de la glandula (agenesia, hipoplasia o
ectopia) no se transmiten de manera hereditaria, por lo que la posibilidad de
que otro miembro de la familialo presente es igual al de la poblacion general (1
caso en cada 2,500 a 4,000 embarazos). El riesgo es mayor (25% en cada
embarazo) para aquellos con deficiencias enzimaticas que trastornan la
sintesis de hormonas tiroideas (dishormonogénesis permanente),

La dishomonogénesis transitoria debido a la ingesta de yodo, no tiene porqué
recurriramenos que lacausa no haya desaparecido.

Qué riesgo de presentar la misma enfermedad tienen los hijos de una persona
con hipotiroidismo congénito permanente?

Las posibilidades son exactamente iguales a la respuesta de la pregunta
anterior. En los casos de dishormonogénesis, si el sujeto afectado se casa con
otro afectado, el riesgo para cada embarazo es de 100%; si se casa con un
portador sera de 50% y si se casa con un sujeto sano, no hay riesgo alguno de
tener hijos afectados.

¢El nifio con hipotiroidismo congénito es mas propenso a adquirir otras
enfermedadesatravésde suvida?

No, enlamayoriade los casos.
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Asociaciones Latinoamericanas

Sociedad Latinoamericana de Endocrinologia Pediatrica
www.slep.com.br

Asociacion Argentina de Endocrinologia Pediatrica
www.adepargentina.org.ar

Sociedad Boliviana de Endocrinologia y Metabolismo
www.shemn.org

Sociedad Brasilefia de Endocrinologia Pediatrica
www.endocrino.org.br/endocrinologia-pediatrica

Sociedad Chilena de Endocrinologia y Metabolismo
www.soched.cl

Sociedad Colombiana de Endocrinologia Pediatrica
www.asoendopediatria.com

Sociedad Cubana de Endocrinologia
www.ecured.cu

Sociedad Dominicana de Endocrinologia y Nutricién
www.sodenn.org.do

Sociedad Ecuatoriana de Endocrinologia Pediatrica
www.bago.com.ec

Sociedad Mexicana de Endocrinologia Pediatrica
WWW.Smep.org.mx

Sociedad Peruana de Endocrinologia
www.endocrinoperu.org

Sociedad Uruguaya de Endocrinologia y Metabolismo
www.endosuem.org.uy

Sociedad Venezolana de Endocrinologia y Metabolismo
www.svemonline.org
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Glosario

Agenesia

Ausencia o falla para que un 6rgano o una parte del cuerpo se desarrolle
normalmente (similar aaplasia).

Aplasia

Falta de desarrollo de un 6rgano o tejido

Atirosis

Ausenciade laglandulatiroides (a veces se dice atireosis)
Bilirrubina

Producto del metabolismo en el higado de lahemoglobina.
Bocio

Crecimiento visible de la glandula tiroides que se aprecia a simple vista y/o por
palpacién en laparte anterior del cuello.

Congénito
Presente almomento del nacimiento.
Dishormonogénesis

Produccion anormal de una hormona (dis significa "anormal” y génesis
"producciénde").

Ectopico
Fuerade su posicion normal.
Endocrinélogo

Médico especialista en el diagnostico y tratamiento de trastornos hormonales,
incluyendo alteraciones de la tiroides.

Endocrintlogo Pediatrico

Médico que se especializa en los trastornos de las glandulas enddcrinas en los
nifos.
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Proteina especial, formada dentro de una célula, que ayuda a que se produzca
unareaccion quimica especifica.

Procedimiento que utiliza tecnecio radioactivo o yodo radioactivo para poder
visualizar la tiroides y determinar si se encuentra ausente, estd en una
localizacion ectdpica o se encuentraen su posicion normal.

Perteneciente a los genes, que son la unidad que conforma los cromosomas y
transmiten la herencia de una o mas caracteristicas estructurales y/o
funcionales del cuerpo.

Glandula enddcrina del tamafio de un guisante que se encuentra situada en la
base del cerebro. Es una glandula muy importante porque controla el
funcionamiento de otras glandulas enddcrinas como la tiroides, las glandulas
suprarrenales, los ovarios y los testiculos, y ademas produce hormona de
crecimiento

Glandula endécrina que produce las hormonas tiroideas. Tiene forma de alas
de mariposa y se localiza normalmente en la parte anterior y baja del cuello.
Constituida por dos l6bulos conectados por una zona delgada conocida como
istmo.

Cuando un érgano tiene un desarrollo incompleto y no alcanza su tamafio
normal.

Parte de la base del cerebro que controla la liberacion de hormonas de la
hipofisis.

Condicion enla que la cantidad de hormonas tiroideas en la sangre es muy baja
o0 ausente. Puede deberse a que la glandula tiroides se encuentra ausente, se
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form6 de manera incompleta o tiene una carencia de una de las enzimas
indispensables para capturar yodo o parasintetizar las hormonas tiroideas.

Hipotiroidismo que se debe a la falta de formacion y/o funcién normal del
hipotadlamoy/o de la hipofisis.

Cuando el hipotiroidismo se encuentra presenta desde el momento del
nacimiento.

Hipotiroidismo causado por un trastorno que afectaalaglandula tiroides

Sustancia quimica que se produce en una glandula enddcrinay es secretada al
torrente sanguineo. Hay un gran nimero de hormonas que tienen efectos muy
variados en el cuerpo. Son ejemplo de hormona las tiroideas, la hormona de
crecimiento, lainsulinay el cortisol.

Hormona producida en la hipdfisis o pituitaria y que estimula la sintesis de
hormonas tiroideas por la tiroides y la secrecion de estas hormonas al torrente
sanguineo. También se le conoce como Tirotropina.

Son las hormonas producidas dentro de la glandula tiroides. La principal es la
tiroxina (T4) y la tiroxina libre (FT4). La tiroxina se encuentra en forma de
tabletas que se administrar parael tratamiento del hipotiroidismo

Coloracion amarillenta o verde-amarillenta de la piel debido a la acumulacion
excesiva del pigmento bilirrubina, que se forma en el higado a partir de la
hemoglobina (contenida en el interior de los glébulos rojos) que se libera al
destruirse los glébulos rojos viejos.

Todos los procesos que ocurren en el cuerpo para aprovechar los nutrimentos
contenidos en los alimentos que se ingieren, 0 para obtener energia a partir de
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ellos. Eslaactividad quimica que se produce en las células paraliberar energiaa
partir de los nutrientes o la utilizacion de esta energia para crear otras
substancias como las proteinas.

Médico especializado en el diagnéstico y tratamiento de las enfermedades de
los nifios

Conjunto de glandulas en el cuerpo que sintetizan en su interior y secretan al
torrente sanguineo sustancias llamadas hormonas. Incluyen a la tiroides, la
hipdfisis, los ovariosy los testiculos.

(22)



Organizaciones de ayuda

Thyroid Australia Ltd

333 Waverley Road

Mount Waverley VIC 3149

Australia

Tel: (03) 9888 2588

Email: support@thyroid.org.au www.thyroid.org.au/

The Australian Thyroid Foundation Limited

PO Box 186

Westmead NSW 2145

Australia

Tel: (02) 9890 6962

Email: thyroid@icpmr.wsahs.nsw.gov.au www.thyroidfoundation.com.au/

Thyroid Federation International
797 Princess Street

Suite 304

Kingston, ON K7L 1G1

Canada

Tel: +1 613 544 8364

Email: tfi@on.aibn.com www.thyroidfed.og/
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Las hormonas y yo
Serie de libros

Hipotiroidismo Congénito - Una Guia para padres, es un libro de la serie de
libros dirigidos para la Educacion de los Padres, cuyo objetivo es proporcionar a
la gente una mejor comprension de las temas relacionados con trastornos
hormonas en nifios.

Sinecesita mayor informacién sobre otros titulos disponibles o tiene cualquier
comentario o sugerencia, por favor péngase en contacto con Serono Symposia
International al teléfono (+6102) 8977 4163.

Lashormonasy Yo, incluye los siguientes titulos

o  Retrasode crecimientointrauterino

. Pubertady sus problemas

. Pubertad retrasada

o  Craniofaringioma

. Deficiencia multiple de hormonas hipofisiarias
e  Sindromede Turner

. Hiperplasia Suprarrenal Congénita

e  Problemasde crecimientoennifios

. Diabetesinsipida

. Manejo de emergencia de situaciones de estrés donde se presentan
hipoglucemiay déficit de Cortisol

. Deficienciade hormonade crecimiento en adultos

. Sindrome de Klinefelter
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