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COMUNICACIONES ORALES

Seleccionadas para presentacion al Curso de
Actualizacion

01

Cribado neonatal: una prueba sensible a hipotiroi-
dismos congénitos (funcionales) pero con falsos
negativos (estructurales). Ectopia sublingual.

Ignacio Diez Lopez. )
Hospital Universitario de Alava.
Vitoria.

Motivo de consulta:

Peso: 15,6 kg (P: 75); talla: 93,7 cm. (P: 75) (+0,65
SDS)

Bultoma en nifia de 3 anos en linea media de cue-
llo a la altura de glandula tiroidea No palpita. No
se desplaza. No doloroso a la palpacion. No bocio
palpable, se palpa bultoma en zona submandibular
de aspecto duro, no moviliza.

Cribado neonatal se realizé una segunda toma de
talén por TSH de 10

2° filtro normal (TSH: 4)

Analitica:

SANGRE

T3 LIBRE 3,7 pg/mL [1,71 - 3,71]

T4 libre 1,53 ng/dL [0,7 — 1,70]

TSH 3,20 Ul/mL [1,3 - 6,8]

Antiperoxidasa 0,00 UI/mL [0 - 5,61]
Antitiroglobulina 19 Ul/mL Hasta 115

NO AF de patologia tiroidea. Embarazo y parto nor-
males. Desarrollo psicomotor hasta la fecha normal.
Ecografia cervical:

Entre los planos musculares cervicales, en linea
media anterior suprahioidea, se observa un ndédulo
sélido bien delimitado, hiperecogénico, homogé-
neo, de 1,7 x 0,9 x 2 cm, con abundante vasculari-
zacion en el estudio Doppler color, venosa.
Hallazgo que junto con la ausencia de glandula
tiroides en su localizacion habitual, podria corres-
ponder a un tiroides ectopico como primera posi-
bilidad. Seria menos probable otro tipo de lesiéon
COmMO un angioma.

Glandulas paroétidas y submaxilares normales.

No se observan adenopatias laterocervicales de ta-
mano patoldgico.

Probable tiroides ectépico.

Gammagrafia tiroidea

Se observa captacion del radiofarmaco en linea
media cervical, ligeramente lateralizado a la dere-
cha, de distribucion mas o menos homogénea, en
probable relacion con tejido tiroideo funcionante.
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No se observa actividad del radiofarmaco en lecho
tiroideo normal.

El cribado neonatal puede llegar a no detectar este
tipo de casos, donde la glandula es capaz en unas
primeras fases de solventar o compensar la disfun-
cioén, pero con el tiempo se producira un fallo y un
hipotiroidismo clinico. Requiere un seguimiento se-
riado.

02
Hiperplasia hipofisaria secundaria a hipotiroidis-
mo primario

Cristina Martinez Del Pozo.
Hospital Universitario 12 de Octubre.
Madrid.

Se presenta el caso de un nifio de 13 afios y 4 meses
que es remitido desde su pediatra por hallazgo en
analitica, realizada por obesidad, una cifra de TSH
639,8 pUl/ml, T4 libre 0,161 ng/dl, Anticuerpos anti-
peroxidasa 708,5 Ul/ml, Colesterol total 246,1 mg/
dl, Triglicéridos 415,9 mg/dl y Creatinina 1,09 mg/dl.

En la anamnesis dirigida refiere habito intestinal
estrefiido y leve intolerancia al frio. No refiere as-
tenia, dificultades para la concentracion, ni cefalea
ni alteraciones visuales ni otra sintomatologia. En la
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exploracion fisica destaca talla en percentil 3 (145
cm) y peso en percentil > 90 (70 kg), obesidad ge-
neralizada con aspecto de piel seca y empastada,
acantosis en cuello, axilas y pliegues de miembros
superiores y tronco, desarrollo puberal: no axilar-
quia, pubarquia 2, testes en bolsa (derecho 10 ml e
izquierdo 8 ml); no bocio. Neurolégico normal.

Con la sospecha de hipotiroidismo primario, se
realiza una analitica que confirma las alteraciones
analiticas (TSH de 538,8 pyUl/ml, T4 libre 1,35 ng/
dl, Anticuerpos antiperoxidasa > 600 Ul/ml, T3 li-
bre 0,73 pg/ml, Prolactina 24,7 ng/ml). Se evalta
el resto de los ejes sin que se encuentren altera-
ciones salvo IGF-1 73,91 ng/ml, IGF-BP3 2,79 ug/
ml. En ecografia tiroidea se objetiva una glandula
tiroidea disminuida de tamano con paréngquima he-
terogéneo, siendo los hallazgos sugestivos de tiroi-
ditis crénica y edad 6sea de 10 afios. La resonancia
magnética muestra un aumento de volumen de la
glandula hipofisaria que ocupa la silla turca y cister-
na supraselar, sin aparente desplazamiento de los
nervios dpticos ni quiasma optico.

Se inicia tratamiento con levotiroxina en dosis susti-
tutivas y en una segunda RM realizada 8 semanas
mas tarde revela una reduccion significativa del ta-
mafio de la glandula hipofisaria.

03
Hipotiroidismo congénito. Dishormonogénesis

Lorea Ruiz Pérez.
Hospital General Universitario de Alicante.
Alicante.

Introduccion.

El hipotiroidismo congénito primario es la causa
mas frecuente de las alteraciones endocrinas del
recién nacido. Puede estar causado por disgenesis
tiroideas o por dishormonogénesis.

Caso clinico.
Neonato de 15 dias de vida, remitida desde Criba-
do Neonatal por hipotiroidismo congénito.

Antecedentes familiares: Madre con hipotiroidismo
adquirido autoinmune (Anticuerpos antiTPO positi-
VOS) en tratamiento con hormona tiroidea.

Antecedentes personales sin interés.

En el cribado neonatal presenta TSH = 61,8 mU/L.
Ante el diagndstico de hipotiroidismo congénito se
realiza Gammagrafia tiroidea (glandula ortotépica
con ligera hipercaptacion) y se inicia tratamiento
con hormona tiroidea, con controles posteriores
dentro de la normalidad.

Durante los tres primeros afos de vida se ha ido
ajustando la dosis de hormona tiroidea segun resul-
tados analiticos. Se ha realizado seguimiento por
Cardiologia y Neuropediatria sin incidencias. A los
tres afnos de edad se reevalla a la paciente con
una Gammagrafia y Ecografia tiroidea (normal).
Ante estos hallazgos se sospecha el diagndstico
de dishormonogénesis. Se realiza estudio genético
(gen TPO, gen TG y gen TSHR), donde se detec-
ta una variante ¢.2618+5delG en heterocigosis del
gen TPO y una variante ¢.1000C>T; p.Arg534Cys
en heterocigosis, ambas de significado incierto.

Actualmente la paciente tiene 9 afios y 2 meses
y continda en tratamiento con hormona tiroidea (3
mcg/Kg/dia).

Conclusiones:

Las dishormonogénesis son un grupo heterogéneo
de errores congénitos. Su expresion clinica es va-
riable y constituyen el 10-20% de la etiologia global
del hipotiroidismo. En nuestro caso las alteraciones
genéticas encontradas no han sido descritas pre-
viamente en bases de datos por lo que no se cono-
ce su implicacion clinica y si son las causantes de
la enfermedad.

04
Hipotiroidismo congénito ¢se debe bajar el nivel
de corte del programa de cribado neonatal?

Carolina Jiménez Alcantara.
Hospital Materno Infantil Carlos Haya.
Maélaga.

Objetivo

La incidencia de hipotiroidismo congénito primario
(HC) en nuestro medio es de 1:2500-3000 recién
nacidos. El diagnostico del HC se realiza mediante
determinacion de TSH en papel de filtro dentro del
Programa de cribado Neonatal (PCN). El punto de
corte esta establecido en 10 pUl/ml. Algunos auto-
res recomiendan bajar este nivel para aumentar la
sensibilidad.

Material y métodos
Exponemos 2 casos clinicos de recién nacidos
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diagnosticados de HC mediante el PCN con niveles
de TSH alrededor del nivel de corte.

Dos varones de 19 y 35 dias de vida proceden-
tes del PCN por cifras en papel de filtro iniciales
de TSH 10,4 y 8,4 pyUl/ml y repetidas a los 12-15
dias con niveles de TSH de 53 y 55 pUl/ml respec-
tivamente. Antecedentes maternos-obstétricos sin
interés, excepto uterohidronefrosis grado IV e hi-
potiroidismo materno de etiologia no filiada. Explo-
racion fisica: ictericia neonatal en ambos casos, el
segundo preciso ingreso para fototerapia. Ningun
signo relacionado con HC. En las pruebas comple-
mentarias: analitica sanguinea con TSH >100 pUI/
ml (0,2-5) en ambos casos 'y T4l de 10,8 y 10 pmol/L
(11-22). Gammagrafia tiroidea con Tc99 que mostré
captacion en region sublingual en el primer caso, y
disminucion de la captacion en el lecho tiroideo en
el segundo. En ambos casos se inicio tratamiento
sustitutivo con levotiroxina a dosis de 12mcg/kg/
dia. Ambos presentan un desarrollo psicomotor
normal en la actualidad.

Conclusiones

ElI PCN tiene una sensibilidad (S) y valor predictivo
negativo alto, posiblemente sobreestimada. La con-
firmacion diagnostica solo se realiza en los pacien-
tes con resultados positivos. Se deberia replantear
la S, que dependera de las tasas de FP que se pue-
dan tolerar ante una disminucion del nivel de corte
por debajo de 10 pU/ml. No obstante, ante una PCN
negativa con sintomas sugestivos de HC se debe
realizar un estudio tiroideo hormonal.

05
Hipotiroidismo subclinico en la infancia: ¢cuanto
hay que hacer?

Anunciacion Beisti Ortego.
Fundacion Hospital Calahorra.
Calahorra. La Rioja.

Introduccion

El hipotiroidismo subclinico supone una entidad
muy frecuente tanto en las consultas de pediatria
de atencion primaria como en las de endocrino-
logia pediatrica. Qué pruebas complementarias
realizar ante el hallazgo de TSH elevada, cuando
tratar y cuanto tiempo es necesario su seguimien-
to son cuestiones abiertas que se plantean a diario
en nuestras consultas y que plantean interrogantes
sobre su manejo.

Caso clinico

Presentamos el caso de un nifio de 4 afios que en
analitica realizada por astenia de 1 mes de evolu-
cién se detecta elevacion de TSH 8,13 (0,27-5 uU/
ml) con T4 libre (T4l) normal 1,25 (0,8-2 ng/dl), pre-
senta apetito conservado, deposiciones normales,

Anticuerpos
tiroperoxidasa
(0-34 UI/ml)

. Anticuerpos
Edad TSH T4 Libre tiroglobulina
.27-! | .8-2 |
(0.27-5 pU/ml) | (0.8-2 ng/dl) (0-115 UI/mi)

4 afios 2 meses | 8.13 1.30

4 afios 9 meses 7.10 1.45 20 10

7 afios 9 meses 8.63 1.25 11

9 afios 4 meses | 5.31 1.41 44 10

9 afios 10 meses | 7.31 1.30 12 0.8

10 afios 6 meses | 7.05 1.25 14

Tabla. Resumen controles analiticos.

no apreciandose bocio a la exploracién. Seis me-
ses después, se repite analitica, persistiendo TSH
elevada (tabla 1) con anticuerpos (acs) tiroideos
normales. 2 afios mas tarde es diagnosticado de
déficit de atencion y comienza tratamiento con Me-
tilfenidato, en analitica de control se continla apre-
ciando elevacion de TSH por lo que se amplia nue-
vamente estudio, persisten anticuerpos negativos y
se realiza ecografia tiroidea que es normal. Hasta
la actualidad se han realizado controles analiticos
cada 6-12 meses persistiendo TSH elevada con T4l
normal, acs y ecografia tiroidea normales.

Discusion

Este caso, al igual que de forma frecuente otros
pacientes en la consulta plantean la cuestion de
cuando comenzar el tratamiento y si es realmente
necesario dado no altera la T4l, no se acompafa de
sintomas, pero sin embargo, aunque la elevacion
de TSH no es marcada, si se mantiene, lo que indi-
carfa una funcion tiroidea inadecuada. Se precisa
pues creemos, de una adecuada protocolizacion
del hipotiroidismo subclinico en la infancia para evi-
tar la excesiva realizacion de pruebas complemen-
tarias y aunar el planteamiento terapéutico

06
Hipertiroidismo neonatal secundario a enferme-
dad de Graves materna

José Luis Gémez Llorente.
Hospital Torrecardenas.
Almeria.

Antecedentes familiares

Madre hipertiroidismo por enfermedad de Graves
con tratamiento definitivo con yodo radiactivo en
afio 2009, desde entonces hipotiroidismo en trata-
miento con tiroxina.

Antecedentes personales
RNPT de 32+1 semanas de EG y Peso 1.990 g. En
la semana 20 de EG se detecta taquicardia fetal.

Evolucion

Ingreso por prematuridad y taquicardia fetal. Peso
1990 g P83, Longitud 46 cm P > P99, Perimetro cra-
neal 32 cm P91. Exploracién facies peculiar exoftal-
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mos, hiperexcitabilidad, fontanela anterior a punta
de dedo. FC 162 Ipm. No bocio. Aumenta estado de
hiperexcitabilidad y taquicardia de 200 Ipm.

Analitica: TSH 0,01 pUl/ml, T4 libre 7,77 ng/dl T3
libre 10,77 pg/ml, anticuerpos TSI 14,16 mUIl/ml (N
hasta 1,75 mUl/ml). Anticuerpos TPO y TG negati-
VOS.

Ictericia con hiperbilirrubinemia (BT 13,43 mg/dl y
BD 1,51 mg/dl), posteriormente elevacion de BD
5,4 mg/dly GGT 357 U/l GOT 82 U/l y GPT 81 UJ/I.
Ecografia abdominal normal. Requirié fototerapia
con descenso progresivo de cifras de bilirrubina y
de enzimas hepaticas con normalizaciéon completa
al mes de vida.

Inici¢ tratamiento con Metimazol (dosis 0,5 mg/kg/
dia) y propanolol (dosis 1 mg/kg/dia) con mejoria
clinica y analitica, Al mes y medio de vida se sus-
pende medicacion al presentar T4 libre dentro de
la normalidad (1,64 ng/dl), TSH suprimida (0,01 pU/
ml). Presenta recaida con elevacion de T4 libre (5,7
ng/dl (N 0,80-1,70) reiniciandose tratamiento. A los
2 meses y medio de vida se suspende tratamiento
por presentar T4 libre por debajo de rango de nor-
malidad y se inicia tratamiento con L-tiroxina que
actualmente mantiene presentando valores de T4
libre dentro de la normalidad y TSH persiste supri-
mida.

Conclusiones

La enfermedad de Graves neonatal es infrecuente.
Se recomienda determinacion de TS| en semana
20- 24 de gestacion. Al igual que en nuestro caso
esta descrito la presencia de colestasis secundario
al hipertiroidismo.

07
Bocio neonatal en hija de madre con enfermedad
de Graves-Basedow

Maria Sanz Fernandez.
Hospital General Universitario Gregorio Maranon.
Madrid.

Introduccion:

Los hijos de madres con enfermedad de Graves
pueden sufrir hiper o hipotiroidismo segun el ba-
lance entre anticuerpos estimuladores e inhibidores
frente al receptor de la tirotropina u hormona esti-
mulante del tiroides (TSH) y los farmacos antitiroi-
deos que reciben a través de la placenta.

Caso clinico:

Neonata remitida a los 5 dias de vida por haber
presentado cifras de TSH elevadas en Programa de
Deteccion Precoz de la CAM (TSH: 210 yU/mly T4
total: 2,8 ug/dl).

Fig: A: Bocio congénito, B: gammagrafia tiroidea
con Tc-99.

Antecedentes personales: madre con EGB diag-
nosticada a los 22 anos. Tratada durante la gesta-
cion con propiltiouracilo (PTU), inicialmente a dosis
de 50 mg/dia con aumento progresivo hasta 200
mg/dia.

Exploracion fisica: peso: 3150 g (0,72 DE) y lon-
gitud 52 cm (1,32 DE). Destacaba bocio grado |,
siendo el resto de la exploracion normal. Analitica
sanguinea: TSH >100 pU/ml (VN: 0,5-4,5) y T4 li-
bre: 0,3 ng/dl (VN: 0,8-2). Gammagrafia con Tc-99:
bocio difuso. Con el diagnéstico de hipotiroidismo
congénito (HC), se inici6 tratamiento hormonal sus-
titutivo con L-tiroxina (12 ug/kg/dia). A los 3 meses
el bocio habia disminuido a grado la.

A los 3 afios se hizo reevaluacion del HC. La ana-
litica realizada al mes de la suspension del trata-
miento fue compatible con enfermedad tiroidea
autoinmune: TSH 9,5 pU/ml, T4l: 1,2 ng/dl, Ac Anti-
tiroglobulina: 298,62 Ul/ml (VN < 150) y Ac Anti-
TPO: 902,62 Ul/ml (VN < 75) por lo que se reinicio
tratamiento con L-tiroxina.

Conclusion:

El bocio congénito de la paciente fue provocado
por las dosis elevadas de PTU que recibi6 la madre
durante la gestacion.

El objetivo del tratamiento durante la gestacion ha
de ser mantener los niveles maternos de T4 libre en
el rango normal-alto, sin necesidad de normalizar la
TSH, con la dosis mas baja posible de medicamen-
to antitiroideo.

08
Sindrome Allan-Herndon-Dudley

Natividad Pons Fernandez.
Hospital Lluis Alcanyis.
Xativa.Valencia

Objetivo
La asociacion de retraso mental en un varén con
un perfil tiroideo peculiar (T4 libre baja, T3 libre
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elevada y TSH elevada) es tipica del sindrome de
Allan-Harndon-Dudley, trastorno genético ligado a
X, originado por una mutacion del transportador in-
tracelular de hormonas tiroideas (MCT-8). Presenta-
mos el primer caso diagnosticado en Espana y su
evolucion sin tratamiento especifico.

Caso clinico

Nifio de 8 afios remitido a los 3 afos y 9 meses, por
sospecha de hipotiroidismo. Antecedentes familia-
res: Madre 38 anos, G2A1V1. Tio materno fallecido
a los 12 aflos por encefalopatia no filiada. Antece-
dentes personales: Embarazo no controlado, parto
domiciliario a 37semanas. PN 2870 g Apgar 9/10.
Test metabolopatias negativo. Estudiado desde los
6 meses por retraso psicomotor generalizado: EEG
normal, RMN leucomalacia periventricular y estudio
metabdlico negativo.

Exploracion: Peso 13 kg (p3-10). Longitud 101 cm
(p50). Tetraplejia espastica. No bocio.

Analitica: TABLA 1. Ecografia tiroidea normal.

Con sospecha diagnéstica hipotiroidismo central
inicia tratamiento con Levotiroxina. Evolucion: Ante
la ausencia de respuesta clinica y persistencia del
patron hormonal peculiar (TSH elevada, T4l baja,
T3l elevada) pese dosis crecientes de levotiroxina,
se retird el tratamiento. Test TRH normal. Estudio
genético del transportador MCT8: deleciéon en he-
micigosis de tres pares de bases en exén 2. Madre,
tia y abuela materna portadoras de la delecion.
Pese al hipertiroidismo somatico tipico de esta en-
fermedad nuestro paciente no presenta adelanto
de edad 6sea ni hipermetabolismo. Mantiene peso
en p25 y talla en p50.

Actualmente, pendiente tratamiento con 3,5,3 -triio-
dothyroacetic acid.

Conclusiones

1. Ante todo varén afecto de retraso psicomotor
grave de causa desconocida debemos realizar es-
tudio tiroideo completo, incluyendo T3l.

2. La combinacion T3l elevada y T4l baja es un pa-
tron hormonal casi patognomonico de esta enfer-
medad.

3. En la actualidad existen tratamientos experimen-
tales que iniciados precozmente podrian mejorar el
pronostico de estos nifios.

09
Bocio intradtero

Ana Coral Barreda Bonis.
Hospital Infantil La Paz.
Madrid.

La incidencia de bocio fetal es infrecuente, esti-
mandose en 1/30000-50000 recién nacidos. Entre
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1-6-10 |06 2.86 123 [
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Tabla 1.

sus etiologias destacan bajos aportes de yodo, dis-
hormonogénesis y farmacos. Las consecuencias
para el recién nacido pueden ser graves, debido a
la compresion cervical y el efecto del hipotiroidismo
sobre el neurodesarrollo.

Caso

Neonato consultado por bocio congénito. Antece-
dentes: 2° gemelo, gestacion bicorial-biamnidtica.
Madre tratada con 25 ug de tiroxina desde la sema-
na 28. En ese momento se detecta polihidramnios.
En la semana 34 visualizacion de tumoracion cer-
vical tipificada en RMN como bocio, con compre-
sion traqueal permeable. Cesarea programada tras
maduracion mediante procedimiento EXIT (Ex-utero
Intrapartum Treatment). Al nacimiento peso: 2340
g (1,18 DE), longitud: 46 cm (-1,16 DE), perimetro
cefélico: 34 cm (0,49 DE). Ingreso en Neonatologia
con ventilacion mecanica durante 48 horas. Prue-
bas complementarias:

- Perfil tiroideo: al nacimiento: TSH 363 pUl/ml (VN:
0,7-5,7), T4 libre 0,42 ng/dl (VN: 0,93-1,70); 3 dias
de vida: TSH 325 pUl/ml, T4 libre 0,15 ng/dl, T3t
0,81 ng/ml (VN: 0,8-2), anticuerpos antitiroideos:
negativos, Tiroglobulina 8689 ng/ml (VN: 1,4-78).
Yoduria 14 ug/l (VN: 100-200).

- Ecografia tiroidea: masa de 19 x 16 y 20 x 18 mm
(bocio) muy vascularizada

- Gammagrafia: bocio difuso

Iniciado tratamiento a dosis de 13 pg/kg/dia, ajustes
sucesivos de dosis hasta actualmente 5ug/kg/dia al
ano de vida. Presenta retraso motor e hipotonia.

Se realiza estudio de dishormonogénesis tiroi-
dea hallandose dos mutaciones en heterocigosis
compuesta en el gen tioperoxidasa: c. 1471G>A
(p.R491C), exdn 9, y ¢.2578G>A (p.G860OR), exdn
15; la primera heredada via materna y la ultima via
paterna. La mutacién R491C no ha sido descrita
previamente, aunque las predicciones orientan a
alta patogenicidad. Esta mutacion también la pre-
senta su gemela que presentd hipertirotropinemia
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transitoria al mes de vida (TSH 10,02 pUl/ml) con
yoduria baja (73 ug/l).

Comentarios

La mutacion en tioperoxidasa justifica la presencia
de bocio neonatal en nuestro paciente. La deteccion
y tratamiento precoz del bocio intradtero prevendria
el riesgo obstétrico por obstruccion traqueal y las
secuelas neurolégicas del hipotiroidismo fetal, del
que es reflejo el bocio intrautero.
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