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HIPOTIROIDISMO CONGENITO SECUNDARIO A HIPOPLASIA TIROIDEA
DETECTADO EN EDAD ADULTA
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Resumen La ubicacién anatémica de la glandula tiroidea y su biosintesis hormonal estan reguladas por la
expresion de ciertos genes, cuya alteracion puede conducir a las denominadas disgenesias tiroi-
deas: agenesia, ectopia e hipoplasia, asi como a las variantes dishormonogenéticas. Se presenta el caso de una
paciente con retraso mental y diagnostico de hipotiroidismo realizado en la edad adulta. Las determinaciones
bioquimicas confirmaron el diagndstico de hipotiroidismo no autoinmune. Este caso representa la evolucion
prolongada de una hipofuncién tiroidea, que cursé en forma solapada y no diagnosticada durante 53 afos de
vida, con secuelas relevantes de esta deficiencia al momento del diagnodstico. La terapia exdgena logré me-
jorias evidentes en la signo sintomatologia, pero no revirtio el presunto dafio neuroldgico atribuible a la falta
de hormona tiroidea necesaria durante el desarrollo fetal. En la necropsia realizada se encontré escaso tejido
tiroideo cervical correspondiente a hipoplasia tiroidea eutépica. El hallazgo de un remanente tiroideo menor a 1
cm permite explicar la supervivencia de la paciente hasta una edad avanzada.
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Abstract Congenital hypothyroidism secondary to thyroid hypoplasia detected in adulthood. The
anatomical location of the thyroid gland and its hormone byosinthesis are regulated by the expression
of certain genes, whose disruption leads to the so-called thyroid dysgenesis: agenesis, ectopia and hypoplasia,
and to dyshormonogenesis. We present the case of a patient with mental retardation and hypothyroidism whose
diagnosis was made in adulthood. Biochemical determinations confirmed the diagnosis without evidence of thy-
roid autoimmunity. This patient represents the extended evolution of a thyroid hypofunction, which lasted in an
unsuspected way for 53 years, with important consequences of this deficiency at diagnosis. Exogenous therapy
achieved great improvement in clinical symptoms, but did not reverse the neurological damage attributable to the
lack of thyroid hormone necessary for fetal development. The necropsy revealed little thyroid tissue in the neck
corresponding to eutopic thyroid hypoplasia. The discovery of a remaining thyroid of less than 1 cm justified the

MEDICINA (Buenos Aires) 2013; 73: 145-147

patient survival up to old age.
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El esbozo de la glandula tiroidea es uno de los primeros
en aparecer en el desarrollo embrionario, y poco tiempo
después de su aparicién comenzara a producir hormona
tiroidea, necesaria para el desarrollo fetal. La evolucion
intradtero de dicho esbozo glandular determinara la forma,
tamafo y posicion de la glandula tiroidea. Estos eventos,
en conjunto con la biosintesis hormonal, son regulados por
la expresiodn de ciertos genes, cuya alteracion conducira a
las denominadas disgenesias tiroideas: agenesia, ectopia
e hipoplasia, asi como a las dishormonogénesis. Estas
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alteraciones causan aproximadamente el 85% de los
hipotiroidismos congénitos, la enfermedad mas frecuente
del sistema endocrino que afecta a mas de 1/3000 de re-
cién nacidos vivos en el mundo. Las hormonas tiroideas
ejercen un rol esencial en la maduracién neuroldgica, y
su déficit constituye la causa mas frecuente de retardo
mental pasible de tratamiento. Existe una relacion inversa
entre la edad al diagndstico del hipotiroidismo y el coefi-
ciente intelectual; es asi que cuanto mas tarde se detecte
y trate la enfermedad, menor sera dicho coeficiente. La
pesquisa neonatal ha sido de importancia fundamental
en el desarrollo evolutivo de niflos con hipotiroidismo
congeénito, ya que su deteccion y tratamiento temprano
previene la discapacidad intelectual y el retraso mental
consecuente’. Por esto es infrecuente actualmente en-
contrar pacientes con hipotiroidismo congénito en la edad
adulta sin tratamiento adecuado precoz. Se presenta el
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caso de una paciente con retraso mental y diagndstico de
hipotiroidismo realizado en edad adulta, cuya necropsia
reveld la presencia de una glandula tiroides hipoplasica.

Caso clinico

Mujer de 65 afios de edad, nacida en Curuzu Cuatid, pro-
vincia de Corrientes, con antecedentes referidos de histe-
rectomia por metrorragia y cirugia abdominal por vélvulo de
sigmoides, sin antecedentes familiares conocidos. Su primera
consulta en nuestra institucion fue a los 53 afos para control
de salud, momento en el que se diagnostic hipotiroidismo.
Los sintomas y signos consistian en constipacién, intoleran-
cia al frio, voz ronca, obesidad (indice de masa corporal 30
kg/m?), macroglosia, infiltracién de cuero cabelludo, anemia
normocitica, hipercolesterolemia y elevacion de creatina
fosfoquinasa.

Presentaba retraso mental moderado caracterizado por
disminucién en su capacidad adaptativa, necesidad de asis-
tencia parcial para el cuidado personal y comunicacion verbal
con vocabulario pobre.

Las determinaciones séricas de la funcion tiroidea con-
firmaron el diagndstico clinico: tirotrofina (TSH) 60 pUl/ml
(valor de referencia 0.4-4), tiroxina libre (T4 libre) inde-
tectable, (valor de referencia 0.9-1.8 ng/dl), triyodotironina
(T3) 42 ng/dl (valor de referencia 60-200) y autoanticuerpos
tiroideos normales. Se inicié tratamiento de reemplazo con
levotiroxina, obteniendo mejoria de la sintomatologia descrip-
ta, exceptuando la esfera neuropsiquiatrica, y normalizacion
paulatina de las determinaciones hormonales. Ingresé por
ultima vez al Instituto Lanari por shock séptico y fallo mul-
tiorganico secundario a colangitis, falleciendo a las 48 horas
del ingreso. La necropsia reveld la presencia de colecistitis
cronica reagudizada litidsica, colangitis y abscesos hepati-
cos multiples con signos de shock (necrosis tubular aguda,
hemofagocitosis, necrosis focal de médula 6sea) y edema
agudo de pulmén como causa de muerte. En el cuello se
encontré escaso tejido tiroideo correspondiente a hipoplasia
tiroidea eutépica (Fig. 1y 2).

Discusion

El hipotiroidismo congénito es un trastorno mayormente
esporadico. Solo una minoria (por debajo del 5%) es cau-
sada por defectos genéticos heredables?. Los primeros
pasos en la investigacion del hipotiroidismo congénito
deben orientarse a establecer el grado de insuficiencia
hormonal, la posibilidad de dishormonogénesis, determi-
nar morfologia y ubicacion de la glandula tiroidea.

La hipoplasia tiroidea, definida como la presencia de
remanente de tejido tiroideo en posicion normal, consti-
tuye solo el 5% de los casos de hipotiroidismo congénito
y puede deberse a defectos en varios de los genes que
controlan el funcionamiento tiroideo?.

El programa nacional de pesquisa neonatal de hipo-
tiroidismo congénito se instrumentd en nuestro pais en
1985. Desde su comienzo, la incidencia de manifesta-
ciones neuroldgicas graves secundarias a hipotiroidismo
congénito es extremadamente escasa, y el hallazgo de
pacientes no detectados, sin el adecuado tratamiento
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Fig. 1.— Nodulo circunscripto de pocos milimetros, rodeado

de una capsula fibroadiposa delgada que deja apreciar la
coloracion caracteristica y el brillo coloide del tejido tiroideo.

Fig. 2.— A la izquierda, dos foliculos dilatados, repletos de co-
loide. A la derecha se observa el revestimiento epitelial de
los foliculos, hiperplasico, con células foliculares grandes
y seudoestratificacion.

temprano, es mas infrecuente aun. Nuestra paciente,
nacida en 1946, sin acceso a este programa, no tuvo
la posibilidad de evaluacién temprana de su afeccién
congénita. Es importante aclarar que se ha observado
persistencia de deficiencias cognitivas en pacientes naci-
dos con hipotiroidismo congénito y sometidos al programa
de pesquisa neonatal. Esto se debe a que el desarrollo
neurolégico toma lugar desde estadios tempranos de la
gestacion hasta varios afios después del nacimiento, y
por tanto, las concentraciones adecuadas de hormona
tiroidea en los periodos pre y post natal temprano son
esenciales en su desarrollo. Las secuelas cognitivas

La Figuras se pueden observar en color en www.medicinabuenosaires.com
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son mas pronunciadas en pacientes con hipotiroidismo
congénito grave, debido a la insuficiente concentracion
de hormona tiroidea materna, necesaria en el desarrollo
fetal en las primeras semanas de gestacion. Todo esto se
correlaciona con la peor evolucién de los pacientes con
hipotiroidismo congénito secundario a aplasia tiroidea en
relacion a la hipoplasia tiroidea* 5.

Consideramos que en la paciente que presentamos la
produccion de triyodotironina, simultdneamente a la muy
escasa tiroxina sérica, probablemente fue lo que permitié
su supervivencia hasta la edad de 53 afios, momento en
que se establece el diagndstico.

En conclusion, el caso descripto representa la evolu-
cion prolongada de una hipofuncién tiroidea secundaria
a hipoplasia que cursé en forma solapada y no diagnos-
ticada durante 53 afos de vida, con secuelas relevantes
de esta deficiencia al momento del diagndstico. La terapia
exogena logré mejorias evidentes en la signo sintomato-
logia, pero no revirtié el presunto dafno neuroldgico que
podria atribuirse a la falta de hormona tiroidea necesaria
durante el desarrollo fetal. El hallazgo de un remanente
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tiroideo funcionante permite explicar la supervivencia de
la paciente hasta una etapa avanzada de su vida.
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In English science reporting there is indeed a rather strict constraint in deciding on
the value of your own findings and that also in cases when you are convinced of the
uniqueness of your results. This applies also to claims of Nobel prize value. Watson and
Crick started the report on their revolutionary discovery of the DNA structure modestly
with the words ‘We wish to suggest ...". Modesty is expected from the author and it is up to
the scientific community to decide on the validity and generality ranking of a contribution.

En los informes cientificos en idioma inglés hay estrictas restricciones en la decision
sobre el valor de las propias conclusiones, aun en los casos en que los autores estén
convencidos de la singularidad de sus resultados. Esto se aplica también a cuestiones
de valor para premio Nobel. Watson y Crick comenzaron el informe de su descubrimiento
revolucionario sobre la estructura del ADN modestamente con las palabras "Deseamos
sugerir ...". Tal modestia es la esperable de un autor y le corresponde a la comunidad
cientifica decidir sobre la validez de una contribucién y su ubicacién en el ranking.

Magda Kourilova-Urbanczik. Some linguistic and pragmatic considerations affecting
science reporting in English by non-native speakers of the language.
Interdiscip Toxicol 2012; 5: 105-115

En: www.versita.com/science/medicine/it/



