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INTRODUCCION:

HIPOTIROIDISMO CONGENITO(HC)

*  Disminucidn de la
actividad de hormonas
tiroideas a nivel tisular

Etiologia segun localizacion del defecto:

* HC primario: gldndula tiroides
* HC central: hipotdlamo (terciario) o la hipéfisis (secundario)

de las hormonas tiroideas

Incidencia: 1:2000 - 1:4000

* HC periférico: defecto en el transporte, metabolismo o la accién

En Espaia: detectado por cribado neonatal
1:2285
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INTRODUCCION:

HC primario (95% del total):

a. Disgenesias tiroideas

b. Dishormonogénesis: » * 15-20% de HC primario
- Defectos en la captacién y transporte del yodo * peroxidasa tiroidea> tiroglobulina
- Defectos en la organificacion del yodo
- Defectos de la sintesis de tiroglobulina

- Defectos de la desyodacion
c. Resistencia a TSH

**

o .
Servicio de
Pediatria
DEPARTAMENTO DE SALUD
ALICANTE - HOSPITAL GENERAL




CASO CLINICO:

Dos hermanos con hipotiroidismo congénito detectado en pruebas de cribado de patologias metabdlicas

Confirmaciéon diagnéstica: siendo compatible con hipotiroidismo primario
(TSH alta y T4 LIBRE baja)

TSH 731 TSH 100
X
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CONCLUSIONES

* El hipotiroidismo primario es el mds frecuente en los HC

* Hasta 20% de los pacientes con hipotiroidismo primario tienen un defecto en algin paso
de la sintesis de las hormonas tiroideas (dishormonogénesis)

* Dentro de las dishormonogénesis, la segunda mds frecuente es la que afecta a la
sintesis de tiroglobulina

* Se han descrito hasta 50 mutaciones en el gen de la TG

* En nuestro caso se presenta una mutacién no antes descrita
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CASO CLINICO:

Antecedentes personales: embarazo controlado, sin historia de ingesta materna durante el embarazo de
productos yodados ni otros fdrmacos, ni patologia tiroidea

Antecedentes familiares: ambos padres sanos

En estudio etiolégico:

Tiroides in situ
Tiroglobulina indetectable: sospecha de dishormonogénesis

Estudio genético
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| TIROGLOBULINA

* Glicoproteina homodimérica de 660
kDa

* Sintesis en tiroides en respuesta a
estimulo por TSH

* Codificada por el gen de la TG, en el
brazo largo del cromosoma 8
(8924.2-8qg24.3)

* Es una proteina que sirve como
soporte estructural para sintesis y
almacenamiento de T3 y T4
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DEFECTOS EN SINTESIS DE TIROGLOBULINA

Presentacion clinica habitual:

- Hipotiroidismo congénito

- Glandula tiroides normal en pruebas de imagen (gammagrafia o
ecografia tiroidea)

- Tiroglobulina normal (alteracién cualitativa de la proteina) o disminuida
(alteracién cuantitativa de la proteina)

Se han descrito hasta 50 mutaciones para el gen de la tiroglobulina
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CASO CLINICO:

Resultado en los pacientes:

* En heterocigosis una mutacion que
origina un codén de parada en el gen
de la TG : mutacién descrita como
patogénica

* En heterocigosis de una delecién en el
gen de la TG: no descrita en bases de
datos pero por su naturaleza es
probablemente patogénica

Resultado en los padres:

Se hallan en cada uno de ellos
una de las mutaciones detectadas

en los hijos
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DEFECTOS EN SINTESIS DE TIROGLOBULINA

* Como en la mayoria de dishormonogénesis: herencia cldsica mendeliana autosémica recesiva

I—0
Teniendo ambos padres en heterocigosis

una mutacién patogénica, probabilidad ; [
de hijos enfermos: 25% en cada ]
gestacion
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