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Funcao tiroideia em doentes com trissomia 21 — casuistica de duas consultas

num hospital pediatrico central
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Resumo

Em criancas e adolescentes com sindrome de trissomia 21
observa-se uma prevaléncia aumentada de alteracdes da fun-
¢ao tiroideia. A mais frequentemente encontrada € o hipotiroi-
dismo subclinico, seguida do hipotiroidismo clinico e, mais
raramente, doenga de Graves. O diagndstico de hipotiroidismo
é, por vezes, tardio pois os sintomas sdo confundidos com as
manifestacdes caracteristicas da trissomia 21, sendo portanto
fundamental rastrear sistematicamente a funcdo tiroideia
nestas criancas. A velocidade de crescimento é um elemento
clinico que pode contribuir quer para a valoriza¢do do diag-
néstico quer da terapéutica apesar de esta ndo ser totalmente
consensual. Descreve-se a casuistica de um Hospital Central
Pediatrico em foram seguidas quarenta e cinco criangas e ado-
lescentes com trissomia 21, entre Janeiro de 2000 e Maio de
2008. Neste grupo de criangas, foram detectadas alteragdes da
funcdo tiroideia em dezanove; a alteracdo mais frequente foi
o hipotiroidismo subclinico (treze) seguida do hipotiroidismo
clinico (cinco); houve apenas um caso de hipertiroidismo. As
alteracdes da func¢do tiroideia aumentaram com a idade dos
doentes, foram mais frequentes no sexo feminino e tiveram
uma clinica inespecifica.
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Thyroid function in patients with trisomy 21 in
a central pediatric hospital

Abstract

Thyroid dysfunction is more prevalent in children and ado-
lescents with trisomy 21. The most frequent is subclinical
hypothyroidism, followed by clinical hypothyroidism and
Graves Disease. The diagnosis of hypothyroidism can be dif-
ficult for the symptoms associated with it can be attributed to

trisomy 21. Therefore, systematic evaluation of thyroid func-
tion should be undertaken as a screening procedure. Growth
velocity can be used as a clinical tool allowing both for diag-
nosis and therapy follow up, though treatment indications are
not consensual. We describe forty-five patients followed up in
a central paediatric hospital, between January 2000 and May
2008. Nineteen (42%) had thyroid dysfunction and in most
cases (13/19), sub-clinical hypothyroidism was found; clinical
hypothyroidism was found in five cases and hyperthyroidism
only in one. In our cohort, thyroid dysfunction increased with
the age of the patient, was more frequent in the female sex and
had non-specific symptoms.
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Introducio

A associagdo entre trissomia 21 (T21) e disfung¢do tiroideia é
conhecida. Vérios estudos mostraram um aumento da preva-
l1éncia de hipotiroidismo congénito e alteracdes adquiridas da
funcdo tiroideia nas criangas e adolescentes com esta patolo-
gia. Actualmente, pensa-se que existe uma doenca da tiride
especifica da T21 embora o mecanismo fisiopatolégico ainda
seja alvo de discussdo.'?

O hipotiroidismo congénito ¢ trinta vezes mais frequente do
que na populacdio geral e o hipotiroidismo subclinico (TSH
elevada, sem elevag@o das hormonais tiroideias) tem uma pre-
valéncia de 50% nas criancas com T21.3# O hipotiroidismo
adquirido de etiologia autoimune é frequente nas criangas
mais velhas e adultos pois a sua incidéncia aumenta com a
idade.!?® O hipertiroidismo, apesar de ser muito menos fre-
quente que o hipotiroidismo, tem também uma incidéncia
aumentada nas criangas com T21 (<3% vs 0,1-3/100.000/ano
na populacdo infantil geral) e manifesta-se sob a forma de
Doenga de Graves .35
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A maior prevaléncia de alteracdes da funcido tiroideia e o
facto de os sintomas de hipotiroidismo serem, com frequén-
cia, erradamente atribuidos a T21 justificam as recomenda-
¢des actuais para avaliagdo anual da fungdo tiroideia nos
individuos com T21 .27

O objectivo deste estudo foi avaliar a prevaléncia de altera-
¢oes da funcdo tiroideia nas criangas e adolescentes com T21
seguidas num hospital central pediétrico, analisar as caracte-
risticas da amostra e o seu seguimento, e rever os critérios de
tratamento do hipotiroidismo subclinico. Nao inclui casos de
hipotiroidismo congénito pois estes sao referenciados pelo pro-
grama nacional de rastreio para outras unidades de saude.

Métodos

Estudo retrospectivo das alteragdes da funcdo tiroideia em
doentes com trissomia 21. Consulta de processos clinicos de
criangas e adolescentes com trissomia 21 seguidos nas consul-
tas de Desenvolvimento e Endocrinologia entre Janeiro de 2000
e Maio de 2008. Registo de dados numa base e sua andlise.

Resultados

De Janeiro de 2000 a Maio de 2008 foram seguidos quarenta
e cinco criancas e adolescentes com T21 nas consultas de
Desenvolvimento e de Endocrinologia. A idade média dos
doentes foi de 7,9 anos (0.6 a 18.3anos) com predominio
do grupo etdrio 1 a 5 anos (Figura 1), do sexo masculino
(27/45) e da raca caucasdide (36/45). Em dezanove casos,
a avaliac@o laboratorial permitiu diagnosticar alteragdes da
funcdo tiroideia (Figura 2), sendo a mais frequentemente
encontrada o hipotiroidismo subclinico (13/19), seguida
do hipotiroidismo (5) e apenas um caso de hipertiroidismo
(doenca de Graves, DG). As alteracdes da fungdo tiroideia
foram mais frequentes no sexo feminino (10/18 vs 7/27)
e acima dos 6 anos; aumentaram com a idade (Quadro I)
e foram independentes da raca (15/36caucaséides vs 2/5
negréides). Exceptuando em dois doentes, um com bdcio
e outro com diminui¢do acentuada da velocidade de cres-
cimento (VC=0,6cm/ano)®, os sintomas e sinais clinicos
referidos (obstipagcdo, xerose cutdnea) foram inespecificos
e também ocorreram na amostra sem alteracdes da funcio
tiroideia. No que respeita a autoimunidade, havia registo
de anticorpos anti-tiroideus positivos em cinco doentes
(incluindo a doente com DG) e de doenca celiaca em 3 doen-
tes. Foi instituida terapéutica com propiltiuracilo a doente
com DG e com levotiroxina aos doentes com hipotiroidismo
e a trés dos doentes com hipotiroidismo subclinico (todos
com anticorpos antitiroideus positivos e TSH superior a
10 mU/L). Da evolucido, ha a salientar que a doente com DG
ndo efectuou terapéutica prescrita e actualmente encontra-se
eutiroideia (trés anos apds o diagndstico). Quanto aos doen-
tes com hipotiroidismo, obteve-se um bom controlo com a
terapéutica instituida. Dos treze doentes com hipotiroidismo
subclinico, em quatro a fun¢do tiroideia voltou espontane-
amente ao normal (hipotiroidismo subclinico transitério)
e, nos trés doentes medicados, obteve-se um bom controlo
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clinico-laboratorial. A velocidade de crescimento encon-
trava-se diminuida em dois doentes com hipotiroidismo
clinico (0,6 e 2,8cm/ano) antes do inicio da terap€utica, ndo
havendo registos nos restantes. Apds institui¢do de terapéu-
tica, assistiu-se a aceleracdo da velocidade de crescimento
(5,8cm/ano e 8,8cm/ano, respectivamente).
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Figura 1 — Distribuicdo por grupos etarios das criancas e adolescen-
tes com trissomia 21
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Figura 2 — Funcéo tiroideia na amostra estudada de portadores de
trissomia 21

Quadro | — Relacéo idade/alteragéo da fungéo tiroideia em portadores
de trissomia 21

|dade Hipotiroidismo subclinico Hipotiroidismo Hipertiroidismo
<1ano (n=2) 1 0 0
1-5 anos (n=15) 3 1 0
6-10 anos (n=12) 6 1 1
11-15 anos (n=14) 2 3 0
>15 anos (n=2) 1 0 0
Discussao

Este estudo mostrou uma grande prevaléncia (42%) de alte-
racdes da funcdo tiroideia na amostra estudada. Estas alte-
racdes foram mais frequentes no sexo feminino e, tal como
descrito por outros autores, aumentaram com a idade.'?¢ A
clinica foi, na maioria dos individuos, inespecifica e facil-
mente confundivel com manifestacdes da T21. A alteracdo
da funcdo tiroideia mais encontrada foi o hipotiroidismo
subclinico, também de acordo com a literatura.'? Quatro
destes doentes tiveram um hipotiroidismo subclinico tran-
sitério o que reforca a importincia do seguimento clinico
adequado, sem precipitagdes na institui¢do de terapéutica
que deverd obedecer a critérios especificos.” Foram tratados
todos os doentes com hipotiroidismo e trés dos doentes com
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hipotiroidismo subclinico, que apresentavam anticorpos
antitiroideus positivos, com melhoria clinica e laboratorial.
A velocidade de crescimento foi um bom indicador quer da
possivel existéncia de patologia tiroideia quer da eficdcia da
terapéutica, devendo ser utilizada de forma sistemdtica na
avaliag@o clinica destas criangas. A doente com DG nunca
chegou a efectuar terapéutica, facto que s6 se descobriu a
posteriori, tendo passado por um periodo de hipertiroidismo
aparentemente sem quaisquer complicacdes.

A prevaléncia de alteracdes da fungdo tiroideia na amostra foi
semelhante a detectada noutros estudos (30-50%). >!° Encon-
trou-se uma doente com DG que se enquadra também na pre-
valéncia esperada na trissomia 21 (<3%).

Nestes doentes, o grande desafio clinico é saber se e quando
tratar os casos de hipotiroidismo subclinico. Apesar da opcao
por instituir tratamento ndo ser consensual parece haver
uma melhoria clinica global (actividade, disposi¢cdo), uma
melhoria do défice cognitivo ¢ um aumento da velocidade
de crescimento com a terapéutica. As recomendacdes actuais
em relagdo ao seguimento destas criangas sugerem que no
hipotiroidismo subclinico com valores de TSH superiores a
10mU/L se inicie tratamento de substituicdo com I-tiroxina e
para valores de TSH entre 6 e 10mU/I1 se reavalie trimestral-
mente a fung@o tiroideia.’
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