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Resumo

A incidéncia do hipotiroidismo primdrio congénito diagnosticado por rastreio €, entre nos, de 1 para 3.083 nados-vivos. Este trabalho constitui uma
revisdo dos dados e da experiéncia acumulada ao longo dos primeiros dez anos de rastreio. E revista a incidéncia anual de casos rastreados e a sua origem
geogrdfica. Para cada crianca analisamos os seus antecedentes pessoais, valores laboratoriais de rastreio bem como as manifestagdes clinicas e valores
laboratoriais detectados na 1.* consulta. E estudada a evolugdo clinica e laboratorial através da analise da evolugdo do percentil estatural, maturacdo Gssea,
desenvolvimento psico-motor e da dose de L-tiroxina necessdria para manter niveis séricos adequados de T4 ¢ TSH. Sdo por fim analisados e comparados
os resultados obtidos com os diferentes métodos de imagem (ecografia e cintigrafia). A divisdo das criancas por grupos de diagnéstico etioldgico permitiu
a andlise das possiveis correlagdes entre as diferentes etiologias e os valores laboratoriais (TSH, T4 e Tg), avaliacdo do desenvolvimento psicomotor e
doses necessdrias para manter as criancas eutiroideias.

Palavras-chave: Hipotiroidismo, rastreio, L-tiroxina.
Summary

The Portuguese annual incidence of congenital primary hypothyroidism detected by neonatal screening has been found to be 1 in 3.083 infants. This
article is a review of our data and experience after the first ten years of screening. For each child we review the past history, results of the neonatal
screening and the clinical picture and serum thyroid function at the first medical visit. We analyse the longitudinal evolution of the growth percentile,
bone age, psychomotor development, symptoms or signs of thyroid dysfuntion, biochemical thyroid function tests and the L-thyroxine dose need to
maintain normal serum levels of T4 and TSH. We compare the results of two image diagnostic tests (cervical ultrasound and thyroid scanning). Finally
we analyse the possible correlations between the etiology of congenital hypothyroidism and the serum levels of T4, TSH and Thyroglobulin, psychomotor
development and L-thyroxine dose need to maintain the children euthyroid.

Key-words: Hypothyroidism, screening, L-thyroxine.

Introducao

O Hipotiroidismo € definido por um abaixamento dos ni-
veis circulantes de hormonas tiroideias (T3 e T4). A esta defi-
ni¢do devemos juntar as situacdes de hipotiroidismo compen-
sado nas quais estes niveis hormonais sdo normais a custa de
um excesso de tirotropina (TSH) circulante e os casos (muito
raros) de hipotiroidismo periférico por resisténcia as hormonas
tiroideias V.

Apesar do tratamento fazer desaparecer as manifestagoes
fisicas do hipotiroidismo congénito, se ndo for instituido nas
primeiras semanas de vida ocorrem sequelas neuroldgicas e
intelectuais persistentes ». No entanto, poucas criancas tém
sintomas na altura do nascimento e as manifestagdes precoces
sdo, embora multiplas, subtis e inespecificas pelo que o diag-
néstico precoce ¢ fundamental mas dificil apenas com base na

clinica.

Entregue para publicagdo em 95/10/13.
Aceite para publicagdo em 95/10/18.

O principal objectivo dos programas de rastreio € assim o
diagnéstico e tratamento precoce da doenga. Os programas
nacionais de rastreio tiveram inicio no Quebéc em 1973 e na
Europa poucos anos depois . Em Portugal, como em outros
paises europeus ¢ utilizado o doseamento de TSH em papel de
filtro a partir de sangue capilar colhido nos primeiros dias de
vida. Este método apresenta uma alta especificidade mas uma
menor sensibilidade @ pois ndo permite a detec¢do do
hipotiroidismo de causa central que € no entanto pouco fre-
quente (1/60.000 a 1/100.000 *¥) e de menor gravidade .

A incidéncia do hipotiroidismo primdrio congénito diag-
nosticado por rastreio € entre nés de 1/3083 nados-vivos .
Neste trabalho revemos a nossa experiéncia no diagndstico e
acompanhamento das criangas com hipotiroidismo congénito
nascidas na regido sul de Portugal.

Doentes e Métodos
O programa nacional de rastreio do hipotiroidismo congé-

nito utiliza o doseamento de TSH em colheita de sangue capi-
lar efectuada a partir do 4.° dia de vida. Este doseamento ¢
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realizado no Instituto de Genética Médica Jacinto de Maga-
lhdes (Porto). Sdo considerados diagndsticos os valores acima
de 50 pU/mL e nestes casos € feito também o doseamento de
T4 ©. Valores entre 30 e 50 pU/mL implicam uma repeti¢do
da colheita para confirmacdo. Nos casos positivos € feita uma
informacdo telefénica aos pais com o duplo objectivo de acon-
selhar o inicio da terapéutica e de os orientar para um centro
de referéncia (Lisboa, Porto ou Coimbra). O centro de referén-
cia de Lisboa funciona na Consulta de Endocrinologia do Ser-
vico de Pediatria do Hospital de Santa Maria (HSM) onde sao
seguidas as criangas rastreadas da zona sul do pais.

A metodologia utilizada consiste numa primeira consulta
onde € feita uma avalia¢do clinica e laboratorial (TSH, T4 e
Tiroglobulina) que permitem confirmar o diagndstico. A ava-
liagdo do desenvolvimento psico-motor € feita através da rea-
lizagdo do teste de Griffiths pela Unidade de Desenvolvimento
do Servigo de Pediatria do HSM. A Ecografia da tiroideia é
realizada no Servico de Radiologia do HSM. Segue-se uma
avaliag@o trimestral até ao 1.° ano de idade, de 6/6 meses até
aos 8 anos e depois anualmente. Nestas consultas sdo repetidas
a avaliac@o clinica e laboratorial complementadas anualmente
pela avaliacdo do desenvolvimento psico-motor e determina-
¢do da maturacgdo Gssea pelo método de Greulich e Pyle . O
principal objectivo é a normalizagdo o mais precoce possivel
dos valores de TSH e T4 ¢ o posterior acerto da dose terapéu-
tica, feito sempre que é encontrado um valor de TSH = 5 uu/
/mL e/ou valores de T4 inferiores ao valor médio considerado
normal para a idade. Aos 3-4 anos de idade suspende-se a
terapéutica por um periodo de 4 semanas apés o que € feita
uma avalia¢@o laboratorial de controle para confirmagdo do
diagnéstico e realizada uma cintigrafia da tiroideia com Tecnécio
(Tc”™) para o esclarecimento da etiologia (Laboratério de
Medicina Nuclear da Faculdade de Medicina de Lisboa — HSM).

Este trabalho constitui uma revisao dos dados e da expe-
riéncia acumulada ao longo dos primeiros dez anos de rastreio.
E revista a incidéncia anual de casos rastreados e a sua origem
geografica. Para cada crianga analisamos os seus antecedentes
pessoais (tempo de gestacdo, peso ao nascer, Apgar aos 5
minutos de vida, intercorréncias no periodo neonatal e presen-
ca de anomalias congénitas), valores laboratoriais de rastreio
bem como as manifestagdes clinicas e valores laboratoriais
detectados na 1.* consulta.

Foi estudada a evolugdo clinica e laboratorial através da
andlise da evolug¢do do percentil estatural, maturacdo Ossea,
desenvolvimento psico-motor e da dose de L-tiroxina necessa-
ria para manter niveis séricos adequados de T4 e TSH. Sdo por
fim analisados e comparados os resultados obtidos com os
diferentes métodos de imagem (ecografia e cintigrafia). A di-
visdo das criancas por grupos de diagndsticos etioldgico per-
mitiu a andlise das possiveis correlagdes entre as diferentes
etiologias e os valores laboratoriais (TSH, T4 e Tg), avaliacdo
do desenvolvimento psicomotor ¢ doses necessdrias para man-
ter as criangas eutiroideias.

Os dados relativos a cada doente foram introduzidos numa
base de dados construida utilizando o programa Reflex® ver-
séo 2.0 (Borland International, Inc. 1989). A anélise estatistica
foi realizada utilizando o programa Biostatistics® (McGraw-
Hill, inc. New York, 1992). Para populag¢des normais os dados
sdo apresentados em média * desvio padrio. Para as restantes

foi feita uma andlise de percentis. A comparagdo entre popu-
lagdes foi realizada utilizando o teste t de Student consideran-
do significativos valores de p inferiores a 0,05.

Resultados

Populacio rastreada — No periodo de 1984-1993 foram
rastreados e enviados ao centro da zona sul 102 lactentes. Destes
sdo actualmente seguidos na consulta 92 criancas. Sessenta e
seis criangas sdo do sexo feminino (71,7% dos casos). A inci-
déncia de casos rastreados ndo mostrou diferengas significati-
vas nos diferentes anos. A distribuigcdo por distritos revelou um
maior niimero de casos nos grandes centros urbanos nomeada-
mente em Lisboa (40% do total) e Setibal (23%).

Antecedentes Pessoais — O tempo médio de gestagdo foi
de 39.8 * 2.5 semanas (média * desvio padrdo). Com mais
de 40 semanas de gestacdo foram encontradas 29 criancas
correspondendo a 32% do total. O peso ao nascer foi de 3.300
+ 600 gramas. Com mais de 3.500 g foram encontradas 32
criancas correspondendo a 35,6% do total. O parto foi eutécico
em 72% dos casos. Nos restantes ocorreu por cesariana (19/89
casos), forceps (8/89) e ventosa (2/89). As cesarianas foram
sempre electivas. O valor do indice de Apgar aos 5 minutos
(n=84) foi igual ou superior a 8 em 94% dos casos. A maioria
das criancas (89%) ndo apresentou qualquer intercorréncia no
periodo neonatal precoce. Fractura da clavicula foi encontrada
em 3 recém-nascidos e um apresentou estridor laringeo logo
apds o nascimento por edema da hipofaringe.

Anomalias congénitas foram encontradas em 24% das cri-
angas e sdo as indicadas:

Oculares 7 Estrabismo 6
Hipermetropia 1
Cardiacas 6 Clv 3
Estenose Pulmonar 2
CIA 1

Angioma da face 3
Laringomaldcea 1
P¢é boto 1
Quisto do Ovdrio 1
Criptorquidia unilateral 1

Valores laboratoriais de rastreio — Os valores de TSH e T4
encontrados nos testes de rastreio encontram-se referidos na
tabela 1. Nos dez anos a que respeita este trabalho foram de-
tectados 8 casos de doseamentos falsos positivos.

TABELA 1

Valores laboratoriais de rastreio

e Média * Desvio Valor Valor
i Padrio minimo maximo
TSH
87 ek
(U /mL) 213;1 = 1292 37 800
T4
41 29 + 22 0
(bg/dL) g
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Idade de diagnéstico — A idade em que foi efectuado o
diagnéstico e iniciada a terapéutica correspondeu em média ao
22.2 dia de vida (21,9 * 10,0 dias) com uma variagdo entre o
9.2 ¢ 0 78.° dia de vida. A andlise dos dias de terapéutica na
altura da 1.* consulta (n=90) mostrou que os percentis 25, 50
e 75 correspondem respectivamente a 1, 2 e 6 dias de terapéu-
tica na data da primeira avaliagdo.

Sinais e sintomas — As manifestagdes clinicas observadas

A subdivisdo do grupo de criancas sem terapéutica na
altura da 1.2 consulta consoante o tipo de alimentagdo mos-
trou valores de T4 superiores nas criangas com aleitamento
materno apesar de nio ser uma diferenca significativa (p=0,09)
(tabela 4).

TABELA 4
Valores de T4 na 1.* consulta

na primeira consulta estdo discriminadas na tabela 2. - T4 Valor Valor
n.? i s
(ug /dL) minimo maximo
Peito 19 49+3,0 0,9 9.9
TABELA 2
Manifestagdes clinicas na 1.* consulta Mista 6 3,2+2,0 1,1 6,1
Percentagem Foérmula 7 2,5+2,0 11 6.5
relativa
Macroglossia 71.3
Normalizacdo dos valores de TSH e T4 — A idade em que
Fontanela posterior aumentada 64.4 . 2 o
ocorreu a normalizacdo dos valores de TSH e T4 nio
Choro rouco 56.3 correspondeu a uma distribui¢do normal tendo sido feita uma
andlise de percentis (tabela 5).
Ictericia neonatal 44.8
Hérnia umbilical 34.5
TABELA 5
bele seca 216 Normalizag@o dos valores de TSH e T4
Obstipagdo 25.3 Meses de vida
. i em que ocorreu a normaliza¢do
Hipotonia 14.9
n.? | Percentil 25 | Percentil 50 | Percentil 75
Labilidade vasomotora 13.8
T4>9pg/dL 78 1 i 3
Problemas alimentares L1.5
TSH < 10 uU / mL 72 2,8 4 12
Bécio 0

Valores de TSH e T4 encontrados na avaliacdo laboratorial
da 1.* consulta — Para a andlise dos valores encontrados na
avaliagdo laboratorial da 1.* consulta sé foram incluidas as
criangas com menos de uma semana de terap€utica as quais
foram divididas em dois grupos: o primeiro inclui as criangas
que nessa data ndo tinham ainda iniciado a terapéutica ou apenas
tinham feito uma toma de L-tiroxina e o segundo as criangas
que tinham entre 2 e 7 dias de terapéutica. Os resultados en-
contram-se na tabela 3 e mostram ser estatisticamente signifi-
cativa (p>0,001) a diferenca nos valores de T4.

TABELA 3
Valores laboratoriais na 1.* consulta
Dias de ne Média + Desvio Valor Valor
Terapéutica : Padrao minimo maximo
T4 0-1 36 4,129 0.9 10,6
e/ | mieq o 22 8.1+35 23 16,6
TSH 0-1 37 178,5+178,0 33 726
(Ll 7 mLy) 2-17 34 121,0£105,8 2 470

Doses médias de L-tiroxina — As doses de L-Tiroxina
necessdrias para manter as criancas equilibradas encontram-se
discriminadas na tabela 6.

TABELA 6
Dose de L-Tiroxina necessdria para manter as criangas eutiroideias
Idade ne Dose médi_a Dose ml’nirpa Dose méxirpa
(ng/Kg/dia) | (ng/Kg/dia) | (ug/Kg/dia)
6 meses 69 4.7 # 1.3 2.5 8.5
1 ano 69 5;0 2= 13 2:1 8,3
2 anos 66 5,015 0,0 9.7
3 anos 54 48 + 1,4 0,0 7,8
5 anos 32 4,6 £ 09 2.1 6,4
7 anos 20 42 = 0,8 2,6 53

Percentil estatural, maturacdo éssea e desenvolvimento
psicomotor — A andlise da evolucdo do percentil estatural,
maturacdo 6ssea e desenvolvimento psicomotor encontra-se nas
tabelas 7, 8 ¢ 9.
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TABELA 7
Evolugdo do percentil estatural
Idade ne }’grcentil Es.tatural~
(média * Desvio padrdo)
6 meses 64 50,6 *= 30,0
[ ano 68 47,8 +293
2 anos 66 47,0 £ 28,7
3 anos 54 52,9 + 27,6
5 anos 32 49,2 + 273
7 anos 20 51,9 % 21,5
TABELA 8
Evolugio da maturagdo Ossea
Atraso da Idade Ossea
(n.® de criangas)
Idade n.? =<1 ano >1=2 anos > 2 anos
3 anos 40 34 6 0
5 anos 20 16 4 0
7 anos 8 4 2 2
TABELA 9
Evolucdo do desenvolvimento psicomotor
Idade ne ,’I_‘este de Gr_ifﬁths )
(média =+ Desvio padrio)
6 meses 54 105,0 = 11,5
1 ano 63 106,9 £ 9,90
2 anos 61 106,1 = 10,7
3 anos 46 108,7 = 11,6
5 anos 22 104,0 + 13,7
7 anos 13 102,3 = 10,0

Comparando a avalia¢do pelo teste de Griffiths aos 3 anos
entre um grupo de criangas com hipotiroidismo congénito (n=20)
e um grupo de criangas normais (n=38) nio encontramos dife-
rengas significativas quando analisado o quociente geral de
desenvolvimento (p=0,21) ou as diferentes subescalas.

Diagndstico etiolégico — A ecografia da tiroideia realizada
no periodo neonatal em 66 criancas revelou uma tiroideia nor-
mal em 43 casos (65,2%), auséncia de glandula em 12 (18,1%),
hipoplasia em 7 (10,6%) e foi inconclusiva nas 4 restantes
(6,1%). A cintigrafia com Tecnécio realizada em 53 criangas
revelou uma tiroideia de localizagdo normal em 5 casos (9,4%),
ectopia da glandula tiroideia em 22 (41,5%) e agenesia em 23
criancas (43,4%). Foram ainda detectados 2 casos de hipoplasia
e 1 caso de tiroideia aumentada de volume. Nas criangas em
que foram utilizados ambos os métodos de imagem foram
encontradas as seguintes correlagdes (tabela 10).

TABELA 10

Correlagdes entre a Ecografia e a Cintigrafia com Tc

99m

ECOGRAFIA

CINTIGRAFIA Auséncia (n=9) Normal (n=27)

Normal / Aumentada (n=6) 1 5

Ectopia (n=14) 5 9

Agenésia / Hipoplasia (n=16 3 13

Valores laboratoriais _obtidos apés suspensdo terapéutica
— Os valores laboratoriais encontrados aquando da suspensdo
terapéutica tendo em conta os grupos de diagndstico etiolégico
definidos pela cintigrafia encontram-se na tabela 11. Nas 53
criancas reavaliadas aos 3-4 anos de idade ndo identificamos
nenhum caso de hipotiroidismo congénito transitorio.

TABELA 11
Valores laboratoriais consoante o diagnéstico etiolégico
o TSH Valor Valor
e~ (LU /mL) minimo maximo
Agenesia 23 1564 =+ 78,10 86,0 333
Ectopia 20 1393 = 94,70 11,1 350
Normal 5 1282 =+ 160,2 11,1 400
T4 Valor Valor
(ug /dL) minimo maximo
Agenesia 23 14 = 09 0,7 4,6
Ectopia 20 41 + 24 0.8 9.9
Normal 5 49 + 48 0,5 14,1
Tg Valor Valor
(mg / mL) minimo maximo
Agenesia 20 149 =+ 29,6 0,5 126
Ectopia 16 37 = 318 4.4 140
Normal 4 186,0 = 2502 20 550

A dose necessdria para manter as criancas equilibradas
ndo mostrou diferencas significativas nos diferentes grupos
etioldgicos aos 3 anos de idade como mostra a tabela 12.

TABELA 12

Dose necessdria para o eutiroidismo consoante o grupo etiologico

N L-Tiroxina Valor Valor

i (ug / Kg / Dia) minimo mdximo
Agenesia 23 54 =09 3.6 6,9
Ectopia 13 46 + 20 0,0 7,8
Normal 6 42 = 1,7 1.9 6,0
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Discussao

As caracteristicas da populagio rastreada, nomeadamente
a maior incidéncia de casos no sexo feminino estdo de acordo
com os dados de outros trabalhos.

Contrastando com a incidéncia de anomalias congénitas na
populacdo em geral (cerca de 3,0%)  encontrdmos no nosso
estudo anomalias congénitas associadas em 24% das criangas
0 que estd de acordo com alguns trabalhos que referem uma
maior incidéncia de anomalias congénitas no hipotiroidismo
congénito variando entre 5,4% " e 7,4% ®. O maior valor por
nés apresentado podera dever-se apenas ao facto de se tratar de
uma menor amostra. A causa da maior incidéncia de anomalias
congénitas nestas criancas €, no entanto, desconhecida ®.

Tal como nés, todos os autores consultados referem em
média uma idade de diagndstico préxima dos 21 dias e um
inicio da terapéutica antes de completado o 1.° més de vida
19 Os casos em que o diagndstico se fez mais tardiamente
deveram-se principalmente a valores duvidosos que exigiram
repeticdo do doseamento ou a um atraso na colheita do sangue.

A estudo dos valores de T4 encontrados na 1.* avalia¢do
laboratorial (tabela 3) revelou que criangas com apenas uma
semana de terapéutica ji apresentavam valores superiores aos
das criangas que ainda ndo tinham iniciado a terapéutica e que
essa diferenga € estatisticamente significativa (p<0,001). Este
facto vem realcar a aderéncia dos pais a uma prescri¢@io tera-
péutica que ¢é feita pelo telefone e a importincia do inicio
precoce de tratamento uma vez que os valores de T4 elevam-
-se significativamente logo na primeira semana de terapéutica.
A descida dos valores de TSH €, no entanto, mais lenta, como
é referido em outros trabalhos . E sabido que o leite materno
contém pequenas quantidades de hormonas tiroideias ao con-
trario das formulas adaptadas comerciais ' e existem relatos
de criangas cujo hipotiroidismo sé se tornou clinicamente evi-
dente com a paragem da amamentagdo 9. A andlise do grupo
de criancas sem terapéutica na 1.? consulta mostrou que, apesar
da média dos valores de T4 encontrados ser maior nas criancas
alimentadas ao peito, esta diferenca ndo € estatisticamente sig-
nificativa (p=0,09) mas muito provavelmente pelo pequeno
nimero de criangas até agora observadas (tabela 4). Outros
autores indicam que os niveis séricos de T4 no 1.° e 2.° meses
de vida sd3o maiores nas criangas amamentadas do que nas
alimentadas com formulas adaptadas mas que se tornam idénti-
cos a partir dos 3 meses de idade 7. Este facto poderd ter
algum beneficio protector uma vez que, apesar do rastreio, o
tratamento s6 € iniciado por volta da terceira semana de vida 7.

Tal como esperado, verificou-se uma normalizacdo mais
rdpida para os valores de T4 do que para a TSH (tabela 5). A
normalizagdo mais lenta dos valores de TSH pode ser explicada,
em parte, pela resisténcia aos retrocontrole negativo pelas
hormonas tiroideias prépria do recém-nascido e lactente ! '*
. Tal como nds, a maioria dos autores revela uma normaliza-
¢do do valor de T4 por volta do 1.° ou 2.° més de idade e da
TSH antes dos 3 meses '*?”. No nosso estudo a idade crono-
l6gica (em meses de vida) na qual se observou a normalizagdo
dos valores de TSH e T4 ndo correspondeu a uma distribuicdo
normal pelo que foi feita uma andlise de percentis (tabela 5).
Considerando que a monitorizacdo laboratorial ndo é continua
as idades cronoldgicas referidas representam a idade das crian-

¢as na consulta realizada apds a normalizacdo dos valores
laboratoriais pelo que essas idades pecam por excesso.

O «Set-point» que define a concentragdo de T4 capaz de
travar a producdo de TSH varia com a idade e individualmente.
Este facto pode explicar algumas discrepincias na evolugio
dos valores de T4 e TSH durante o tratamento do hipotiroidismo
congénito . Nestas criangas o «set-point» tende a estar alte-
rado e € necessdrio um nivel mais elevado de T4 para suprimir
a produgdo de TSH @ pelo que os valores de T4 devem ser
mantidos nos limites superiores do normal * 2141819 Verifi-
cdmos que a dose de L-tiroxina necessdria para manter as cri-
angas equilibradas é extremamente varidvel (tabela 6) nomea-
damente no grupo dos dois anos de idade onde se observa uma
variagdo entre 0,0 pg/Kg/dia (uma crianga com ectopia, aquando
da suspensdo terapéutica e durante 2 anos) e 9,7 pg/Kg/dia.

Na nossa experiéncia a evolu¢do do percentil estatural foi
sempre adequada (tabela 7). Sendo o atraso de crescimento nas
criangas com hipotiroidismo congénito prevenido pela detecgio
precoce e tratamento correcto *? o seu crescimento tem como
principal determinante o factor familiar ¥.

A evolugdo da maturagio 6ssea foi normal na generalidade
dos casos (tabela 8). A maioria dos autores descreve uma normal
evolucdo da maturagido do sistema 6sseo nas criangas tratadas
correctamente "> ?2. Alguns referem que a maturacio tende a
ser ligeiramente atrasada em relacdo ao normal principalmente
no sexo masculino até aos 6 anos de idade, normalizando a
partir dai *». Alguns doentes poderdo ter um avango na idade
Ossea talvez devido a situacdes de hipertiroidismo iatrogénico
motivado pela imaturidade do eixo hipotaldmico e niveis de
TSH elevados no primeiro ano de tratamento %

Sdo conhecidas as repercussoes do hipotiroidismo congé-
nito ndo tratado na maturacdo do sistema nervoso central e
consequentemente no desenvolvimento intelectual @' 2% pelo
que um dos principais objectivos dos programas de rastreio é
a sua prevencdo. Ndo encontrdmos qualquer alteracdo no de-
senvolvimento psico-motor nas criangas seguidas (tabela 9).
Numerosos trabalhos tém sido publicados avaliando o desen-
volvimento psicomotor das criancas com hipotiroidismo con-
génito identificadas pelos programas de rastreio. A maioria
refere que as criangas tratadas adequadamente apresentam, nas
vdrias etapas de avaliacdo, Quocientes de Inteligéncia (QI)
idénticos aos de criangas normais * "2 Alguns autores refe-
rem, no entanto, que aos 3 anos as criangas com hipotiroidismo
apresentam, quando avaliadas pelo teste de Griffiths, Quocien-
tes de Desenvolvimento (QD) significativamente inferiores aos
de criangas normais por um defeito significativo na drea do
raciocinio prético ?® o que ndo foi por nds confirmado quando
compardmos um grupo de criangas com hipotiroidismo congé-
nito e um outro de criangas normais pelo teste de Griffiths aos
trés anos de idade. Acima desta idade parece existir uma cor-
relagdo entre 0 QI e 0 QD e os valores de rastreio de T4 429
ou o atraso da maturagdo dssea ao nascer %> 2%, Nao foi encon-
trada correlagdo entre o QI e o valor de TSH de rastreio ou a
idade cronoldgica de inicio de tratamento quando esta ¢é infe-
rior a 1 més . Estes dados parecem indicar que, nas criangas
correctamente tratadas, a duragdo e gravidade do hipotiroidismo
fetal (traduzido por um atraso da maturagéio Gssea ao nascer)
sdo os factores mais importantes no prognéstico do desenvol-
vimento mental. Alguns trabalhos alertam, no entanto para o
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facto de algumas criangas com hipotiroidismo congénito apre-
sentarem na idade escolar pequenas alteragdes da linguagem
@0 menor rapidez nas performances motoras **?®, alteragdes
da coordenagdo da motricidade fina das extremidades ¥ ou
pequenas perturbagdes do equilibrio “¥. Estes defeitos, subtis,
podem ser sugestivos de «disfun¢io cerebral minima» *** e
as suas repercussdes no sucesso escolar e integragio profissio-
nal sdo ainda desconhecidas **?». Ndo encontrdmos entre 0s
diferentes grupos de diagnéstico etiolégico qualquer diferenga
estatisticamente significativa quando analisado o quociente geral
de desenvolvimento ou qualquer uma das 4reas que constituem
o teste utilizado o que estd de acordo com os dados de outros
trabalhos @ 1824 25),

A ecografia da tiroideia realizada no periodo neonatal
apresenta as vantagens de ser um exame inécuo podendo ser
repetidas as vezes necessdrias. No entanto o seu uso ¢ dificil
no recém-nascido e os resultados dependem, em grande parte
das condigdes técnicas utilizadas e da experiéncia do ecografista.
Além disso, a resolugdo actual da ecografia ndo permite detec-
tar ectopias de pequenas dimensdes (inferiores a 7-8 mm) ¢32.
A cintigrafia com tecnécio utiliza uma radiacdo negligencidvel
e de vida média curta ©¥ sendo o risco de cancro tiroideu
estimado em cerca de 0,001% ©» podendo por isso ser utiliza-
da com seguranca na idade pedidtrica. No nosso estudo, € ten-
do em conta os grupos etioldgicos definidos pela cintigrafia,
encontramos uma maior incidéncia de casos de disgenésia da
glandula tiroideia em relagio aos casos de glandula tiroideia de
localizagdo normal. A andlise dos casos de disgenésia mostrou
uma relagdo 1:1 entre agenésia e ectopia. Nos diversos traba-
lhos por nds consultados o achado de uma glandula tiroideia de
localizagdo normal oscila entre os 12 e os 16% dos casos de
hipotiroidismo congénito 33334 A percentagem relativa de
casos de agenésia ou ectopia tiroideia é bastante varidvel con-
soante os autores considerando alguns a ectopia mais frequente
(.23 outros a agenésia Y. O factor mais importante para
explicar as diferentes percentagens nos diferentes estudos é
provavelmente a capacidade de deteccdo da tiroideia disgenética
pelo exame isotépico, ecografico ou analitico . Ndo conside-
ramos nesta andlise os autores que realizam a cintigrafia no
perfodo neonatal que, invariavelmente referem uma percenta-
gem muito alta de ectopias *39. Este facto deve-se, provavel-
mente ao facto de pequenas ectopias, detectdveis pela cintigrafia
(mas ndo pela ecografia) no periodo neonatal poderem involuir
e ndo serem detectadas aos 3-4 anos ?* 9. A comparacio entre
os dois métodos de imagem mostra entre nés diferencas impor-
tantes nos resultados obtidos (tabela 10). Verificamos que, nos
36 casos em que nos foi possivel a correlagdo entre os dois
métodos de imagem apenas 8 mostram concordincia no resul-
tado. A ecografia revelou-se um método fidvel quando néo
detectou a glandula tiroideia na sua localizagdo habitual mas
ndo permitiu o diagnéstico ou a distin¢do entre agenésia e
ectopia. Taxas de concordancia superiores a nossa sao referi-
das em outros trabalhos >3 traduzindo provavelmente uma
maior experiéncia e melhores condi¢des técnicas. Um trabalho
realizando a cintigrafia no periodo neonatal ©» refere uma taxa
de concordéincia entre os dois métodos de 47/60, considerada
excelente, mas os resultados por nés apontados ndo podem, na
totalidade, explicar-se pela involu¢do de pequenas glandulas
em posicdo normal. Estes dados vém pdr em causa a utilizagdo

da ecografia como método de diagnéstico etiolégico, principal-
mente quando nfio estdo disponiveis sondas adequadas e/ou
técnicos experimentados e fazer preferir a cintigrafia, como ¢
defendido por outros ©2 3.

A andlise dos valores laboratoriais (TSH, T4 e Tg) obtidos
apos suspensdo terapéutica de 4 semanas nos diferentes grupos
etiolégicos estabelecidos pela cintigrafia (tabela 11) mostrou
que os casos de agenésia apresentam valores médios de TSH
mais elevados e valores de T4 significativamente diferentes
dos casos de ectopia (p<0,001) mas a grande dispersdo encon-
trada nos trés grupos etiolégicos (principalmente nas criangas
com tiroideia de localizagdo normal) impossibilita 0 seu uso
como indicador de diagndstico etioldgico. A utilizagdo da tiro-
globulina no diagnéstico etioldgico tem sido defendida pelo
facto de o seu doseamento ser, teoricamente, nulo nos casos de
agenésia *37 e poder estar aumentado nas situagdes de ectopia,
provavelmente por estimulagdo do tecido tiroideu remanescen-
te pela TSH elevada ©7. Valores superiores a 10 ng/mL indi-
cam a presenga de tecido tiroideu ©9. A utilizagdo para fins
diagndsticos da ecografia conjuntamente com o doseamento de
tiroglobulina no periodo neonatal € defendida por alguns auto-
res ©? com base no facto de a presenga de tiroglobulina poder
distinguir pequenas ectopias ou glandulas de localizagdo nor-
mal e pequeno volume de situacdes de agenésia. No nosso
trabalho ndo encontrdmos também qualquer relagdo entre os
resultados da cintigrafia e os doseamentos de tiroglobulina em
virtude da enorme sobreposi¢do de valores individuais. Este
facto é também relatado em outros trabalhos .

A evolugido clinica é igualmente favordvel em termos de
crescimento, maturagdo Ossea e desenvolvimento psicomotor,
e a dose didria L-Tiroxina equivalente, independentemente da
etiologia (tabela 12). Apesar de glandulas ectépicas ou de loca-
lizacdo normal poderem secretar pequenas quantidades de
hormonas tiroideias “” a dose necessdria para manter as crian-
cas equilibradas ndo se mostrou significativamente diferente
quando comparados os trés grupos etioldgicos.
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