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* [ncidéncia 1:2000-1:3000 RN

» Principais etiologias

Anomalias do desenvolvimento da glandula tiroide (ectopia, atireose
e hipoplasia in situ)

Disormonogéneses

« Determinacao da etiologia:

Permanente versus Transitorio

ImplicacGes genéticas (disginésias habitualmente esporadicas /
disormonogéneses geralmente AR)

Dose de levotiroxina (mais elevada na atireose)

Diagndstico reforca eventual necessidade de tratamento cronico

(Hanukogluetal, J Clin Endocrinol Metab 2001)

(Parketal, J Med Genet 2005)
(Donaldsonetal, J Clin Res Pediatr Enocrinol 2013)
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Introducao oo ars avsorens

 Cintigrafia tiroideia (1231 ou 99mTc) versus Ecografia

« Ecografia: exame inocuo, barato e de facil execucéao

« Desvantagens: altamente dependente do observador e menos
7777777777777777 sensivel do que a cintigrafia na detecao de tecido tiroideu
ectopico
(Kreisneral, Clin Endocrinol 2003)
« Ecografia com doppler como exame de imagem inicial para
identificar a presenca/localizacédo da glandula tiroide
(Ohnishietal, J Clin Endocrinol Metab 2003)

(AAP 2006, ESPE 2014)
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« Tiroglobulina

Glicoproteina sintetizada exclusivamente na glandula tiroide
Marcador mais sensivel da presenca de tecido tiroideu do que a
cintigrafia; indiretamente reflete o volume da tiroide

Indoseavel na atireose; normal/1 na ectopia; normal/| na hipoplasia
Disormonogéneses: normal /| na insensibilidade a TSH, indoseavel
nos defeitos da sintese da TG e 1 nos restantes (defeitos na

captacao e transporte do iodo, na organificacdo ou na desiodacao)

(Beltrao etal, Endocrine Journal 2010)
(Pardo et al, Thyroid 2008)
(ESPE 2014)
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Objetivo

INTRODUGAO : . . : .
t « Avaliar a utilidade do doseamento da tiroglobulina combinado com a

-------------------- ecografia tiroideia na abordagem etiol6gica do hipotiroidismo congénito
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—————— « Amostra aleatoria de doentes com Hipotiroidismo Congénito
METODOS

Distribuicdo por 4 grupos (aspeto ecografico da tiroide):
"""""""""" ' 1) tiroide atréfica/dimensdes reduzidas

2) tiroide visualizada em posicao ectopica (sublingual)
3) tiroide n&o visualizada

4) tiroide de aspeto normal ou de dimensGes aumentadas

Doseamento da tiroglobulina efetuado em normofuncao tiroideia

Determinacao da dose de levotiroxina necessaria para manter valores de
TSH e T4L normais
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Métodos ot e

e e » Classificacéo dos valores de tiroglobulina como:
METODOS

« Indoseaveis (< 0,2 ng/mL)
* Normais (0,2 — 50 ng/mL)
7777777777777777777  Aumentados (> 55 ng/mL)
* Muito aumentados (> 550 ng/mL)
« Comparacédo com os achados ecograficos
« Analise estatistica com SPSSv.20, testes nao paraméetricos para

amostras independentes (nivel de significancia de 5%)
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40 doentes; 42% (17) sexo masculino e 58% (23) sexo feminino

Tiroide visivel Tiroide de Tiroide
ESULTADOS Aspeto . Tiroide néo . normal/bdcio
» em localizacéo : : reduzidas
ecografico L visualizada . ~
,,,,,,,,,,,,,,,,,,, ectopica dimensodes
Numero de 9 3 15 3
casos
dade (anos) 11 (9 -13) 6 (4 -11) 4(1-9) 6 (1 -15)
0) 0 0, 0,
Sexo masculino 22,2% (2) 25% (2) 40% (6) 87,5% (7)
Tiroglobulina 36,9 (0 —136) 13,1 (0 -109) 10,8 (0 —313) 52,9(0,2- p=0,124
(ng/mL)t 8044)
| D2 3.1 (1,3-39) 2.6 (1,4 -4.5) 3.4 (1,9-7) 29 ([l =Sl
evotiroxina p =0,305
(mcg/kg/dia)t
N )
‘?:\3.3#:! t (mediana, min e max)
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““““““““““ TG TG normal TG TG > 10x
,,,,,,,,,,,,,,,,,, indoseavel aumentada  normal
Tiroide visivel
em 1 4 4 0
localizacéao
ectopica
Auséncia de @
) 0
tiroide
Tiroide
pequena/ 2 10 3 0
atrofica
Tiroide @ 3 1 @

normal/boécio
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« O uso combinado da ecografia tiroideia e da tiroglobulina parece-nos Uutil
na abordagem etiologica inicial aos doentes com Hipotiroidismo
Congénito

« Se tiroide ectopica visivel ecograficamente ou atireose com TG
indoseavel - nao é necessario mais investigacao e o diagnoéstico de HC
permanente pode ser assumido

* Nos restantes casos — possiveis formas de hipotiroidismo transitorio?

Prosseguir com a investigacao?... Eventual estudo genético?..



