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PN: pesquisa neonatal

MSC: muestra sérica confirmatoria

A DEFINICION
Definicion:

El hipotiroidismo congénito (HC) es la disfuncion del eje hipotalamo-hipofisis-tiroideo que ocasiona una produccion deficiente de hormonas tiroideas y esta presente desde el
nacimiento. Esta patologia representa la causa mas frecuente de discapacidad intelectual prevenible en el mundo, dado que las hormonas tiroideas son cruciales para el
crecimiento y desarrollo general, particularmente para el desarrollo cortical cerebral, cerebeloso, axonal y dendritico, para la sinaptogénesis, mielinizacion y la migracion
neuronal durante los primeros tres afios de vida. Sin tratamiento oportuno, el HC produce lesiones irreversibles en el sistema nervioso central, por lo que el diagnostico precoz
y el tratamiento inmediato constituyen una urgencia médica.

B DETECCION:

La instauracion de estrategias para un cribado o pesquisa neonatal (PN) es un gran avance en pediatria y debe ser implementada en toda la poblacion de recién nacidos (RN).
Permite el analisis de grandes grupos poblacionales con una excelente relacion costo-beneficio (prevencion/tratamiento vs. secuelas).

Los objetivos son:

1. La deteccioén temprana en el momento del nacimiento.
2. La confirmacion e inicio temprano del tratamiento.
3. Un seguimiento del manejo integral y vigilancia del evento por parte de los profesionales competentes.

La mayoria de los R.N con H.C. no presenta signos o sintomas al nacer (solo el 5%), por lo que la aplicacion del despistaje masivo permite un diagndstico precoz y oportuno.
Esto se debe a que, al aparecer los sintomas, es posible que ya hayan ocurrido alteraciones irreversibles asociadas a la falla tiroidea. El tiempo 6ptimo para realizar la pesquisa
o despistaje es entre las 24 a 72 horas de vida, preferiblemente después de las 48 horas para evitar los falsos positivos que ocurren por el ascenso fisiologico de la TSH después
del corte del cordon umbilical. Si esto no es posible, el periodo maximo recomendado es durante la primera semana de vida.

En pacientes con alta precoz o en neonatos que requieren trasfusiones antes de las 24 horas de vida, se debe considerar la posibilidad elevada de falsos positivos.

En Venezuela, la Unidad de Estudios y Errores Innatos del Metabolismo y Pesquisa Neonatal de la Fundacion Instituto de Estudios Avanzados (IDEA), organismo dependiente
del Ministerio del Poder Popular para Ciencia y Tecnologia, es la responsable de la implementacion del programa, que es gratuito y obligatorio. La muestra se obtiene mediante
una puncion superficial en el talon, extrayendo unas gotas de sangre que se impregnan en un papel absorbente homologado por ambas caras y se envia al laboratorio. Alli se
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analiza Ginicamente la TSH, segun lo recomienda el Protocolo de Atencion Integral en Salud a Nifias y Nifios en el Periodo Neonatal, del Ministerio del Poder Popular para la
Salud (2013).

De acuerdo con la informacion disponible en el sitio web de IDEA, se recomienda consultar la red nacional de hospitales publicos para solicitar la prueba de manera gratuita en
los centros materno-infantiles ubicados en los estados de Miranda, Aragua, Anzoategui, Guarico, Lara, Nueva Esparta, Bolivar, Sucre, Zulia y Trujillo. Adicionalmente, se puede
asistir a (IDEA), ubicado en la carretera nacional Hoyo de la Puerta, Baruta, Altos de Sartenejas, Estado Miranda. Para mayor informacidn, se sugiere comunicarse al teléfono
0212-9621010 o enviar un correo electronico a pesquisaenlinca@idea.gob.ve.  En Caracas hay laboratorios privados que ofrecen la prueba de pesquisa neonatal.

CONDUCTAS SEGUN RESULTADO
C RESULTADO NORMAL.:

1. [Iniciar la atencion del R.N. sano segun las recomendaciones de la Sociedad Venezolana de Puericultura y Pediatria (SVPP). Si, a pesar de una prueba negativa, en los
controles sucesivos recomendados se aprecian signos o sintomas subjetivos de hipotiroidismo congénito (aumento de horas de suefio, fascies tosca, llanto ronco y débil,
succion inefectiva, macroglosia, fontanela anterior amplia, fontanela posterior palpable, hernia umbilical, piel seca y moteada, mixedema, palidez o bocio), se debe
tomar una muestra sérica confirmatoria (M.S.C.). Si la clinica es marcada o el reporte de los resultados confirmatorios tomara un periodo mayor a 24 horas, iniciar
tratamiento con L-tiroxina oral y suspender si el reporte es normal o continuar si se confirma un H.C..

2. En poblacion especial, como recién nacidos con enfermedad aguda (neonatos en unidad de terapia intensiva neonatal, pretérminos menores de 32 semanas, peso muy
bajo al nacer menor de 1500 gramos, bebés transfundidos antes de tomar el perfil neonatal, gemelos monocigotos o del mismo sexo, nacimientos multiples o neonatos
con trisomia 21), se debe repetir la prueba de despistaje entre la segunda y la cuarta semana de vida. Si no esta disponible la prueba de talon, se puede considerar tomar
una muestra sérica.

3. Enrecién nacidos pretérminos menores de 36 semanas, realizar una tercera prueba de pesquisa neonatal cuatro semanas después de la segunda muestra (entre la sexta
y la octava semana de vida) o a las 36 semanas de edad corregida. Si no estd disponible la prueba de talon, se puede considerar tomar una muestra sérica.

D RESULTADO ALTERADO

Ante un resultado alterado debe tomarse una Muestra Sérica Confirmatoria (MSC) a la brevedad posible, idealmente dentro de las 24 horas posteriores al reporte y solicitar TSH
y T4 libre (T4l)

E CONDUCTA SEGUN NIVEL DE TSH EN LA PESQUISA NEONATAL (PN):

1. Siel TSH es mayor a 40 mUI/L, iniciar tratamiento con L-Tiroxina oral después de extraer la MSC, sin esperar los resultados.
2. Siel TSH es menor a 40 mUI/L, esperar los resultados de la MSC para decidir el inicio de tratamiento con L-Tiroxina oral.

Referir a Endocrinologia Pediatrica a la brevedad posible.



GUIAS

SVPP

F CONDUCTA SEGUN NIVEL DE TSH EN LA MUESTRA SERICA CONFIRMATORIA (MSC):

1. TSH elevada respecto a los rangos de laboratorio, con T4 libre baja, iniciar o continuar tratamiento con L-Tiroxina oral.

2. TSH mayor a 20 mUI/L con T4 libre normal, iniciar o continuar tratamiento con L-Tiroxina oral.

3. Si la TSH esta elevada pero menor a 20 mUI/L y la T4 libre esta dentro de los rangos normales, se pueden tomar dos conductas a criterio del tratante:
iniciar tratamiento con L-Tiroxina oral o
monitorizar valores de laboratorio cada 1 a 2 semanas sin tratamiento.

Si la T4 libre disminuye a valores inferiores al rango minimo normal o si la TSH permanece elevada con un resultado mayor a 10 mUI/L después de 4 semanas, se
recomienda iniciar tratamiento con L-Tiroxina oral.

4. Sila TSH es normal o baja y la T4 libre es baja, considerar un hipotiroidismo congénito central o secundario, iniciar L-Tiroxina oral y contemplar otras deficiencias
hormonales hipofisarias.

Referir a Endocrinologia Pediatrica a la brevedad posible, en el caso de un hipotiroidismo congénito central, la referencia es urgente.

G SI LA PRUEBA DE PN NO ESTA DISPONIBLE

Si no hay material y/o laboratorio disponible para procesar la muestra de despistaje en papel de filtro, se recomienda solicitar una muestra sérica de TSH y T4 libre en los
tiempos recomendados, preferentemente antes de la primera semana de vida o al momento de la primera consulta pediatrica, y proceder de acuerdo con las recomendaciones
segln el resultado de la muestra sérica.

Si tampoco no hay posibilidad de procesar la muestra sérica, se debera realizar una vigilancia activa de los signos y sintomas subjetivos de H.C, y se derivara al paciente con
urgencia en caso de presentarlos. Estos signos y sintomas incluyen: aumento de horas de suefio, fascies tosca, llanto ronco y débil, succion inefectiva, macroglosia, fontanela
anterior amplia, fontanela posterior palpable, hernia umbilical, piel seca y moteada, mixedema, palidez o bocio.
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H TRATAMIENTO

El tratamiento estandar del hipotiroidismo es la levotiroxina (L-tiroxina) por via oral. La dosis inicial recomendada es de 10 a 15 pg/kg/dia. Los bebés con hipotiroidismo
congénito severo requieren dosis en el extremo superior del rango, mientras que en aquellos con hipotiroidismo congénito leve, las dosis se calculan hacia el extremo inferior.

El tratamiento debe iniciarse idealmente antes de la segunda semana de vida. Las dosis se titulan de acuerdo con los resultados de laboratorio, los cuales se controlan cada 1 a
4 semanas posteriores al inicio del tratamiento, segun criterio del especialista.

Se debe mantener la lactancia materna sin interrupcion.

Las presentaciones de levotiroxina estan disponibles en la mayoria de las farmacias del pais en tabletas de 25, 50, 100, 125, 150 y 200 pug. En pacientes que no pueden tragar
tabletas, se deben administrar trituradas entre dos cucharillas de metal, agregando 2 a 5 ml de agua hervida, leche materna o formula sin soya.

Solo en recién nacidos y lactantes menores de un afio se puede suministrar a cualquier hora del dia, pero el horario y la manera de administrarla debe ser consistentes, lejos de
medicamentos (hierro, calcio, soya o fibra).

No se deben hacer suspensiones caseras o elaboradas en boticas, ya que la suspension no se homogeniza, por lo que las dosis que se administran de esta manera varian y no se
alcanzan niveles séricos adecuados.
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INFORMACION PARA PADRES
Hipotiroidismo congénito y la importancia de la prueba de pesquisa neonatal

(Qué es el hipotiroidismo congénito?

El hipotiroidismo congénito es una condicion en la que la glandula tiroides del bebé —un pequefio 6rgano ubicado en el cuello— no produce suficiente
hormona tiroidea desde el nacimiento.

Estas hormonas son esenciales para el crecimiento fisico, el desarrollo del cerebro y el buen funcionamiento del cuerpo.

Cuando no se detecta ni se trata a tiempo, puede ocasionar retraso en el desarrollo neurolégico, problemas de crecimiento y dificultades de aprendizaje.
(Por qué ocurre?

Las causas mas comunes son:

e Latiroides no se forma o se forma de manera incompleta durante el embarazo.
e Latiroides esta en una posicion anormal dentro del cuerpo.
e La glandula produce menos hormona de lo necesario debido a un defecto en su funcionamiento.

En la mayoria de los casos no se debe a algo que los padres hicieron o dejaron de hacer durante el embarazo. Es una condicion que ocurre de manera
espontanea y que puede presentarse en cualquier familia, en algunos pocos casos, puede ser familiar
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(Como se diagnostica?

El hipotiroidismo congénito no suele presentar sintomas claros al nacer. Los bebés pueden parecer saludables, lo que hace dificil reconocerlo solo con la
observacion clinica.

Por eso, se utiliza la prueba de pesquisa neonatal (conocida también como la “prueba del talén™):

e Secrealiza entre el 2.° y 5.° dia de vida del recién nacido.
e Consiste en tomar unas pequenas gotas de sangre del talon del bebé.
e En el laboratorio se mide si la hormona tiroidea y la hormona estimulante de la tiroides (TSH) estan dentro de los valores normales.

(Por qué es tan importante la pesquisa neonatal?

e Permite detectar el hipotiroidismo congénito de forma temprana, antes de que aparezcan los sintomas.

e Siel bebé tiene la condicion y recibe tratamiento con la hormona tiroidea (levotiroxina) desde los primeros dias de vida, podra crecer y
desarrollarse normalmente, sin limitaciones en su aprendizaje ni en su calidad de vida.

e Esuna prueba rapida, segura y de bajo costo que puede cambiar de manera decisiva el futuro de un nifio.

Mensaje para los padres

La pesquisa neonatal es un derecho de todos los recién nacidos en Venezuela.
Al autorizar y realizar esta sencilla prueba, los padres estan dando a sus hijos la oportunidad de crecer sanos y con todo su potencial.

Recuerda: un pinchazo hoy en el talon puede marcar la diferencia de toda una vida.



