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Congenital hypothyroidism: the clinical profile of affected
newborns identified by the Newborn Screening Program of
the State of Minas Gerais, Brazil

Hipotireoidismo congénito: perfil clinico dos recém-nascidos identificados pelo
Programa de Triagem Neonatal de Minas Gerais
Isabela L. Pezzuti!, Patricia P. de Lima? Vera M. A. Dias®

Resumo

Objetivo: Avaliar o perfil clinico de recém-nascidos com
hipotireoidismo congénito identificados pelo Programa Estadual de
Triagem Neonatal de Minas Gerais entre 2000 e 2006.

Métodos: A frequéncia das manifestagdes clinicas de
hipotireoidismo congénito foi analisada em relagdo aos niveis de
horménio estimulante da tireoide T4L (determinados por
quimioluminescéncia, valores de referéncia de 0,3 a 5,0 pUI/mL e
0,8 a 1,8 ng/dL, respectivamente) e idades ao diagndstico e
tratamento. Estudou-se 443 criangas, sendo 55,8% do sexo feminino
e 95% delas com menos 60 dias de vida.

Resultados: Os sinais clinicos mais prevalentes foram: hérnia
umbilical (51%), fontanela anterior ampla (50,3%) e fontanela
posterior aberta (47,2%). Hipotonia, macroglossia e sucgdo débil
foram os sinais mais associados com a gravidade bioquimica da
doenga. Em 32,1% das criangas houve atraso na idade dssea ao
diagndstico. As medianas de TSH e T4L séricos foram 120 pUl/mL e
0,62 ng/dL, respectivamente. A mediana da idade de inicio de
tratamento foi de 28 dias.

Conclusdo: Existem sinais clinicos precoces que sugerem o
diagnéstico de hipotireoidismo congénito. Portanto, diante de uma
crianga com esses sinais, devem ser avaliados TSH e T4L séricos para
confirmar ou excluir a doenga, independentemente do resultado do
teste de triagem. A idade de inicio de tratamento ainda foi elevada,
mas o programa vem adotando estratégias para redugdo da mesma.

J Pediatr (Rio J). 2009;85(1):72-79: Hipotireoidismo congénito,
triagem neonatal.

Introdugao

O hipotireoidismo congénito (HC) é considerado uma
urgéncia pediatrica, podendo ocorrer consequéncias graves

Abstract

Objective: To evaluate the clinical profile of newborns with
congenital hypothyroidism identified by the Newborn Screening
Program of the State of Minas Gerais, Brazil, between 2000 and 2006.

Methods: Analysis of factors involved in this profile, including:
TSH and FT4 levels (determined by chemiluminescence, with limits
of normality setat 0.3-5.0 pUI/mL and 0.8-1.8 ng/dL, respectively),
age at diagnosis and age at treatment. The study sample consisted
of 443 children, 55.8% were female and 95% were seen before
completing 60 days of life.

Results: The most prevalent clinical signals were: umbilical
hernia (51%), enlarged anterior fontanel (50.3%), and open
posterior fontanel (47.2%). Hypotonia, macroglossia and feeding
difficulties were the clinical signs most frequently associated with the
biochemical severity of the disease. A delay in bone age was present
in 32.1% of the children at diagnosis. The median of serum TSH and
FT4 was 120 pUI/mL and 0.62 ng/dL, respectively. The median age
at start of treatment was 28 days.

Conclusion: There are some early clinical signs that suggest a
diagnosis of congenital hypothyroidism. Therefore, when presented
with a child exhibiting these signs, serum TSH and FT4 should be
assayed in order to confirm or rule out the disease, irrespective of
the result of screening. Age at start of treatment remains high, but
strategies are being implemented to reduce it.

J Pediatr (Rio J). 2009,;85(1):72-79: Congenital hypothyroidism,
neonatal screening.

quando ndo recebe tratamento oportuno. O diagndstico pre-
coce e o tratamento iniciado nas primeiras semanas de vida
sdo fundamentais para o desenvolvimento intelectual normal
das criancas afetadas'-2.
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Perfil clinico no hipotireoidismo congénito - Pezzuti IL et al.

A histdria natural do HC tem se modificado drasticamente
nos ultimos anos gragas aos programas de triagem neonatal
que detectam a doenga precocemente em recém-nascidos
aparentemente sadios>. No Brasil, a partir da década de 80,
foram iniciados alguns desses programas* e no estado de
Minas Gerais foi implantado, em 1993, o Programa Estadual
de Triagem Neonatal (PETN-MG) para HC.

A incidéncia de HC é quatro a cinco vezes maior do que a
da fenilcetonuria, para a qual os programas de triagem foram
originalmente desenvolvidos®. E de aproximadamente
1:3.000 a 1:4.000 recém-nascidos vivos®, sendo maior em
hispanicos e menor em negros!. Algumas variacdes de inci-
déncia entre diferentes regides geograficas parecem estar
mais relacionadas com a deficiéncia de iodo do que com as
caracteristicas étnicas populacionais®. Ha prevaléncia do sexo
feminino em relagdo ao masculino (2:1), e ha risco aumen-
tado em criangas com sindrome de Down*.

Antes da implantacdo dos programas de triagem, quando
as criangas eram diagnosticadas clinicamente, a incidéncia
relatada de HC era bem menor, variando de 1:5.800 a
1:6.900. Em estudo dinamarqués, apenas 10% das criangas
afetadas foram diagnosticadas clinicamente no primeiro més
de vida, 35% até os 3 meses e 70% até o primeiro ano. Nas
demais criangas, o diagndstico foi atrasado até o terceiro e
quarto anos de vida®. Em anélise retrospectiva de 1.000 casos
de HC na Turquia, a idade média ao diagndstico clinico foi de
49 meses. Apenas 3,1% dos casos foram diagnosticados no
periodo neonatal e 55,4% ap0s os 2 anos de idade”.

A maioria das criangas afetadas apresenta sinais e sinto-
mas bastante inespecificos, e em apenas 5% delas é possivel
o diagndstico através do exame clinico nos primeiros dias de
vida>8. A auséncia ou reduzida aparéncia dos sintomas no ini-
cio davida podem ser explicadas pela passagem transplacen-
taria de hormoénio tireoidiano materno e por um aumento nos
niveis cerebrais de deiodinase no recém-nascido®-1°.

Apesar da existéncia dos programas de triagem e da falta
de sensibilidade e especificidade das manifestagdes clinicas
do HC, o diagndstico das criancgas sintomaticas deve ser clini-
coll. Os sintomas cldssicos da doenca ndo devem ser
esquecidos.

O objetivo do presente trabalho foi: 1) avaliar o perfil cli-
nico de recém-nascidos com HC identificados pelo PETN-MG,
levando em conta a idade ao diagndstico e a gravidade bio-
quimica da doenca; 2) alertar o médico pediatra sobre a
importancia da valorizagdo dos sinais e sintomas clinicos de
HC; e 3) avaliar o desempenho do PETN-MG nesse periodo,
pela analise daidade de inicio de tratamento dessas criangas.

Métodos

Para a obtencdo dos dados, foram analisados os prontua-
rios de criangas triadas pelo PETN-MG entre 2000 e 2006 e
convocadas para primeira consulta. Apenas as criangas com
hipotireoidimo congénito confirmado participaram do estudo.
Considerou-se diagndstico de hipotireoidismo congénito os
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casos que apresentaram hormonio estimulante da tireoide
(TSH) sérico confirmatdrio > 10 pUI/mL, necessitando, por-
tanto, de tratamento. As criangas que ja se encontravam em
tratamento hormonal na primeira consulta foram excluidas
da analise.

No periodo estudado, o PETN-MG utilizou, para o diagnds-
tico de HC, a analise de TSH em papel filtro, com coleta reali-
zada idealmente no quinto dia de vida e valor de referéncia <
10 mUI/L. As criangas com TSH > 25 mUI/L foram convoca-
das em carater de urgéncia para consulta médica. Aquelas que
apresentaram resultados limitrofes (10 a 25 mUI/L) foram
submetidas, o mais rapido possivel, a nova coleta em papel
filtro e foram convocadas caso o resultado confirmasse um
TSH maior que 10 mUI/L.

Todas as criangas foram atendidas no ambulatério de
endocrinologia pediatrica do Hospital das Clinicas da Univer-
sidade Federal de Minas Gerais (UFMG). Durante a primeira
consulta, apds anamnese detalhada, as criancas foram exa-
minadas por um dos trés médicos da equipe. Os seguintes
sinais e sintomas foram sistematicamente pesquisados: hér-
nia umbilical, fontanela anterior ampla, fontanela posterior
aberta, pele seca e aspera, pele marmorata, suturas amplas,
edema, ictericia por mais de 10 dias, rouquiddo, macroglos-
sia, extremidades frias, palidez, letargia, protusao lingual,
constipagdo intestinal, hipotonia, succdo débil, déficit ponde-
ral e estatural, sopro cardiaco, atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor e bocio. Ndo foram estabelecidos critérios
objetivos para definicdo dos sinais clinicos, sendo determina-
dos pela experiéncia do examinador.

Todos os pacientes foram submetidos, nesse mesmo dia,
a coleta de sangue para analise sérica de TSH e T4L. Apos a
coleta, foi iniciado tratamento com levotiroxina (10 a 12
pg/kg/dia), o qual foi suspenso se o diagnostico ndo fosse con-
firmado (TSH sérico < 10 pUI/mL). As criangas em trata-
mento foram acompanhas a cada 3 meses até os 3 anos de
idade, quando a levotiroxina foi suspensa para a definigao da
etiologia e caradter permanente ou transitério da doenga
(Figura 1).

A analise do TSH em papel filtro foi realizada pelo método
ELISA (enzyme linked immunosorbent assay) (valores nor-
mais < 10 mUI/L) e a do TSH e T4L séricos pelo método de
quimioluminescéncia (valores normais: 0,3 a 5,0 pUI/mL e
0,8a1,8ng/dL, respectivamente). Os seguintes dados, obti-
dos de formulario préprio da primeira consulta, foram anali-
sados neste trabalho: idade da crianga, sexo, sinais e sintomas
clinicos sugestivos de HC (especificados anteriormente),
idade 6ssea, idade em que se realizou a triagem, valor do TSH
no teste de triagem, valor do primeiro TSH e T4L séricos, idade
de inicio do tratamento e se havia suspeita clinica de hipoti-
reoidismo anterior a triagem.

A idade 6ssea foi avaliada pela realizacdo de radiografia
de joelhos dos recém-nascidos, sendo considerada atrasada
quando o nucleo epifisario distal do fémur estava ausente nas
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TSH entre 10 e 25 mUI/L | TSH > 25 mUI/L

| |

Convocadas com
Repete exame em urgéncia para consulta

papel filtro 2 amostra
com urgéncia

"

[TSH<10mUIL| |[TSH>10 mUILL |

Dosados TSH e T4L séricos
e iniciado tratamento com
LT4 (10-12 mcg/kg/dia)

v / l \

NORMAL TSH sérico
<5 pUl/mL

TSHentre 5e TSH serico
10 pUI/mL e T4L normal > 10 puUl/mL
Suspenso tratamento Suspenso Mantém
ALTA tratamento e tratamento
(Exclusdo DEHC) observagéo l

Acompanhamento Acompanhamento
mensal com TSH, T4L a cada 3 meses até
e exame clinico os 3 anos de idade

LT4 = levotiroxina.

l

Exames etiolégicos*

* Ultrassonografia de tireoide, tireograma, teste de descarga do perclorato, dosagem sérica de tireoglobulina.

Figura 1 - Protocolo do PETN-MG para hipotireoidismo congénito utilizado entre os anos de 2000 e 2006

criangas nascidas a termo ou com idade gestacional corrigida
maior que 37 semanas?'?.

O estudo foi aprovado pelo Comité de Etica em Pesquisa
(COEP) da UFMG. Os pais ou responsaveis, apos informagao,
deram seu consentimento por escrito em declaragao, para a
participagao no estudo.

A andlise estatistica foi realizada pelo programa SPSS
(Statistical Package for the Social Sciences). Os testes utili-
zados foram: qui-quadrado de Pearson ou o exato de Fisher
para avaliagdo das associagles e o teste ndo-paramétrico de
Mann-Whitney para comparagdo das médias. O nivel de sig-
nificancia utilizado foi de 5% (p < 0,05).

Resultados

Entre os anos de 2000 e 2006 foram triadas 1.874.055
criangas pelo PETN-MG, com uma cobertura de 99% dos
municipios do estado. Das criangas triadas durante esse peri-
odo, 852 foram convocadas para primeira consulta. Foram

analisados os dados de 553 criangas (prontuarios disponiveis
durante o periodo estipulado para a coleta dos dados, de julho
adezembro de 2007) sendo que em 464 o diagndstico de hipo-
tireoidismo congénito foi confirmado. Foram selecionados 443
pacientes para analise, ja que 21 chegaram a primeira con-
sulta em uso de levotiroxina.

Das 443 criangas analisadas, 247 (55,8%) eram do sexo
feminino e 7 (1,6%) tinham sindrome de Down. A mediana
da idade de realizagdo da triagem neonatal foi de 8 dias de
vida, sendo que 75% das criangas foram triadas com menos
de 12 dias. A primeira consulta, 17 criancas (3,8%) tinham
mais de 2 meses, sendo que a crianga mais nova se apresen-
tou com apenas 5 dias e a mais velha com 107 dias de vida
(mediana de 28 dias).

Foram encontradas 184 criangas que ja haviam consul-
tado anteriormente um médico, mas houve suspeita clinica
de hipotireoidismo em apenas 20 delas (4,5% de todos os
casos analisados).
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Tabela 1 - Sinais e sintomas clinicos de hipotireoidismo congénito encontrados entre as 443 criangas a primeira consulta

Sinais e sintomas Frequéncia (n = 443) %

Hérnia umbilical 226 51,0
Fontanela anterior ampla 223 50,3
Fontanela posterior aberta 209 47,2
Pele seca e aspera 181 40,9
Pele marmorata 160 36,1
Suturas amplas 130 29,3
Edema (infiltrado) 125 28,2
Ictericia por mais de 10 dias 124 28,0
Rouquiddo 103 23,3
Macroglossia 94 21,2
Extremidades frias 85 19,2
Palidez (anemia) 85 19,2
Letargia 52 11,7
Protusao lingual 46 10,4
Constipagdo intestinal 42 9,5

Déficit ponderal 32 7,2

Hipotonia 26 5,9

Succdo débil 25 5,6

Déficit estatural 16 3,6

Sopro cardiaco 13 2,9

Atraso no desenvolvimento 6 1,4

neuropsicomotor

Bocio 5 1,1

Auséncia de sinais/sintomas 35 7,9

No servigo, a primeira consulta, o exame fisico foi suges-
tivo de hipotireoidismo em 55,3% das criangas avaliadas, por
apresentarem mais de um sinal clinico da doenga. Os sinais
clinicos mais frequentemente encontrados foram: hérnia
umbilical (51%), fontanela anterior ampla (50,3%) e fonta-
nela posterior aberta (47,2%). Os sinais menos encontrados
foram: sopro cardiaco (2,9%), atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor (1,4%) e bocio (1,1%) (Tabela1). Em 7,9%
das criangas com HC nao foi encontrado nenhum sinal ou sin-
toma sugestivo da doenca, a primeira consulta.

Do total de 280 criangas que fizeram avaliagdo da idade
dssea, 90 (32,1%) tinham a idade 6ssea atrasada para sua
idade cronoldgica. O maior valor de TSH sérico encontrado foi
de 1.122 pUI/mL e em 25% das criangas era menor que 36
pUI/mL, mas acimade 10 pUI/mL (medianade 120 pUI/mL).
Em 285 criangas (64,3%), o T4L estava abaixo do valor de
referéncia (< 0,8 ng/dL), sendo que o menor valor de T4L
encontrado foi de 0,01 ng/dL (mediana 0,62 ng/dL). Mais de
80% das criangas com hipotonia, macroglossia, sucgdo débil,
suturas amplas, letargia e rouquiddo tinham um T4L sérico
inferior a 0,8 ng/dL (Tabela 2).

Alguns sinais e sintomas foram significativamente mais
comuns entre as criangas com menos de 30 dias de vida a
primeira consulta, em relagdo as criangas mais velhas (com
mais de 30 dias de vida) (Tabela 3). As criangas com menos
de 30 dias de vida apresentaram fungdo tireoidiana significa-
tivamente mais alterada e maior incidéncia de idade dssea
atrasada em relacdo as criancas com mais de 30 dias de vida
(mediana do TSH sérico de 135 pUI/mL versus 71 pUl/mL e
atraso na idade 6ssea em 41 versus 21%, respectivamente)
(p <0,05).

A mediana da idade de inicio do tratamento foi de 28 dias,
sendo que 53% das criangas iniciaram tratamento com menos
de 30 dias e 3% com menos de 15 dias de vida.

Discussao

Devido a prevaléncia, gravidade e apresentacdo inicial-
mente assintomatica do HC, a triagem neonatal de rotina tem
sido preconizada e instituida em todo o mundo e é responsa-
vel, atualmente, pela deteccdo da maioria dos recém-nascidos
com a doenga. Algumas criangas com HC, entretanto, apre-
sentam os sintomas classicos da doencga logo apds o nasci-
mento e devem ser diagnosticadas clinicamente?-13,
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Tabela 2 - Sinais e sintomas clinicos relacionados com os niveis de T4L

Perfil clinico no hipotireoidismo congénito - Pezzuti IL et al.

Frequéncia (%)

Sinais e sintomas T4L < 0,8 ng/dL T4L > 0,8 ng/dL Total
Hipotonia 22 (84,6) 4 (15,4) 26
Macroglossia 79 (84,0) 15(16,0) 94
Sucg&o débil 21 (84,0) 4(16,0) 25
Suturas amplas 105 (80,7) 25(19,3) 130
Letargia 42 (80,7) 10(19,3) 52
Rouquid&o 83(80,5) 20(19,5) 103
Extremidades frias 67 (78,8) 18 (21,2) 85
Ictericia por mais de 10 dias 96 (77,4) 28 (22,6) 124
Fontanela posterior aberta 160 (76,5) 49 (30,5) 160
Palidez (anemia) 64 (75,2) 21 (24,8) 85
Pele seca e aspera 136 (75,1) 45 (24,9) 181
Edema (infiltrado) 92 (73,6) 33(26,4) 125
Fontanela anterior ampla 163 (73,0) 60 (27,0) 223
Pele marmorata 115(71,8) 45 (28,2) 160
Hérnia umbilical 158 (69,9) 68 (30,1) 226
Total 285 (64,3) 158 (35,7) 443

Tabela 3 - Prevaléncia de sinais e sintomas entre as criangas com menos de 30 dias versus com mais de 30 dias de vida a primeira consulta

Frequéncia (%)

Sinais e sintomas

Menos de 30 dias (n = 238)

Mais de 30 dias (n = 205)

Pele seca e &spera 134 (56,3) 47 (23,0)
Fontanela anterior ampla 132 (55,4) 91 (44,4)
Fontanela posterior aberta 130 (54,6) 79 (38,5)
Ictericia 94 (39,4) 30(14,6)
Edema 94 (39,4) 31(15,1)
Suturas amplas 92 (38,6) 38(18,5)
Macroglossia 76 (31,9) 18 (8,7)
Rouquid&o 73 (30,6) 30 (14,6)
Letargia 40 (16,8) 12 (5,8)

Os sinais e sintomas clinicos do hipotireoidismo estdo rela-
cionados com a imaturidade generalizada de 6rgdos e siste-
mas e com o metabolismo diminuido decorrentes da falta do
hormonio tireoidiano. Dependem do grau da deficiéncia hor-
monal e da idade em que o diagndstico é realizado?.

No presente estudo, foi possivel observar que a suspeita
clinica de HC, anteriormente ao resultado da triagem, ocor-
reu em apenas 4,5% das criangas com a doenga. Em contra-
partida, pouco mais da metade (55,3%) apresentavam um

exame clinico considerado suspeito pela equipe de endocri-
nologia pediatrica, a primeira consulta no programa. Essa dis-
crepancia pode ser explicada pelo maior treinamento dos
médicos da equipe de endocrinologia na identificagdo dos
sinais clinicos de HC e também por estarem mais sugestiona-
dos, ja que atendiam criangas com triagem sabidamente alte-
rada. Todas as 21 criangas excluidas da andlise por tratamento
hormonal prévio ndo foram diagnosticadas clinicamente.
Eram criangas prematuras ou com outras enfermidades que
iniciaram tratamento ainda na maternidade, ja que o resul-
tado da triagem foi obtido quando estavam retidas.
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O que se observa é que atualmente vem ocorrendo uma
menor valorizagcdo das manifestacdes clinicas do HC por parte
dos médicos pediatras, talvez por estarem totalmente con-
fiantes na triagem neonatal. Esse fato predispde ao adia-
mento do diagndstico, principalmente em pacientes
sintomaticos logo apds o nascimento e naqueles triados
tardiamente.

Foi encontrada, entre as criangas avaliadas, uma menor
predominéncia do sexo feminino em relagdo ao masculino
(1,2:1), quando comparada com a descrigdao na literatura
(2:1). Sabe-se que o HC decorrente de defeitos de sintese é
transmitido por heranca autoss6mica recessiva e, portanto,
possui uma incidéncia semelhante nos dois sexos. Ja a disge-
nesia, relatada como sendo responsavel por cerca de 80% dos
casos?, ocorre mais frequentemente no sexo feminino. Esse
achado nos permite questionar uma maior incidéncia de HC
devido a disormonogénese no estado de Minas Gerais, mas
estudos para avaliar essa hipétese devem ser realizados.

Alteragdes transitdrias na fungdo tireoidiana do neonato
podem ocorrer e sdo atribuidas a passagem transplacentaria
de anticorpos maternos, a drogas antitireoidianas utilizadas
pela méde, a caréncia ou excesso de iodo ou relacionadas a
prematuridade. Sabe-se que valores de TSH iniciais nao
podem ser usados como um parametro de diferenciagdo entre
HC permanente e transitério'® e que criancas com atireose
tendem a apresentar alteragdes mais significativas da funcao
tireoidiana do que criangas com ectopia, hipoplasia ou defei-
tos de sintese®. Além disso, hd um consenso de que mesmo
o HC transitério deva ser tratado até sua resolugdo, para evi-
tar a exposicdo cerebral da crianca a baixos niveis de tiroxi-
na'>17, No PETN-MG, a etiologia do HC e seu carater
permanente ou transitério sdo avaliados somente quando a
crianca completa 3 anos de idade, ja que, nessa fase da vida,
o tratamento hormonal pode ser interrompido transitoria-
mente com seguranca para a realizagao dos exames etioldgi-
cos. E possivel, portanto, que existam, entre os casos
estudados, criangas com a forma transitdria da doenca.

Estudo realizado no México, em 2004, com o objetivo de
descrever as caracteristicas epidemioldgicas do HC naquele
pais, mostrou que os sinais de hipotireoidismo mais frequen-
temente encontrados nas criancas triadas foram hérnia umbi-
lical (43,7%) e ictericia (41,5%)3. No presente estudo, os
sinais clinicos mais frequentemente encontrados foram hér-
nia umbilical (51%) e fontanela anterior ampla (50,3%). O
tamanho da fontanela anterior pode ser avaliado pela média
dos diametros anteroposterior e transversal. Possui uma
ampla faixa de normalidade variando de 0,6 a 3,6 cm, com
uma média de 2,1 cm no primeiro dia de vida'®. Uma fonta-
nela anterior ampla associada a fontanela posterior aberta
pode ser um sinal precoce de hipotireoidismo no recém-
nascido. Quando as suturas sdao muito separadas, pode ser
notada uma terceira fontanela (entre as fontanelas anteriore
posterior), também descrita na sindrome de Down*®.

Os sinais e sintomas mais relacionados com a gravidade
do HC foram hipotonia, macroglossia e succao débil, o que
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sugere uma maior especificidade desses sintomas no diag-
nostico da doenca. Tsai etal., em 1993, comparando criancas
com HC e casos falso-positivos (controles), encontraram uma
diferencga significativa em relagdo aos seguintes achados
clinicos: dificuldades alimentares, constipacdo, pele seca, hér-
nia umbilical e fontanela posterior maior que 0,5 cm?2°.

Na presente analise, foi encontrada uma relagdo direta
entre a gravidade bioquimica da doenca, avaliada pelos niveis
de T4L e frequéncia de alteragdes ao exame clinico. Em con-
trapartida, observou-se que as criangas mais sintomaticas
eram as mais jovens (com menos de 30 dias de vida a pri-
meira consulta), possivelmente porque, por apresentaremum
TSH muito elevado na triagem, eram convocadas direta-
mente para a consulta (sem necessidade de uma segunda
amostra, como acontece com as criangas com fungao tireoi-
diana limitrofe). Portanto, as criancas com hipotireoidismo
mais grave foram diagnosticadas e tratadas mais
precocemente.

A idade éssea estava atrasada para recém-nascido a
termo em 32,1% das criancgas analisadas, a primeira con-
sulta. Wasniewska et al., em 2003, encontraram uma incidén-
cia maior (44,3%), sendo que 48,2% dessas criangas
apresentavam atireose. Os autores consideraram a idade
Ossea atrasada, quando o diametro do nucleo epifisario distal
do fémur era menor que 3 mm, aumentando a sensibilidade
do método. A idade éssea atrasada reflete uma fungao tireoi-
diana ja gravemente comprometida ao nascimento e se rela-
ciona com alteragdes no desenvolvimento neuropsicomotor
durante o primeiro ano de vida, independentemente de outras
variaveis relacionadas ao tratamento?®.

Atualmente é recomendado que o tratamento para HC seja
iniciado tdo cedo quanto possivel, idealmente até a 22 semana
de vida, pois a partir dessa idade os casos graves (atireose e
formas graves de disormonogénese) apresentardao algum
grau de sequela??24, Também ndo se pode afirmar que o tra-
tamento precoce garanta auséncia de sequelas, ja que a defi-
ciéncia hormonal intraldtero pode ser responsavel por
pequenos déficits neuroldgicos. Criangas diagnosticadas pela
triagem e tratadas precocemente apresentam QI reduzido em
relacdo aos proprios irm&os saudaveis?>.

Triagem neonatal € uma corrida contra o tempo. Todas as
etapas envolvidas na coleta de sangue, no envio de amos-
tras, na analise de resultados, na convocacgdo de casos sus-
peitos, na confirmagdo do diagndstico e no inicio do
tratamento devem ocorrer sem erros € no menor tempo pos-
sivel. Os resultados falso-negativos ainda sdo uma preocupa-
¢do constante?®:27,

Estudo recente, avaliando a triagem neonatal para HC no
estado de Sergipe, encontrou uma idade de inicio de trata-
mento de 51+12 dias de vida2®. Em Santa Catarina, a avalia-
gao do programa entre os anos de 1994 e 1998 mostrou uma
idade média de inicio de tratamento de 40,2 dias. No periodo
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analisado, o percentual de criangas atendidas até 28 dias pas-
sou de 24% para 46,7%, demonstrando a melhora do pro-
grama, sem atingir, porém, o preconizado?°.

No PETN-MG para HC, durante o periodo estudado, 53%
das criancas iniciaram o tratamento ainda no primeiro més
de vida, mas a maioria com mais de 15 dias. A mediana da
idade de inicio de tratamento encontrada, de 28 dias, ainda
foi elevada, mas o programa vem mostrando uma melhora
ao longo dos anost. O inicio tardio do tratamento ocorreu em
casos de demora da familia em comparecer ao centro de salide
para a realizagdo do teste de triagem e devido a necessidade
de coleta de uma segunda amostra, em papel filtro, em casos
de fungdo tireoidiana limitrofe.

Novas estratégias estdo sendo adotadas para melhorar o
desempenho do PETN-MG, visando o tratamento precoce das
criangas com HC. A convocacao direta para consulta das crian-
cas com TSH maior que 20 mUI/L (e ndo mais 25 mUI/L), esta
sendo realizada desde 2007, mas o impacto dessa interven-
cdo ainda ndo foi avaliado. Além disso, campanhas devem ser
realizadas para sensibilizagdo da populagdo e dos profissio-
nais de salide em relagdo a importancia da realizacdo da tria-
gem neonatal até no maximo o quinto dia de vida da crianca.

O presente trabalho demonstra a baixa sensibilidade e
especificidade dos sinais e sintomas do HC, ressalta a impor-
tancia da triagem neonatal para o diagndstico precoce da
doenca e também constitui um alerta para o médico pediatra,
que deve manter um alto indice de suspeicdo em criangas sin-
tomaticas. Infelizmente, a triagem neonatal para HC ndo é
universal e casos de falso-negativo podem ocorrer. Por esses
motivos, diante de uma crianga com sinais e sintomas clini-
cos sugestivos de hipotireoidismo, independentemente do
resultado do teste de triagem, devem ser dosados TSH e T4L
séricos para confirmar ou excluir a doenca.
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