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Hipotireoidismo congénito: Uma abordagem teorica

based on the alteration of thyroid hormone or
Thyroid Stimulating Hormone (TSH) levels, so the
main complications are in bone development, which
can lead children to short stature and growth
retardation, and in neurological development,
which can lead to mental retardation. Thus, the
delay in diagnosis, especially until the second or
third month of life, can impair the physical and
cognitive development of the newborn, generating
irreversible complications. Newborn screening is
challenging, as a significant portion of children
appear to be normal at birth. It relies on a heel prick
to detect high TSH levels and low thyroxine (T4) or
free T4 levels. After diagnosis, treatment is
instituted, through hormone replacement with
levothyroxine, to avoid irreversible deficits and
long-term metabolic complications. Treatment is
also challenging, as hormone replacement is
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RESUMO
Congenital hypothyroidism (CH) is a rare endocrine
disease that manifests chronically and insidiously in

regularly adjusted based on the child's growth and
development to keep hormones within the age
range, which makes regular medical follow-up

children. Historically, HC is linked to regions with essential.

high rates of malnutrition, lack of prenatal care, and
late diagnosis. In addition, studies show that the risk
is higher in female children, high maternal age,
prematurity and the birth of twins. The disease is
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1 INTRODUCAO

O hipotireoidismo congénito ¢ uma condicdo médica em que uma crianga nasce com uma
tiredide pouco ativa ou ausente, resultando em baixos niveis hormonais da tireoide. (KLOSINSKA,
2018).

O tratamento envolve a reposi¢io hormonal com levotiroxina, geralmente por toda a vida. E
importante iniciar o tratamento o mais cedo possivel para prevenir possiveis problemas de
desenvolvimento e crescimento (BRITO, 2021), sendo, preferencialmente, nos primeiros 15 dias de
vida.

A dose de levotiroxina ¢ ajustada regularmente, conforme o crescimento e desenvolvimento da
crianga, para manter os niveis de hormoénio da tireoide dentro da faixa normal.

O acompanhamento médico regular ¢ essencial para garantir que o tratamento esteja adequado

e possiveis complicacdes, a longo prazo, sejam evitadas. (KLOSINSKA, 2018). Caso, ndo ocorra o
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tratamento precocemente, o hipotireoidismo congénito, pode levar a baixa estatura, devido a baixa
produgdo de hormonios, que sdo essenciais para o crescimento e desenvolvimento do corpo, pela
tireoide.

No entanto, se o tratamento com reposi¢cdo hormonal for iniciado logo apds o nascimento, a
maioria das criangas pode alcangar uma altura normal. Por isso, os estudos teoricos sobre
epidemiologia e de etiologias de estatura baixa em criangas com hipotireoidismo congénito, ¢é
altamente justificado devido a sua relevancia clinica e impacto na qualidade de vida dessas criangas.

Além do mais, ha necessidade de uma constante atualizagcao das informacoes cientificas sobre
0 assunto, para embasar a os profissionais de saude, gerar novas contribuigdes técnico-cientificas e
potencializar melhorias nas politicas de saude publica voltadas para a prevengdo e tratamento dessa
condigao.

Esse estudo visa, principalmente, contribuir teoricamente, para o avango do conhecimento na
area da endocrinologia pediatrica, beneficiando indiretamente as criancas afetadas com

hipotireoidismo congénito.

2 DESENVOLVIMENTO
2.1 CONHECENDO AS DOENCAS TIREOIDIANAS
2.1.1 Hipotireoidismo

O hipotireoidismo ¢ a principal disfun¢do tireoidiana, manifestando-se de forma cronica e
insidiosa. Existem trés classificagdes: primario, secundario e tercidrio. (KLOSINSKA, 2018)

O hipotireoidismo primdrio, o mais prevalente, resulta da disfungdo intrinseca da glandula
tireoide, levando a deficiéncia hormonal com niveis elevados de TSH e T4 livre abaixo dos limites
normais. O secundario, por sua vez, ¢ caracterizado pela disfuncdo na glandula pituitaria, que nao
secreta 0 hormonio estimulante da tiredide (TSH) em quantidade suficiente para estimular a producdo
de hormonios tireoidianos. Essa disfun¢do pode originar-se tanto na propria pituitaria quanto no
hipotalamo, o qual regula a liberacdo de hormonios pela pituitéria. Ja o terciario envolve uma falha no
hipotalamo, que ndo produz a quantidade adequada de hormoénio liberador de tireotropina (TRH),
responsavel por estimular a liberagdo de TSH pela pituitaria. Embora seja menos comum, pode ser
causado por fatores genéticos ou lesdes no hipotadlamo (CARVALHO et al, 2022).

A tireoidite autoimune, especialmente a de Hashimoto, € a causa mais comum, envolvendo
resposta inflamatoria mediada por células T. Outras causas incluem deficiéncia dietética de iodo,
ressec¢do cirurgica da glandula e certos medicamentos.

O hipotireoidismo central refere-se a disfun¢des na secrecdo dos hormdnios centrais, TSH ou
TRH, sendo raro e associado a distirbios que comprometem o controle hipotalamico e hipofisario da

tireoide (KASPERAVICIUS, 2020).
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O hipotireoidismo subclinico € caracterizado por elevados niveis de TSH e niveis normais de
T3 e T4. Fatores de risco incluem idade avancada, histérico familiar de doenga tireoidiana, radioterapia
em cabega e pescoco, entre outros. A doenga apresenta sintomas inespecificos, como bradicardia, pele
seca, fadiga e ganho de peso. O diagnoéstico envolve exames laboratoriais, sendo a dosagem de TSH o
mais confiavel. O tratamento visa normalizar os niveis hormonais, comumente utilizando levotiroxina
sodica, e continuo monitoramento ¢ efetivo para acertar as doses e sustentar a fungdo correta da
tireoide.

O hipotireoidismo congénito ¢ uma condigdo presente desde o nascimento, muitas vezes
decorrente de defeitos genéticos que afetam a formagdo da glandula tiredide. Se ndo tratado
precocemente, pode levar a atrasos no desenvolvimento e comprometimento cognitivo (PEDRO,

2022).

2.1.2 Hipertireoidismo

O hipertireoidismo ocorre devido ao excesso de hormdnios tireoidianos circulantes, resultando
da produgdo excessiva pela glandula tiredide. A diminui¢do dos niveis de TSH, abaixo de 0,1 mUI/L,
e 0 aumento dos niveis de T3 ¢ T4 livre caracterizam a condicao.

A Doenga de Graves ¢ a causa mais comum, uma doenga autoimune que estimula a producao
excessiva de T3 e T4. Outras causas incluem adenomas, nddulos hiperplasicos tireoidianos, neoplasias
tireoidianas malignas e exposi¢do a iodo em excesso. O diagndstico envolve avaliagdo clinica e exames
laboratoriais. Os sintomas incluem nervosismo, sudorese, intolerancia ao calor, perda de peso, entre
outros.

O tratamento do hipertireoidismo pode envolver o uso de betabloqueadores para aliviar
sintomas adrenérgicos e drogas antitireoidianas.

Em casos especificos, pode ser indicado iodo radioativo ou tireoidectomia. A associacdo da
Doenca de Graves com historico familiar e sua prevaléncia em mulheres sdo observadas. O
hipertireoidismo pode levar a complica¢cdes como disturbios do metabolismo 6Osseo, transtornos do
panico, alteracdes na glicemia e disfungdes cardiovasculares, destacando-se a fibrilagdao atrial e

cardiopatias (MAIA, 2013).

2.1.3 Bocio

O boécio ¢ caracterizado por qualquer aumento no tamanho da glandula tiredide, sendo
considerado quando ultrapassa dois desvios-padrdo para a idade. A classificagdo da Organizacao
Mundial da Satide (OMS) divide o bdcio em quatro graus: o grau 0 indica a auséncia de bocio, o grau
1 refere-se a um bdcio palpavel, o grau 2 representa um bocio visivel, e o grau 3 descreve um bocio

volumoso. O aumento adaptativo da hormona estimulante da tiredide (TSH) em resposta a fatores que
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alteram a sintese de hormonios tireoidianos € determinante para esse crescimento, gerando hiperplasia
e hipertrofia do epitélio folicular. As causas mais comuns de bdcio sdo o bocio simples e a tiroidite de
Hashimoto (SEGURA et al, 2019).

Existem vdrias etiologias para o bocio: o simples ou coloide, que ndo estd associado ao
hipotiroidismo ou hipertiroidismo franco e ndo ¢ consequéncia de inflamagao ou neoplasia, tem fatores
genéticos e ambientais como possiveis causas. Por outro lado, o bocio endémico afeta mais de 10% da
populacao em geral e ¢ resultado de deficiéncia de iodo. Apesar de programas de iodacdo e da
recomendacao de consumo de sal iodado terem reduzido a incidéncia, a deficiéncia de iodo ainda é
uma causa significativa de bdécio em todo o mundo.

Doengas autoimunitarias da tireoide, como a tireoidite de Hashimoto, também podem causar
bocio, sendo mais comum em criangas com alteragdes cromossdmicas, como sindrome de Down e
Turner. O tratamento com levotiroxina (LT4) ¢ indicado em casos de bdcio associado ao hipotiroidismo

subclinico com TSH persistentemente elevado (BOWDEN e GOLDIS, 2023).

2.1.4 Tireoidite
A tireoidite engloba um grupo heterogéneo de processos com diferentes etiologias e
caracteristicas clinicas, compartilhando a destrui¢ao da estrutura normal do foliculo tireoidiano, mas
cada processo apresenta caracteristicas especificas. Destacam-se os seguintes tipos de tireoidite:
1) tireoidite aguda, também conhecida como supurativa ou piogénica, ¢ uma forma rara de
tireoidite causada por varios microrganismos, especialmente bactérias como S. aureus, S.
hemoliticus e S. pneumoniae. Os sintomas incluem dor unilateral na parte anterior do
pescocgo, irradiando para a mandibula, acompanhada de febre, calafrios e outros sintomas
gerais de infec¢do bacteriana. O diagndstico € estabelecido por pungdo aspirativa com
agulha fina (PAAF), e o tratamento consiste na administragdo precoce e parenteral de
antibioticos, com possivel ocorréncia de hipotiroidismo permanente em casos graves
(BORGES et al, 2020).
11) tireoidite subaguda ou de De Quervain, que se caracteriza por um processo inflamatorio
na glandula tireoide, com remissdo espontanea. Sua duragdo varia de 1-2 semanas a varios
meses, sendo sua causa geralmente de origem viral. Os sintomas incluem um periodo
prodromico com febricula, astenia, artralgias, odinofagia e disfagia, seguido por dor
intensa na regido tireoidiana, febre elevada e comprometimento importante do estado geral.
Cerca de metade dos casos apresenta tireotoxicose nas primeiras semanas, seguida por
retorno ao eutireoidismo e, em alguns casos, desenvolvimento de hipotiroidismo

transitorio. O tratamento varia de acordo com a fase: fase inicial tratada sintomaticamente
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com dacido acetilsalicilico, adigdo de B-bloqueadores em casos de hipertiroidismo e, se
ocorrer hipotiroidismo, levotiroxina sddica (LT4) (SEGURA et al, 2019).

iii) tireoidite de Hashimoto ou tireoidite linfocitaria cronica, que ¢ uma inflamagao crénica
da tiredide com origem autoimune, frequentemente associada a bédcio e podendo resultar
em hipotiroidismo permanente. E a causa mais comum de distirbios tireoidianos na idade
pediatrica, sendo mais prevalente em meninas. Os sintomas variam, € muitos casos sao
assintomaticos. O diagnostico € confirmado pela presenca de anticorpos, principalmente
antitiroglobulina e antiperoxidase. Nao ha tratamento etiologico; no caso de
hipotiroidismo, a administracao de LT4 ¢ indicada, com a retirada do tratamento para
avaliagdo da funcdo tireoidiana apds 6-12 meses em casos de hipotiroidismo transitorio.
Em situagdes de eutiroidismo com anticorpos positivos, a administragao de tiroxina nao ¢
necessaria, mas a funcdo tireoidiana deve ser monitorizada regularmente (CARVALHO et

al, 2021).

2.1.5 Doenca de Graves

A doenga de Graves (DG) ¢ uma condi¢do autoimune especifica do 6rgdo, destacando-se por
sua associacdo mais frequente ao aumento da funcdo do drgdo-alvo. Ela representa a causa mais
comum de hipertireoidismo em individuos com menos de 50 anos, caracterizando-se por uma
infiltracdo linfocitaria na glandula tireoide e ativag@o do sistema imunolédgico. A DG ¢ responsavel por
60-80% dos casos de hipertireoidismo, com uma incidéncia anual em mulheres de aproximadamente
0,5 por 1000 durante um periodo de 20 anos (VIANA et al, 2015).

A patogénese da DG esté associada a um disturbio autoimune que resulta em hipertireoidismo
devido a presenca de autoanticorpos estimulantes do receptor de TSH. Esses anticorpos, denominados
TSI, promovem o crescimento das células tireoidianas e a secrecao de hormonios tireoidianos. A causa
desse processo autoimune ainda ndo € totalmente compreendida, mas fatores como susceptibilidade
genética, hormonios sexuais, alteragdes na fungdo imunologica, tabagismo, ingestao de iodo e agao de
agentes infecciosos podem desencadear a doenga (BOWDEN e GOLDIS et al, 2023).

A DG ¢ caracterizada por hipertireoidismo, oftalmopatia e acropaquia. Os pacientes podem
apresentar uma variedade de sintomas, como nervosismo, palpitacdes, intolerancia ao calor, perda de
peso, fraqueza, insOnia, tremores, entre outros. O bocio, formado por multiplos noédulos tireoidianos,
¢ predominante, sendo detectado em cerca de 90% dos pacientes com idade inferior a 50 anos. As
manifestagdes clinicas também incluem anormalidades cardiacas, como taquicardia sinusal e fibrilagdo
atrial (BRITO et al, 2021).

O excesso de hormonios tireoidianos pode levar a complicagdes graves, como insuficiéncia

cardiaca congestiva, cardiomiopatia, arritmias e aumento do risco de fraturas em mulheres idosas
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devido a reabsorcao dssea elevada. As manifestacoes clinicas variadas podem ser exacerbadas por
comorbidades, destacando a importancia de uma abordagem abrangente na avaliacdo do paciente. Os
achados laboratoriais, incluindo niveis aumentados de T4 livre, TSI e uma captagdo elevada de '*'I,
sdo cruciais para o diagnoéstico clinico de tireotoxicose e para diferenciar a DG de outras condigdes
tireoidianas. A dosagem de TSH suprimido confirma o quadro de hipertireoidismo associado a DG,
contribuindo para a defini¢do da gravidade e, ocasionalmente, fornecendo indicios da etiologia

subjacente (VIANA et al, 2015).

2.1.6 Cancer de tireoide

O cancer de tireoide, a neoplasia mais comum do sistema endocrino, tem visto um aumento
significativo na incidéncia desde a década de 1990, embora sem repercussdes substanciais na
mortalidade e na sobrevida das populacdes estudadas globalmente. A diferencga entre a magnitude da
incidéncia e a mortalidade sugere um diagndstico mais oportuno e um prognostico favoravel,
especialmente para os carcinomas diferenciados, os tipos histoldgicos mais frequentemente
identificados. Essas observagdes levantam questdes sobre o possivel fendmeno de sobrediagnostico,
atribuido a introduc¢do de novas tecnologias diagndsticas, o que pode resultar na detecgdo e tratamento
de tumores de baixo risco, gerando morbidade permanente associada aos procedimentos terapéuticos
(Borges et al, 2020).

Projecdes indicam que o cancer de tireoide podera ocupar a quarta posicao entre as neoplasias
malignas mais frequentes até 2030, segundo dados norte-americanos. Essa previsdo, associada a
hipotese de sobrediagnodstico, destaca a importancia de examinar a situacdo epidemioldgica dessa
condi¢do. A analise descritiva dos dados, utilizando informacdes dos registros hospitalares de cancer
(RHC:s) do Brasil, revela uma predominancia do cancer de tireoide em mulheres, com uma razao entre
os sexos (F/M) de 5:1, alinhando-se com a dominancia feminina associada a essa neoplasia. Além
disso, a faixa etaria e os tipos histologicos evidenciam padrdes consistentes com a literatura,
destacando a complexidade dessa condicdo e a importincia de estratégias de prevencdo e

conscientizagao direcionadas (Borges et al, 2020).

2.2 HIPOTIREOIDISMO CONGENITO

O Hipotireoidismo Congénito (HC) ¢ uma condi¢do que afeta recém-nascidos devido ao
desenvolvimento incompleto da tiredide, resultando na diminui¢do dos niveis do hormonio tireoidiano
ou do Hormonio Estimulante da Tireoide (TSH). Essa condi¢do, historicamente associada a regides
com ma nutrigdo, falta de assisténcia pré-natal e diagnostico tardio, tem sido uma preocupagao social
significativa. O atraso no diagnostico, especialmente até o segundo ou terceiro més de vida, pode

prejudicar o desenvolvimento cognitivo e fisico do recém-nascido.
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O HC pode ser classificado como permanente ou transitorio, dependendo da etiologia e duracao
do hipotireoidismo. Existem diferentes tipos primarios de HC, como disormonogénese da tireoide,
insensibilidade ao receptor de TSH, HC central, HC transitorio e disgenesia da tiredide. Fatores
genéticos também desempenham um papel, contribuindo para erros inatos na sintese do horménio
tireoidiano (PEDRO, 2022).

As estatisticas revelam que o HC afeta aproximadamente 1 em 3.000 a 4.000 recém-nascidos,
com taxas mais elevadas em populagdes asiaticas, nativas americanas e hispanicas. Além disso, o risco
¢ maior em criancas do sexo feminino, com aumento associado a idade materna, prematuridade e
nascimento de gémeos. Vale ressaltar que muitos casos permanecem nao diagnosticados nos primeiros
meses devido a presenga de hormonios maternos e tecidos tireoidianos subdesenvolvidos (SILVA et
al., 2022).

E notéavel que uma parcela significativa das criangas com HC parece normal ao nascer, tornando
o diagnostico desafiador. Estudos de acompanhamento indicam que o atraso no diagnostico pode levar
a complicag¢des neuroldgicas, como retardo mental, distirbios do desenvolvimento, atrofia padrao de
crescimento e baixa estatura. Além dos sintomas neuroldgicos, manifestagdes clinicas como hérnia
umbilical, pele seca, face cretindide, déficit de crescimento, ictericia e outros problemas podem surgir
(SINGH et al., 2022).

O tratamento ¢ crucial para evitar déficits irreversiveis e complicagdes metabolicas a longo
prazo. O rastreamento neonatal desempenha um papel fundamental nesse processo, sendo realizado
através de uma pung¢ao no calcanhar para detectar niveis elevados de TSH e baixos de tiroxina (T4) ou
T4 livre. Exames adicionais, como capta¢ao e varredura de radionuclideos da tireoide, sdo usados para
confirmar o diagnodstico (VASIREDDY et al., 2023).

Uma revisdo integrativa de literatura foi conduzida utilizando bases de dados como PubMed,
Biblioteca Virtual em Satude e Directory of Open Access Journals. Foram identificados 25 artigos
relevantes, destacando a importancia do diagndstico precoce, fatores de risco, métodos de triagem e
tratamento. Os resultados indicam que o diagnoéstico precoce, idealmente durante o periodo neonatal,
¢ crucial para evitar complicagdes a longo prazo, incluindo retardo mental. Programas de triagem
neonatal sdo implementados globalmente, com o teste do pezinho sendo uma ferramenta essencial. O
tratamento, geralmente a base de levotiroxina, visa normalizar os niveis hormonais e garantir o
desenvolvimento adequado. Em conclusdo, as pesquisas destacam a importancia do diagnostico
precoce do HC, ressaltando a necessidade de conscientizacao, programas eficazes de triagem neonatal
e intervencdo terapéutica adequada. O conhecimento e a atencdo dos profissionais de satde
desempenham um papel crucial na promogao da qualidade de vida das criangas afetadas e na prevencao

de complicacdes graves (PEDRO, 2022).

Health of Tomorrow: Innovations and Academic Research
Hipotireoidismo congénito: Uma abordagem tedrica



2.3 DESENVOLVIMENTO OSSEO E BAIXA ESTATURA

O hipotireoidismo congénito ¢ uma condi¢ao enddcrina resultante da producdo inadequada de
hormdnios tireoidianos durante o periodo neonatal, tendo implicagdes significativas no
desenvolvimento fisico e neurologico das criangas afetadas. Este distirbio enddcrino impacta
diretamente o desenvolvimento Osseo, interferindo na mineralizagdo, crescimento, maturagao ¢
estrutura dos ossos em fase de crescimento. Os hormonios tireoidianos, triiodotironina (T3) e tiroxina
(T4), desempenham um papel vital na regulagdo do metabolismo Osseo. A deficiéncia desses
hormonios compromete a formagdo 6ssea ao diminuir a atividade dos osteoblastos, responsaveis pela
producao de matriz dssea, ¢ ao aumentar a atividade dos osteoclastos, implicados na reabsor¢ao dssea.
Essa desregulagdo resulta em uma mineralizagdo 6ssea inadequada, prejudicando a incorporagao de
minerais essenciais na matriz 6ssea (MACIEL,2013)

O crescimento longitudinal dos ossos, essencial para a estatura corporal, ¢ comprometido no
hipotireoidismo congénito. Os hormonios tireoidianos exercem influéncia direta sobre o fechamento
das epifises dsseas € o controle do crescimento esquelético. A deficiéncia hormonal interfere nesse
processo, resultando em um crescimento 6sseo mais lento e, consequentemente, estatura abaixo da
média. Adicionalmente, o hipotireoidismo afeta a maturagdo esquelética, atrasando a idade 6ssea em
relacdo a cronolodgica, evidenciando um retardo na maturidade Ossea. Este atraso pode impactar o
desenvolvimento estrutural final do esqueleto, influenciando a satde Ossea a longo prazo.
Manifestagdes clinicas avangadas do hipotireoidismo, como o mixedema, caracterizado por inchaco e
espessamento cutdneo, podem ter impactos na estrutura Ossea facial e craniana, alterando a
conformacdo 6ssea e a aparéncia fisica (KLOSINSKA, 2018)

Portanto, o hipotireoidismo congénito representa um desafio substancial no desenvolvimento
osseo infantil, impactando a mineralizagdo, crescimento, maturacdo e estrutura dos 0ssos em
crescimento. A deteccdo precoce e o tratamento eficaz sdo cruciais para mitigar os efeitos adversos e
promover um desenvolvimento 6sseo saudavel e adequado nessas criangas. (VIANA, 2023)

A baixa estatura ¢ definida como a condi¢do, na qual a altura dos individuos se encontra abaixo
do percentil 3 na curva da Organizagdo Mundial de Saude, ou esta 2 desvios-padrao abaixo da média
da altura das criangas com a mesma idade e sexo. A diminui¢do do crescimento pode ocorrer em
consequéncia de diversos fatores como o hipotireoidismo congénito. (AGARDH, 2015)

Entre as causas endocrinas, o hipotireoidismo congénito ¢ uma sindrome clinica causada por
deficiéncia de hormoénio da tiredide, resultando na alteracdo de processos metabodlicos e do
neurodesenvolvimento prejudicado. Essas criangas, desenvolvem um quadro de crescimento reduzido
e retardo mental em graus variaveis, podendo apresentar ainda atraso da maturacdo dssea e da erupgao
dos dentes, a manifestagdo mais comum de hipotireoidismo em criangas esté relacionada a diminuigao

da velocidade de crescimento. O atraso do crescimento pode ocorrer por varios anos antes de ter outros
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sintomas. Assim, qualquer crianga com velocidade de crescimento reduzida deve ser avaliada para o
hipotireoidismo (COOPER, 2007).
Em resumo, a baixa estatura em criangas com hipotireoidismo congénito ¢ uma manifestagao

direta da deficiéncia hormonal que afeta o crescimento 6sseo.

3 CONSIDERACOES FINAIS

Estudos tedricos académicos sdo de grande importancia para clinica médica, principalmente,
em relacdo ao presente assunto, que esta, sempre, sofrendo atualizagdes devido aos avangos dos
exames moleculares para o diagnostico precoce.

O reconhecimento precoce do hipotireoidismo congénito ¢ crucial para orientar intervengdes
clinicas oportunas, assegurando um desenvolvimento fisico 6timo e minimizando os efeitos adversos
associados a essa condi¢do enddcrina.

A contribuicdo para um melhor entendimento fisiolégico do hipotireoidismo congénito,
consentiram impactos diretos na pratica clinica e o manejo de suporte a essa populagdo pediatrica

vulneravel.
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