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Hemiagenesia tiroidea
diagnosticada a los
cinco meses de edad

Sr. Editor:

La hemiagenesia tiroidea es una rara malformacion congénita
caracterizada por la ausencia de desarrollo evolutivo de uno de
los l6bulos tiroideos. La prevalencia exacta de esta entidad con-
génita es dificil de precisar, debido a que normalmente la au-
sencia de uno de los l6bulos no se manifiesta clinicamente por
si mismo, y suele diagnosticarse accidentalmente durante la
exploracion ecogrifica de la glindula tiroideal. En general,
la agenesia corresponde al 16bulo izquierdo. Los mecanismos
etiopatogénicos no son suficientemente conocidos, aunque re-
cientemente se han implicado diferentes factores de transcrip-
cién relacionados con el desarrollo y diferenciacion embriologi-
ca de la glandula tiroidea. La hipertrofia compensadora del
l6bulo remanente ocurre en la mayor parte de los pacientes
afectados, y es posiblemente secundaria a la hiperestimulacion
de la hormona tirostimulante (TSH) sobre el tejido tiroideo re-
manente. La funcion tiroidea suele estar conservada en la ma-
yoria de los casos, aunque una importante proporcion de estos
pacientes presentan concentraciones de TSH claramente supe-
riores a la de los sujetos con tiroides integros. Desde este esta-
do de hipotiroidismo subclinico pueden evolucionar a hipotiroi-
dismo franco y desarrollar bocio.
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Figura 1. Ecografia tiroidea del paciente en la que puede
apreciarse una importante hipoplasia del I6bu-
lo izquierdo con hipertrofia compensadora del
lobulo contralateral.

Lactante de 5 meses remitido al Servicio de Endocrinologia Pedid-
trica de nuestro hospital por detectar una funcion tiroidea alterada
(TSH, 32,4 mU/I; tiroxina libre, 0,86 ng/dl) en una analitica realizada
a los 4 meses al observarse en el transcurso de una exploracion ru-
tinaria la existencia de una hernia umbilical y una fontanela ante-
rior abierta “de tamano superior al normal”. Se trataba de un pa-
ciente nacido en nuestro pais, fruto de un embarazo escasamente
controlado de 33 semanas de gestacion, de una madre de 22 anos,
con padre no conocido. El parto transcurrio sin incidencias y el nifio
tuvo un peso de nacimiento de 1.620 g, talla de 42 cm, con test de
Apgar de 7 al primer minuto y 9 a los 5 minutos. Ingresado hasta el
mes de vida por prematuridad y bajo peso al nacimiento, se realizo
cribado metabolico neonatal que fue normal. Se desconocian ante-
cedentes familiares de interés. Como antecedentes personales desta-
caban que el paciente estuvo en centro de acogida desde el alta hos-
pitalaria, fue intervenido de herniorrafia bilateral a los 3 meses de
vida y present6 varicela a los 5 meses. La exploracion inicial no
mostraba hallazgos clinicos de interés, salvo una discreta hernia um-
bilical, y fontanela anterior abierta normotensa de 3 X 4 cm. La ex-
ploracion neurologica y el desarrollo psicomotor aparentemente
eran adecuados para la edad del paciente. Ante la sospecha de hi-
potiroidismo congénito se inicid tratamiento sustitutivo con L-tiroxi-
na en las dosis habituales y se realizd ecografia tiroidea donde se
apreci6 una importante hipoplasia de l6bulo izquierdo con hiper-
trofia compensadora del I6bulo contralateral (fig. 1).

La hemiagenesia tiroidea es una entidad de diagnostico ex-
cepcional en la infancia. Se caracteriza por la ausencia de de-
sarrollo de uno de los 16bulos tiroideos, habitualmente el iz-
quierdo. El diagndstico se suele realizar de forma casual, al
indicarse la practica de una ecografia de tiroides en el estudio de
un paciente con concentraciones plasmaticas elevadas de TSH,
o bien al detectarse la presencia de un bocio unilateral en el
examen fisico. El cribado neonatal no parece ser un método
adecuado para el diagnostico de esta entidad, ya que las eleva-
ciones de la TSH, asi como la hipertrofia compensadora, suelen
producirse en etapas posteriores de la vida.

Un estudio reciente sobre una poblacion de mas de 24.000 es-
colares sanos de nacionalidad italiana muestra que la prevalen-
cia de esta entidad es de 0,05 %!. En este estudio se muestra
distribucion por sexos de 1:1,4 a favor del masculino, que difie-
re de los trabajos publicados con anterioridad, que obtienen una
incidencia mucho mayor en mujeres®3.

El tiroides es la primera glindula endocrina que aparece du-
rante el desarrollo embrionario. En el hombre puede identifi-
carse ya a los 16-17 dias de gestacion. El esbozo de la glandula
tiroidea es de origen endodérmico y se forma como un apéndi-
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ce en la cuarta y quinta bolsas faringeas que en el hombre in-
cluyen también el dltimo cuerpo branquial, del que derivan las
células parafoliculares productoras de calcitonina y las glandulas
paratiroides. Desde esta situacion el tiroides migra caudalmen-
te, siguiendo el trayecto del conducto tirogloso alcanzando su
localizacion anatomica definitiva a los 40-50 dias de vida pos-
concepcional®3. A partir de la séptima semana comienza el
crecimiento lateral de la glandula y la adquisicion de su morfo-
logia caracteristica, desconociéndose en la actualidad qué in-
fluencia ejercen los factores ambientales o genéticos en el de-
sarrollo estructural de la glandula.

Se han identificado tres factores de transcripcion, el TTF-1, el
TTF-2 y el PAX-8 que contribuyen de forma decisiva a la morfo-
génesis y diferenciacion del tiroides®, pero s6lo las mutaciones
del PAX-8 parecen estar relacionadas con la hemiagenesia tiroi-
dea’”$. De todas maneras, parece existir una importante influen-
cia genética en los pacientes con esta malformacion ya que esta
presente en gemelos homozigotos?, en miembros de una mis-
ma familia o asociada a otras enfermedades tiroideas!.

El aspecto ecogrifico de la hemiagenesia tiroidea es caracte-
ristico y junto a la hipertrofia compensadora se observa una ima-
gen denominada signo de stick de hockey. El incremento del ta-
mano del Gnico l6bulo tiroideo parece el ser resultado de la
estimulacion cronica de la TSH en un esfuerzo por mantener
integra la funcion tiroidea!®.

El hallazgo de un paciente con esta malformacion obliga a
realizar un control de funcion tiroidea de forma habitual a largo
plazo, puesto que presentan mayor riesgo de desarrollar un es-
tado de hipotiroidismo subclinico que evolucione a un hipoti-
roidismo franco en la edad adulta y que precise de la adminis-
tracion tratamiento sustitutivo con hormona tiroideal?.
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