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Hipotiroidismo congénito diagnosticado
tardı́amente

Belated diagnosis of congenital hypothyroidism

Sr. Editor:

El hipotiroidismo congénito (HC) es la alteración endocrino-
lógica congénita más frecuente en el perı́odo neonatal1, por
lo que son muy importantes un diagnóstico y un tratamiento
precoces dada su repercusión en el desarrollo cerebral, el
crecimiento y la maduración esquelética. Su detección
precoz se basa en el cribado neonatal. A continuación se
presentan dos casos de hipotiroidismo congénito diagnosti-
cados después del perı́odo neonatal por motivos diferentes.

Niño de 3,5 años de edad nacido en nuestra ciudad y de
padres procedentes de la India. Se extrajo muestra para
cribado neonatal que fue entregada a los padres, pero no la
remitieron por correo. Diagnosticado a los 2 años en el
estudio de un retraso en el lenguaje de HC debido a
disgenesia tiroidea. Ecografı́a tiroidea con tiroides hipoplá-
sico casi intratorácico. Actualmente, presenta un estado
eutiroideo y exploración fı́sica normal, aunque persiste
retraso del lenguaje, con seguimiento por logopedia, y
muestra conducta hiperactiva.

Niña de 10 años natural de Paquistán que reside en España
desde hace 5 meses. Diagnosticada al año de vida de HC,
momento en que se inició tratamiento hormonal sustitutivo.
Coincidiendo con su llegada a España, los padres suspenden
el tratamiento y la niña presenta cansancio, insomnio y
estreñimiento. A la exploración destacan: peso, 25,5 kg
(percentil 10) y talla, 128,5 cm (percentil 3)1; facies tosca y
protrusión lingual. En el análisis hormonal se confirma el
hipotiroidismo primario, con tiroglobulina elevada y antic-
uerpos antitiroideos negativos. La ecografı́a tiroidea mues-
tra un tiroides ortotópico y la gammagrafı́a tiroidea con 99Tc
muestra una captación globalmente aumentada. Se diag-
nostica de HC debido a dishormonogénesis. Se practica un
test de perclorato que resulta positivo, lo que orienta hacia
un defecto de organificación del yodo. En la actualidad está
pendiente de estudio del gen de la peroxidasa y se ha
descartado afección en los genes DUOX2 y DUOXA2.

En la práctica del cribado neonatal de metabolopatı́as es
importante realizar un buen método de recogida para evitar
la invalidez de los resultados2,3. Las muestras se deben
enviar diariamente desde los centros maternales a las
unidades de detección3, y debe ser el personal sanitario, y
no los padres, el responsable de dicho envı́o. Probable-
mente, la sustitución del correo postal por un servicio de
mensajerı́a podrı́a mejorar el éxito de los envı́os.

La práctica del cribado neonatal debe monitorizarse. Para
ello se propone que los centros diagnósticos reciban por
correo electrónico una lista con los datos de los recién
nacidos para comprobar que coincidan con las muestras
enviadas, asegurando ası́ una cobertura completa.

Posteriormente, el pediatra de atención primaria debe
interrogar a los padres durante la primera visita sobre el
resultado del cribado y comprobar que éste se ha realizado
correctamente4,5.

La sensibilidad y la especificidad del cribado son
prácticamente del 100%5,6, pero puede haber falsos positi-
vos y negativos. Los falsos negativos se pueden deber a
hipotiroidismos que no cursan con elevación de tirotropina
(TSH) (hipotiroidismo central), elevaciones tardı́as de TSH
en recién nacidos prematuros o de bajo peso, algunas
dishormonogénesis, infusión de dopamina en recién nacidos
crı́ticos o gemelos monocigotos7.

Es importante recordar que la práctica del cribado
neonatal no es universal8. Algunos inmigrantes proceden de
paı́ses con alta frecuencia de hipotiroidismo y en los que no se
realiza dicho cribado o su cobertura es baja9. Esto puede ser
un factor que aumente el número de casos de HC
diagnosticados tardı́amente en nuestro paı́s. En los programas
de atención al niño inmigrante o adoptado se incluye el
interrogatorio acerca de la práctica del cribado neonatal en
el paı́s de origen y la determinación de hormonas tiroideas en
los niños menores de un año a los que no se les ha realizado10.

Como conclusión, aunque la mayorı́a de los casos de HC se
diagnostican mediante el cribado neonatal, la posibilidad de
que haya errores humanos e hipotiroidismos con cribado
neonatal normal, ası́ como el aumento de la inmigración, es
aconsejable el estudio de la función tiroidea ante la mı́nima
sospecha clı́nica, aunque el cribado neonatal sea normal.
Además, es imperativo optimizar los circuitos de la información
sobre los recién nacidos y de las muestras del cribado neonatal.
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Coexistencia de enfermedad celı́aca y
enfermedad inflamatoria intestinal

Co-existing coeliac and inflammatory bowel
disease

Sr. Editor:

Existen numerosos datos de la relación entre enfermedad
celı́aca (EC) y enfermedad inflamatoria intestinal (EII). La
mayor parte de los casos proceden de población adulta.
Presentamos a 2 niños celı́acos que desarrollaron enferme-
dad de Crohn y colitis ulcerosa respectivamente.

Caso 1. Varón diagnosticado a los 18 meses de EC por
diarrea crónica y estancamiento ponderal desde el año de
vida, anticuerpos antiendomisio y antitransglutaminasa
positivos y biopsia intestinal con atrofia vellositaria.
Buena evolución posterior en dieta sin gluten. A los 12 años
refiere diarrea de 2 meses de evolución, episodios febriles,
abdominalgias, importante pérdida de peso (12 kg) y
parámetros inflamatorios elevados. Se descartan transgre-
siones dietéticas y causas infecciosas. Los estudios endoscó-
picos muestran signos de Crohn ileocólico (úlceras aftoides
de distribución pancolónica y en ı́leon terminal), ası́ como
aftas en antro gástrico y duodeno. La histologı́a muestra
granulomas no caseificantes en los tramos afectos. Se
instaura nutrición enteral exclusiva (Modulen-IBDs) durante
8 semanas y mesalazina oral, con lo que se logra la remisión.
Tras 6 años asintomático en tratamiento con mesalazina, es
transferido a un servicio de adultos por su mayorı́a de edad.

Caso 2. Niña diagnosticada de EC a los 10 años por diarrea
de 2 meses de evolución, pérdida de peso, anticuerpos
antitransglutaminasa positivos y biopsia yeyunal con atrofia

vellositaria. Antecedente familiar de 2 primas hermanas
afectas de EC. Tras 10 meses asintomática en dieta sin
gluten, inicia diarrea sanguinolenta. La colonoscopia y la
histologı́a muestran signos de pancolitis ulcerosa modera-
damente activa. El tratamiento con mesalazina oral logra la
remisión mantenida.

Hay indicios de una potencial relación entre EC y EII, que
son enfermedades autoinmunitarias multifactoriales. Estu-
dios recientes de cohortes muestran una mayor prevalencia
de EII en los celı́acos, que puede llegar a ser hasta 10 veces
la de los controles1, y en sus familiares2. Los resultados
difieren entre grupos. Mientras algunos autores observan
mayor prevalencia de Crohn pero no de colitis ulcerosa2,
otros constatan un riesgo aumentado de ambas entidades3.
Asimismo, se observa una mayor prevalencia de EC en
pacientes con EII, especialmente en Crohn (el 25 frente a un
0,5–1% de los controles)4. Se han postulado diferentes
teorı́as para esta asociación. Pese a que EC y EII no
comparten haplotipos HLA similares, su relación podrı́a
basarse en otros factores genéticos todavı́a desconocidos.
Respecto a factores estructurales, se han descrito defectos
de barrera mucosa, como aumento de permeabilidad de las
tight junctions, tanto en EC como en EII5,6, lo que facilitarı́a
la mayor presentación de antı́genos y translocación bacteria-
na, la cual se ha invocado repetidamente como factor
patogénico clave en la EII, especialmente en la enfermedad
de Crohn. La exposición a diversas bacterias que podrı́an
simular secuencias de gliadina podrı́a causar, mediante
activación de diversas citocinas, una reacción inmunitaria
que originarı́a la EC. Ciertos antı́genos alimentarios y/o
bacterianos especı́ficos, pues, podrı́an causar EC en pa-
cientes con Crohn. Otra teorı́a trata de explicar esta
relación basándose en una desregulación inmunitaria pri-
maria. La EII se caracteriza por una hiperactivación anómala
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