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NOTA CLINICA

PEDIATRICA
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Hemiagenesia tiroidea en pacientes pediatricos
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Resumen

La hemiagenesia tiroidea es una rara malformacion congénita,
caracterizada por la ausencia o hipoplasia de uno de los I6bulos
tiroideos; se localiza con mas frecuencia en el lado izquierdo. El
diagnéstico suele establecerse de forma casual, mediante eco-
grafia tiroidea, en el estudio de concentraciones plasmaticas
elevadas de hormona hipofisaria estimulante del tiroides (TSH)
o por la existencia de un bocio unilateral. Con frecuencia existe
hipertrofia compensadora del Unico l6bulo existente. La funcién
tiroidea suele estar conservada en la mayoria de los casos, aun-
que un porcentaje elevado de pacientes presenta cifras de TSH
superiores a las de individuos con tiroides integros. El diagnés-
tico de esta entidad obliga a mantener un estrecho control de la
funcion tiroidea a largo plazo. Se revisan las caracteristicas cli-
nicas y hormonales de cinco pacientes en edad pediatrica diag-
nosticados en nuestro centro (el Hospital Materno Infantil «Vall
d’Hebron») en los Gltimos 15 afios.

Palabras clave

Hemiagenesia tiroidea, hipoplasia tiroidea, nifios, adolescentes

Abstract

Title: Thyroid hemiagenesis in paediatric patients

Thyroid hemiagenesis is a rare congenital abnormality, with a
prevalence of 0.05%, that is characterized by the absence or
hypoplasia of one of the thyroid lobes, more frequently the left
lobe. It is usually discovered by chance, on thyroid ultrasound
performed during the assessment of elevated plasma thyroid-sti-
mulating hormone (TSH) concentrations or because of the pre-
sence of unilateral goiter. Compensatory hypertrophy of the exis-
ting lobe frequently develops, probably due to thyroid tissue
overstimulation by endogenous TSH. Thyroid function remains
normal in the majority of cases, but these patients usually have
higher levels of TSH. Close long-term follow-up is necessary in all
cases of thyroid hemiagenesis to prevent future complications.
We review the clinical features and hormonal status of a group
of five children diagnosed in our center over the last 15 years.
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Introduccion

La hemiagenesia tiroidea es una rara malformacion congénita
caracterizada por la ausencia de desarrollo evolutivo de uno de
los I6bulos tiroideos. La prevalencia exacta de esta entidad
congénita es dificil de precisar debido a que, normalmente, la
ausencia de uno de los I6bulos no se manifiesta clinicamente
por si misma, y suele diagnosticarse de forma accidental du-
rante la exploracion ecogréfica de la glandula tiroidea®. En
general, la agenesia corresponde al l6bulo izquierdo. Los me-
canismos etiopatogénicos de esta entidad no son suficiente-
mente conocidos, aunque, recientemente, se han implicado
diferentes factores de transcripcion relacionados con el desa-
rrollo y la diferenciacién embriolégica de la glandula tiroidea.
La hipertrofia compensadora del [6bulo remanente ocurre en la
mayor parte de los pacientes afectados y es, posiblemente,
secundaria a la hiperestimulacion de la TSH sobre el tejido ti-
roideo remanente. La funcién tiroidea suele estar conservada
en la mayoria de los casos, aunque una importante proporcion
de estos pacientes presenta niveles de TSH claramente supe-
riores a los de los individuos con tiroides integros. Desde este

estado de hipotiroidismo subclinico, pueden evolucionar a hi-
potiroidismo franco y desarrollar bocio.

Pacientes y métodos

En la tabla 1 se resume el motivo de diagnéstico y las caracte-
risticas clinicas de los pacientes diagnosticados de hemiagene-
sia tiroidea o hipoplasia unilateral de tiroides durante la edad
pediatrica en los dltimos 15 afios en nuestro hospital.

Resultados

Tres de los cinco pacientes son mujeres, con un intervalo de edad
que oscila entre la época neonatal y los 15 afios. En todos ellos, el
diagndstico se establecié mediante ecografia tiroidea. En dos de
los pacientes, se indicd el estudio ecogréafico tras detectarse una
elevacion en la concentracion plasmatica de TSH, incluyéndose en
este grupo el paciente diagnosticado mediante el cribado neona-
tal; en otros dos casos, fue la existencia de bacio en el examen
fisico lo que indic6 la practica de la exploracion ecogréfica. En el
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ag  Casos diagnosticados de hemiagenesia tiroidea en edad infantil en los altimos
S 15 aiios en el hospital Materno Infantil «Vall d'Hebron»
2 Caso Sexo Edad diagnéstico Motivo consulta
-
1 Masculino 15 afios Astrocitoma
Panhipopituitarismo
2 Femenino 11 afios Bocio
3 Femenino 11 afios Bocio
4 Masculino 5 meses TTSH (estudio
de retraso psicomotor)
5 Femenino 1 mes TTSH (cribado neonatal)

T4 |: T4 libre; T4 t: T 4 total.

paciente restante, con antecedentes de radioterapia craneocervi-
cal por un astrocitoma, la ecografia de tiroides se efectu6 dentro
del programa de seguimientos de su enfermedad de base. La eco-
graffa tiroidea puso de manifiesto en todos los pacientes la exis-
tencia de una hipertrofia compensadora del tejido remanente,
salvo en el paciente con antecedentes de irradiacion craneal y
panhipopituitarismo. La agenesia corresponde en todos los pa-
cientes al I6bulo izquierdo, y s6lo en uno de los casos existe au-
sencia de istmo. La funcién tiroidea muestra cifras de TSH clara-
mente aumentadas (oscilando los valores entre 21,2 y 109 mUI/L)
en 3 de los 5 pacientes, con cifras de hormonas tiroideas periféri-
cas dentro de los valores de normalidad en todos los casos. En el
paciente con antecedentes de enfermedad oncolégica tratado con
exéresis quirdrgica y radioterapia, las concentraciones plasmati-
cas de TSH estaban disminuidas (0,16 mUI/L), al igual que el resto
de las hormonas hipofisarias (tabla 1).

En el momento del diagndstico ninguno de los pacientes pre-
sentaba clinica de hipotiroidismo.

Discusion

La hemiagenesia tiroidea es una entidad de diagndstico excep-
cional en la infancia. Se caracteriza por la ausencia o hipopla-
sia de uno de los I6bulos tiroideos. En general, la agenesia
corresponde al I6bulo izquierdo en el 80% de los casos, y el
istmo esta ausente en el 50% de los pacientes?. El diagndstico
suele establecerse de forma casual, al indicarse |a practica de
una ecografia de tiroides en el estudio de un paciente con con-
centraciones plasmaticas elevadas de TSH o bien al detectarse
un bocio unilateral en el examen fisico.

El cribado neonatal no parece un método adecuado para el
diagnéstico de esta entidad, ya que las elevaciones de la TSH,
asf como la hipertrofia compensadora, suelen producirse en
etapas posteriores de la vida.

Un estudio reciente en una poblacién de mas de 24.000 esco-
lares sanos de nacionalidad italiana muestra que la prevalencia

Lébulo afectado Bocio Funcion tiroidea Hipertrofia
contralateral

lzquierdo No TSH: 0,16 mUI/L No
T4 1:6,9 pug/dL

lzquierdo Si TSH: 2,5 mUI/L Si
T41:1,23 ng/dL

lzquierdo Si TSH: 21,2 mUl/L Si
T41:0,78 ng/dL

lzquierdo No TSH: 32 mUI/L Si
T4 1: 0,86 ng/dL

lzquierdo No TSH: 109 mUl/L Si

T41:1,25 ng/dL

de esta entidad es de un 0,05%". En el presente estudio se mues-
tra una distribucién por sexos de 1:1,4 a favor del sexo masculino
que difiere de la de los trabajos publicados con anterioridad, con
una incidencia mucho mayor en el sexo femenino® .

El tiroides es la primera glandula 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 glandu-
la tiroidea es de origen endodérmico y se forma como un
apéndice en la cuarta y la quinta bolsas faringeas, que en el
hombre incluyen también el Gltimo cuerpo branquial del que
derivan las células parafoliculares productoras de calcitonina
y las glandulas paratiroides. Desde esta situacion, el tiroides
migra caudalmente siguiendo el trayecto del conducto tiroglo-
s0 y alcanzando su localizacién anatémica definitiva a los 40-
50 dias de vida posconcepcional® 8. Es a partir de la séptima
semana cuando comienza el crecimiento lateral de la glandula
y la adquisicién de su morfologfa caracteristica, desconocién-
dose en la actualidad qué influencia ejercen los factores am-
bientales o genéticos en su desarrollo estructural.

Figura 1. Ecografia cervical (caso 4). Plano transverso. Ausencia
de Iébulo tiroideo izquierdo. Lébulo derecho moderadamente
aumentado de tamafio con istmo presente. La glandula muestra
una forma caracteristica en «stick de hockey».
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Hoy en dia se han identificado tres factores de transcripcion
(TTF-1, TTF-2 y PAX8) que contribuyen de forma decisiva a la
morfogénesis y la diferenciacién del tiroides, pero sélo las mu-
taciones del PAX8 parecen estar relacionadas con la hemia-
genesia tiroidea’ 8. En cualquier caso, parece existir una im-
portante influencia genética en los pacientes con esta
malformacion, ya que esta presente en gemelos homocigotos?,
en miembros de una misma familia o0 asociada a otras enfer-
medades tiroideas'?.

El aspecto ecogréafico de la hemiagenesia tiroidea es carac-
terfstico y, junto a la hipertrofia compensadora, se observa una
imagen denominada signo de «stick de hockey» (figura 1). El
incremento del tamafio del (nico I6bulo tiroideo parece ser el
resultado de la estimulacién crénica de la TSH en un esfuerzo
por mantener integra la funcion tiroidea'. En nuestra muestra,
el diagndstico de hemiagenesia en los pacientes de mas edad
se establecid por la presencia de bocio. En cambio, en los pa-
cientes de menor edad, fue el estudio de concentraciones plas-
maéticas elevadas de TSH el que determin la exploracién eco-
grafica que Ilevé al diagndstico definitivo. En estos pacientes
no se ha observado el aumento de tamafio compensador del
tejido tiroideo remanente. El paciente afectado por astrocito-
ma e hipotiroidismo de origen central fue el tnico que no desa-
rroll6 una hipertrofia compensadora, lo que parece poner de
manifiesto la importancia del estimulo de la TSH en el desarro-
llo del bacio en estos individuos.

El hallazgo de un paciente con esta malformacién obliga a
realizar un control de la funcidn tiroidea de forma rutinaria
a largo plazo, dado que estos pacientes tienen un mayor riesgo
de desarrollar un estado de hipotiroidismo subclinico que evo-
lucione a un hipotiroidismo franco en la edad adulta y que pre-
cise la administracion de un tratamiento sustitutivo con hormo-
na tiroidea'2. N
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