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RESUMO

O hipotireoidismo congénito € uma disfungado enddcrina caracterizada pela produgao
insuficiente de hormoénios tireoidianos desde o nascimento, sendo uma das
principais causas evitaveis de deficiéncia intelectual na infancia. Esses horménios
sdao fundamentais para o crescimento fisico e o desenvolvimento neuroldgico,
especialmente nos primeiros anos de vida. No Brasil, o Programa Nacional de
Triagem Neonatal realiza o teste do pezinho, essencial para o diagndstico precoce
do HC e inicio imediato do tratamento com levotiroxina, que deve ser iniciado,
idealmente, até o 14° dia de vida. Este trabalho apresenta o relato de caso de um
recém-nascido do sexo masculino diagnosticado com hipotireoidismo congénito no
11° dia de vida, a partir de alteracbes detectadas no teste de triagem neonatal. O
paciente iniciou tratamento precoce com levotiroxina, o que permitiu o controle eficaz
dos niveis hormonais e um desenvolvimento neuropsicomotor adequado. A evolugao
clinica do caso reforga a importancia do diagndéstico precoce, da adequagao da dose
terapéutica e do acompanhamento continuo com exames laboratoriais. A discussao
abrange os aspectos fisiopatoldgicos, diagndsticos e terapéuticos do hipotireoidismo
congénito, destacando os critérios utilizados pelo Programa Nacional de Triagem
Neonatal, os valores de referéncia hormonais no periodo neonatal, e a importancia
de exames complementares na definicdo etiolégica da doenga. O caso ilustra ainda
que a abordagem clinica isolada néo é suficiente para o diagndstico, visto que os
sinais clinicos sao inespecificos nas primeiras semanas de vida. Assim, a triagem
neonatal e o acompanhamento especializado sdo fundamentais para prevenir
sequelas graves e garantir uma boa qualidade de vida. Conclui-se que a vigilancia
neonatal e a atuagdo multiprofissional s&o essenciais para o manejo do
hipotireoidismo congénito, assegurando que criangas afetadas possam atingir seu
pleno potencial cognitivo, motor e social, sem as limitagbes impostas por um
diagnostico tardio.

Palavras-chave: Hipotireoidismo congénito. Triagem neonatal. Hormdnios
tireoidianos. Desenvolvimento infantil. Levotiroxina.
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1. INTRODUGAO

O hipotireoidismo congénito (HC) € uma disfungdo enddcrina caracterizada
pela producdo insuficiente de hormoénios tireoidianos desde o nascimento. Esses
horménios sdo essenciais para o crescimento fisico e o desenvolvimento
neurologico, especialmente durante os primeiros anos de vida. A auséncia ou
deficiéncia desses hormoénios pode resultar em retardo mental irreversivel e
alteragdes no desenvolvimento somatico, caso ndo seja diagnosticada e tratada
precocemente (Fugazzola et al., 2019).

No Brasil, o Programa Nacional de Triagem Neonatal, implementado em
2001, tem desempenhado papel fundamental na detecgédo precoce do HC por meio
do teste do pezinho, que permite o inicio imediato da terapia de reposi¢édo hormonal
com levotiroxina. Estima-se que a incidéncia do HC varie de 1:2.000 a 1:4.000
nascidos vivos, o que destaca a importancia de politicas publicas voltadas a triagem
e acompanhamento continuo (Ministério da Saude, 2021).

Este trabalho relata o caso de um recém nascido diagnosticado com
hipotireoidismo congénito no décimo primeiro dia de vida, ressaltando a importéncia
de um diagnéstico feito precocemente para que o tratamento seja feito em tempo
habil, evitando que esse bebé venha a ter retardo mental grave, faléncia do
crescimento e disturbios neurolégicos como ataxia, incoordenacgao, estrabismo,

movimentos coreiformes e perda auditiva neurossensorial.



2. RELATO DE CASO

Trata-se de um recém nascido (RN), do sexo masculino, nascido a termo (39
semanas) no dia 22/11/2024, de parto cesarea, com peso adequado para a idade
(3,290gr), com 49 cm de altura e com APGAR 6/9. Ao nascimento, apresentou
hipotonia e respiragao irregular. Foi necessario um ciclo de ventilagdo por pressao
positiva (VPP), com boa resposta clinica imediata. Sendo portanto, mantido em
observagdo em sala de parto por 8 horas com melhora clinica e em seguida
encaminhado para alojamento conjunto, onde permaneceu até a alta hospitalar (2
dias de vida).

Foi entdo, realizado o Teste de Triagem Neonatal apds 4 dias de vida que
demonstrou alteragdo para o HC (Hipotireoidismo Congénito) com o TSH 162,43
pUI/mL. No dia 03/12/2024 (décimo primeiro dia de vida), data da consulta,
apresentava ictericia, macroglossia e fontanela anterior ampla e encaminhado com
urgéncia ao servico de endocrinologia NUPAD (Nucleo de Agbes e Pesquisa em
Apoio Diagnéstico), onde foi realizado coleta de niveis séricos de ATPO (Anticorpos
Anti Peroxidase) 31 Ul/mL, T4L 0,32 ng/dL, TSH 472,70 pUl/mL, Tireoglobulina 0,10
ng/mL e Trab (Anticorpos Anti-receptor de TSH) 0,10 UI/L, confirmando entéo o
diagndstico para HC; e mesmo antes de fazer a coleta ja iniciou o tratamento com
levotiroxina com dosagem de 37,5 mcg, protocolo este seguido pelo NUPAD; que
independentemente do quadro clinico, € iniciado o tratamento e é mantido ou
suspenso a depender dos resultados da coleta de sangue.

Em consulta de 09/01/2025 foram analisados exames realizados em
18/12/2024 onde houve uma diminuigdo de TSH (0,68 pUl/ml) e um aumento de T4
livre (2,71 ng/dL), conforme prontuario da médica especializada. Seguindo entdo o
tratamento com a levotiroxina com a mesma dosagem e sendo solicitado exames de
TSH e T4 livre com o kit do NUPAD para acompanhamento especializado, sendo
este um centro de referéncia em triagem neonatal do Estado de Minas Gerais que
favorece criangas diagnosticadas com HC.

Em 13/03/2025, foram avaliados os ultimos exames laboratoriais feitos em
27/01/2025, que revelaram valores de TSH de 8,88 yUl/mL e T4 livre de 1,42 ng/dL.
Diante desses resultados, optou-se pela manutencdo do tratamento com
levotiroxina, com ajuste da dose para 25 mcg diarios. Em contrapartida, foi mantido

em observacao clinica para hipertireotropinemia por seu TSH estar dentro do valor



referencial > 6,15 e < 10 pUI/mL e o T4 livre estar dentro da faixa normal dos valores
de referéncia.

Na data de 15 de abril de 2025, foi realizada a ultima consulta incluida neste
relato. Na ocasi&o, solicitou-se a continuidade do monitoramento dos niveis de TSH
e T4 livre por meio do kit fornecido pelo NUPAD. No entanto, os responsaveis
optaram por realizar os exames em laboratério particular. A coleta foi realizada em
25 de abril de 2025, apresentando como resultados TSH de 3,46 pUl/mL e T4 livre
de 1,16 ng/dL. Até a finalizagdo desta pesquisa, os exames ainda ndo haviam sido
avaliados pela equipe médica, e, portanto, o paciente permanecia em uso da mesma
dose de levotiroxina (25 mcg/dia).

O bebé apresentou, em todas as consultas realizadas, um bom ganho
ponderal, bem como crescimento estatural compativel com a faixa etaria, além de
um desenvolvimento neuropsicomotor adequado. Esses achados reforcam a
importancia do diagnéstico e inicio precoce do tratamento do hipotireoidismo
congénito, uma vez que, quando instituida de forma oportuna, a terapéutica é capaz
de prevenir prejuizos no desenvolvimento fisico e neuroldgico da crianca.

Em 22 de maio de 2025, o paciente fara 6 meses de idade, sendo essa data
dez dias depois do desfecho desta pesquisa, portanto tornando-se inviavel
acompanhar o caso relatado até completar 3 anos; idade na qual devera ser
realizado os exames para esclarecimento etiolégico do hipotireoidismo congénito ou
da hipertireotropinemia, conforme pactuagdes entre as gestdes municipais e

estadual.

3. DISCUSSAO

O relato de caso trata-se de um RN, do sexo masculino, diagnosticado com
HC em seu décimo primeiro dia de vida e iniciando o tratamento com levotiroxina
com dose de 37,5 mcg.

O hipotireoidismo congénito (HC) é uma das principais causas evitaveis de
deficiéncia intelectual na infancia, sendo, por isso, alvo prioritario de programas de
triagem neonatal em diversos paises, incluindo o Brasil. A detecgdo precoce por
meio do teste do pezinho e o inicio imediato da terapia com levotiroxina séo
fundamentais para prevenir sequelas neurolégicas irreversiveis (Schoenmakers et
al., 2020).



A maioria dos casos de HC é causada por disgenesia tireoidiana (agenesia,
ectopia ou hipoplasia da glandula), sendo menos frequente a origem por disturbios
na sintese hormonal (dishormonogénese). Os recém-nascidos com HC costumam
ser assintomaticos nas primeiras semanas de vida, o que refor¢ca a importancia da
triagem neonatal. Quando presentes, os sinais clinicos podem incluir ictericia
prolongada, choro rouco, hipotonia, constipagdao e macroglossia (Chakera et al.,
2012).

O sucesso terapéutico depende, além do inicio precoce, da dose adequada
de levotiroxina e do monitoramento frequente dos niveis de TSH e T4 livre. Estudos
apontam que o tratamento iniciado nas duas primeiras semanas de vida esta
associado ao melhor desempenho cognitivo e motor em longo prazo (van
Trotsenburg, 2021). Além disso, o acompanhamento multidisciplinar, envolvendo
endocrinologistas, pediatras, nutricionistas e profissionais de saude mental, é
essencial para o desenvolvimento global da crianga.

Atualmente, todos os estados brasileiros e o Distrito Federal realizam a
triagem neonatal para HC pela dosagem do TSH cujos valores de corte variam de
5-10 pU/ml. O nivel de corte de TSH preconizado pelo PNTN (Programa Nacional de
Triagem Neonatal) € de 10 pU/ml. Criangas com TSH elevado na triagem neonatal,
sdo convocadas para avaliagao e confirmacgao do diagnéstico.

A idade ideal para a coleta da primeira amostra de sangue para a triagem
neonatal € entre o terceiro e o quinto dia de vida, periodo em que ja ocorreu a
reducao do pico fisioldgico de elevagao do TSH (ALVES et al., 2018).

A observacao clinica é de valor limitado na detecgao do HC. O quadro clinico
se estabelece lentamente, em semanas ou meses, porém a maior parte das
manifestacbes € inespecifica. Por este motivo, somente 5% das criangas séo
diagnosticadas clinicamente no periodo neonatal.

O diagndstico de hipotireoidismo congénito deve ser considerado em
qualquer lactente que apresente sinais como ictericia prolongada, hipotermia
transitéria, fontanela posterior ampla, dificuldade de sucgdo ou desconforto
respiratério durante as mamadas. Os sinais clinicos classicos tendem a surgir nas
primeiras semanas de vida, sendo mais evidentes entre a sexta e a décima segunda
semana, com predominio de letargia, constipacao intestinal e presenca de hérnia

umbilical. Com a progressao do quadro, tornam-se mais visiveis alteragdes como



facies tipica (cretindide) e retardo no crescimento estatural, especialmente quando o
diagndstico e o tratamento ndo séo realizados precocemente.

Os niveis de corte para convocagao de criangas com suspeita de alteracdes
na triagem neonatal variam conforme os protocolos adotados pelos diferentes
programas de saude. Em geral, para recém-nascidos a termo, com mais de 48 horas
de vida, valores de TSH menores que 10 yU/ml no sangue total sdo considerados
normais, ndo sendo necessario acompanhamento adicional. Quando os niveis de
TSH situam-se entre 10 e 20 pU/ml, solicita-se uma segunda amostra de sangue do
calcanhar, sendo que, na maioria dos casos, esse segundo resultado retorna dentro
da normalidade. No entanto, valores de TSH neonatal superiores a 20 pU/ml indicam
a necessidade de avaliacdo clinica presencial e realizagao de testes de funcéao
tireoidiana em amostras de soro. A maioria das criangas com TSH acima desse valor
confirmara o diagndstico de hipotireoidismo congénito. O Quadro 1 apresenta um

resumo do protocolo de investigagao utilizado nesses casos.

Quadro 1 - Interpretagao dos resultados da triagem neonatal na avaliagéo do hipotireoidismo

congénito.
EXAME VALOR mUI/L INTERPRETACAO CONDUTA
<10 Resultado normal Nenhuma
10-20 Resultado Convocar para
limitrofe novo teste do
pezinho
ToH >20 Sugestivo de Consultar com

hipotireoidismo

urgéncia para
consulta médica e
dosagem sérica
(sangue venoso)
de T4 livre ou
total e TSH

Fonte: Alves CAD et al. Hipotireoidismo Congenito: Triagem Neonatal. SBP, 2018.
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Os testes de triagem neonatal para HC ndo séo diagndsticos e os resultados
alterados devem ser confirmados por determinacdo de concentragdes séricas de
TSH e T4T (T4 total) ou T4L (T4 livre).

Pacientes com valores de TSH acima de 10 mUI/L e T4 livre ou T4 total
baixos confirmam o diagndstico do HC primario e indicam o inicio do tratamento.

Quadro 2, estdo os valores de referéncia dos exames referidos entre 4 e 30

dias de vida.

Quadro 2 - Valores de referéncia para TSH, T4 TOTAL, T4 livre e tireoglobulina no

periodo neonatal

SUBSTANCIA DOSAGEM SERICA (SANGUE
VENOSO)
TSH <9 mUl/L
T4 livre 0,8-2,3 ng/dL
T4 total 7-16 pg/dL
Tireoglobulina 2,0-35,0 ng/dL

Fonte: PNTN, Brasil.

Para a determinacao da etiologia do hipotireoidismo congénito (HC), que em
aproximadamente 90% dos casos € classificado como primario, estdo indicados
exames de imagem como a ultrassonografia (US) cervical — preferencialmente com
Doppler — ou a cintilografia da tireoide, além da dosagem da tireoglobulina. A
investigacdo diagndstica deve iniciar-se com a US cervical, sendo a cintilografia
indicada como exame complementar quando a ultrassonografia n&o for conclusiva
(ALVES et al., 2018).

E importante ressaltar que a impossibilidade momentanea de realizar esses
exames nao deve atrasar o inicio do tratamento. Nesses casos, a terapéutica com
levotiroxina deve ser iniciada prontamente, e a investigagcdo etioldégica pode ser
adiada para apdés os 3 anos de idade da crianca. Nessa fase, a suspensao

temporaria da levotiroxina permite a realizacdo dos exames complementares e a



confirmacdo da causa do HC. O Quadro 3 mostra as principais causas de

hipotireoidimo congénito.

Quadro 3 - Diagndstico diferencial do hipotireoidismo congénito

Caracteristicas principais

Outros achados

Provavel diagnéstico

TSH aumentado,
T4 ou T4 livre diminuido

Tireoglobulina reduzida;
ultrassonografia sem
tireoide em local tipico; e
idade 6ssea atrasada.

Atireose

TSH aumentado,
T4 ou T4 livre diminuido

Tireoglobulina mensuravel,
ultrassonografia sem
tireoide em local tipico; e
idade 6ssea normal ou
atrasada.

Ectopia

TSH aumentado,
T4 ou T4 livre diminuido

Tireoglobulina mensuravel,
ultrassonografia com
tireoide topica e de volume
reduzido; e idade 6ssea
normal ou atrasada.

Hipoplasia

TSH aumentado,
T4 ou T4 livre diminuido

Tireoglobulina normal ou

elevada; ultrassonografia
com tireoide tépica normal

ou aumentada; e idade
o0ssea normal ou atrasada.

Disormoniogénese

TSH aumentado,

normal

T4 ou T4 livre diminuido ou

Tireoglobulina normal;
ultrassonografia com
tireoide tépica e normal; e
idade 6ssea normal.

Hipotireoidismo Transitério

Fonte: Alves CAD et al. Sociedade Brasileira de Pediatria, 2018.
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O tratamento do HC deve ser iniciado antes de 14 dias de vida. Quando o
tratamento é iniciado precocemente o impacto negativo da doenga grave é
praticamente nulo. Em decorréncia do rapido diagndstico do paciente relatado, foi
possivel iniciar o tratamento ainda no décimo primeiro dia de vida. O objetivo da
terapia medicamentosa é normalizar os niveis de T4L em cerca de 2 semanas e de
TSH em 1 més.

A preparagao hormonal tireoidiana de escolha para o tratamento € a LT4
(levotiroxina), ja que a maior parte do horménio tireoidiano nas células do SNC
deriva da conversdo local de T4 em T3. A dose inicial é de 10 a 15 mcg/kg/dia.
Doses maiores (entre 12-17 mcg/kg, por exemplo) sdo usadas para iniciar o
tratamento dos pacientes com hipotireoidismo mais grave (menores niveis de T4
livre). A dose média para recém-nascido (RN) a termo é de 50 mcg/dia e para RN
pré-termo, de 25-37,5 mcg/dia.

Devem ser utilizados comprimidos de LT4, uma vez que nio existe aprovacao
de solugdes liquidas do horménio. O comprimido deve ser macerado e dissolvido em
pequena quantidade de agua ou leite materno e administrado por via oral,
preferencialmente pela manha, em jejum, uma vez ao dia. Recomenda-se aguardar
ao menos 30 minutos antes de oferecer qualquer alimento. Em caso de vémito
imediato, a mesma dose deve ser repetida. Quando o jejum n&o for viavel, a
medicacdo pode ser administrada no intervalo entre as mamadas, sempre com
atengdo para a consisténcia na rotina de horarios. As doses devem ser ajustadas
com base nas concentragcbes séricas dos hormdnios tireoidianos, especialmente
TSH e T4 livre. Ressalta-se que a LT4 nao deve ser administrada
concomitantemente com substancias que interferem em sua absor¢cdo, como
produtos a base de soja, ferro ou calcio (van Trotsenburg et al., 2021).

O controle do tratamento e ajuste das doses devem ser baseados no exame
fisico, ganho ponderoestatural e desenvolvimento neuropsicomotor, além de
dosagens seriadas de T4L e TSH, a serem feitas a cada 1 a 2 meses, nos primeiros
6 meses de vida, e posteriormente a cada 2 a 3 meses até que a crianga complete 3
anos, quando as dosagens passam a ser semestrais ou anuais. O objetivo do
tratamento € assegurar crescimento e desenvolvimento neuropsicomotor adequados
para faixa etaria e potencial genético, e ao mesmo tempo, evitar tratamento
excessivo e por periodo prolongado, podendo acarretar craniossinostose e

alteracdes no temperamento da crianga.
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O caso analisado no presente trabalho evidencia a importéncia da vigilancia
neonatal, especialmente em recém-nascidos com alteragbes no padrao respiratério
ou ténus muscular, mesmo que nao haja sinais clinicos evidentes de HC. A atuagao
rapida da equipe de saude e a confirmagdo diagndstica por meio de exames
laboratoriais foram determinantes para o bom prognéstico do paciente.

Nos primeiros trés anos de vida (fundamentalmente nos seis primeiros meses
de vida) deve-se manter os valores de T4 livre entre 1,4 e 2,3 ng/dl ou T4 total entre
10 e 16 pg/dl e TSH entre 0,4 e 4 pUlI/mL. Sempre que for necessario ajuste da dose
de levotiroxina, deve-se realizar apos quatro semanas nova dosagem hormonal,
para verificar se as taxas de T4 e TSH estdo adequadas.

Nos pacientes que nao tém alguma avaliagéo etioldgica prévia suspende-se a
levotiroxina por 30 dias e realiza-se avaliagao clinica e laboratorial com dosagem de
T4 livre, TSH e tireoglobulina, cintilografia de tireoide com 99mTc e ultrassom de
tireoide. Quando tais avaliacbes se mostraram normais, 0s pacientes sao
considerados portadores de hipotireoidismo transitério; se alteradas, definiram-se
como hipotireoidismo congénito permanente, sendo o diagnodstico etiolégico

estabelecido e reinicia-se a terapia com LT4.

4, CONCLUSAO

O hipotireoidismo congénito (HC) é uma enfermidade de dificil identificacao
por meio exclusivo do exame clinico, o que reforca a necessidade da triagem
neonatal como ferramenta essencial para o seu diagndstico precoce. A realizagao do
teste do pezinho, entre o terceiro e o quinto dia de vida, permite o inicio oportuno do
tratamento com levotiroxina, preferencialmente até o 14° dia de vida. O manejo
adequado e rigoroso ao longo do crescimento e desenvolvimento da crianga €
fundamental para evitar a progressdo natural da doenga, que pode causar
comprometimento neuroldgico irreversivel. Dessa forma, é possivel minimizar os
impactos negativos na qualidade de vida da crianga, bem como preservar seu pleno

potencial cognitivo, social, produtivo e econémico na vida adulta.
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