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RESUMO

Introducao: O hipotireoidismo congénito (HC) constitui uma das endocrinopatias mais frequentes do periodo
neonatal e permanece entre as principais causas evitaveis de deficiéncia intelectual em criancas.

Objetivos: Descrever um caso clinico de HC diagnosticado precocemente por meio da triagem neonatal,
enfatizando o impacto do diagnoéstico e da intervencgdo terapéutica precoce no desenvolvimento infantil.
Métodos: Trata-se de um estudo observacional, retrospectivo, descritivo, do tipo relato de caso,
desenvolvido a partir da revisdo de prontuario eletronico de uma paciente atendida em um hospital
do estado de Goias, Brasil.

Resultados: Recém-nascida a termo (39 semanas e 5 dias; 2.300 g), admitida em Unidade de Terapia
Intensiva Neonatal por desconforto respiratério apds cesariana por sofrimento fetal agudo. A triagem
neonatal evidenciou elevagao acentuada do TSH (212,74 pUl/mL), posteriormente confirmada por TSH
>100 pUI/mL, T3 de 0,58 e T4L de 0,72, compativeis com HC primario. O ecocardiograma demonstrou
persisténcia do canal arterial (0,32 cm) e forame oval patente, sem altera¢Bes na ultrassonografia
transfontanelar, com anticorpos antitireoglobulina < 3,0. Apds inicio precoce da reposicdo com
levotiroxina, houve evolugdo clinica favoravel, com resolugdo das intercorréncias neonatais e
transferéncia para a enfermaria pediatrica.

Conclus6es: A auséncia de manifestacdes clinicas especificas nos primeiros dias de vida dificulta o
reconhecimento precoce do HC. Atriagem neonatal assume papel central ao possibilitar a identificacdo
da disfuncdo tireoidiana antes do aparecimento de repercussdes clinicas, permitindo a confirmagao
diagndstica e a instituicdo tempestiva da terapia de reposicao hormonal. A introducdo precoce da
levotiroxina modifica de maneira significativa o progndstico da doenca.
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ABSTRACT

Introduction: Congenital hypothyroidism (CH) is one of the most common endocrine disorders in the neonatal
period and remains one of the leading preventable causes of intellectual disability in children.

Objective: Todescribe aclinical case of CHdiagnosed early through newbornscreening, emphasizing
the impact of early diagnosis and timely therapeutic intervention on child development.
Methods: This was a retrospective, descriptive, observational case report based on a review of the
electronic medical records of a patient treated at a hospital in the state of Goids, Brazil.

Results: A term female newborn (39 weeks and 5 days of gestation; birth weight, 2,300 g) was admitted
to the Neonatal Intensive Care Unit because of respiratory distress following cesarean delivery for
acute fetal distress. Newborn screening revealed markedly elevated thyroid-stimulating hormone (TSH)
levels (212.74 plU/mL), subsequently confirmed by serum TSH >100 plU/mL, triiodothyronine (T3) of
0.58, and free thyroxine (FT4) of 0.72, consistent with primary CH. Echocardiography demonstrated a
patent ductus arteriosus (0.32 cm) and patent foramen ovale, with no abnormalities on transfontanellar
ultrasonography and antithyroglobulin antibody levels <3.0. Following early initiation of levothyroxine
replacement therapy, the patient showed favorable clinical evolution, with resolution of neonatal
complications and subsequent transfer to the pediatric ward.

Conclusions: The absence of specific clinical manifestations during the first days of life may
hinder the early recognition of CH. Newborn screening plays a central role in identifying thyroid
dysfunction before the onset of clinical manifestations, enabling diagnostic confirmation and timely
initiation of hormone replacement therapy. Early levothyroxine treatment substantially improves
the prognosis of the disease.

Keywords: Brazil, Infant mortality, Pediatrics, Premature, Neonatal sepsis.

INTRODUCAO

O hipotireoidismo congénito (HC) representa uma das endocrinopatias mais prevalentes
no periodo neonatal e configura-se como a principal causa de comprometimento intelectual
potencialmente evitavel em escala mundial. Na auséncia de diagndstico precoce e intervencao
terapéutica adequada, a deficiéncia hormonal tireoidiana pode provocar altera¢des significativas
no crescimento e no desenvolvimento neuropsicomotor da crianga, incluindo atraso no
desenvolvimento somatico, prejuizo cognitivo e déficits intelectuais permanentes. Em virtude
dessa relevancia clinica e epidemioldgica, o Brasil instituiu o Protocolo Clinico e Diretrizes
Terapéuticas do HC, formalizado pela Portaria Conjunta n° 5, publicada em abril de 2021.

O HC constituiuma das endocrinopatias mais frequentes do periodo neonatal e permanece
entre as principais causas evitaveis de deficiéncia intelectual em criancas. A deficiéncia
na produc¢ao ou na a¢dao dos hormoénios tireoidianos durante os primeiros estagios do
desenvolvimento compromete processos fundamentais de crescimento, maturacdo cerebral
e desenvolvimento neuropsicomotor, podendo ocasionar prejuizos cognitivos irreversiveis
quando o diagnostico e o tratamento ndo sdo instituidos precocemente. Em razdo de sua
elevada relevancia clinica e epidemioldgica, o Ministério da Saude publicou, em 2021, o
Protocolo Clinico e Diretrizes Terapéuticas para o HC, estabelecendo recomendacdes para o
diagnostico, tratamento e seguimento longitudinal desses pacientes.’
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No contexto da saude publica brasileira, a principal estratégia paraidentificacdo precoce
do HC é a triagem neonatal universal, realizada por meio do teste do pezinho e ofertada
gratuitamente pelo Sistema Unico de Satde (SUS). Esse programa possibilita a deteccdo da
doenca antes do aparecimento das manifestacdes clinicas, permitindo o inicio oportuno
da reposicao hormonal e reduzindo significativamente o risco de sequelas neuroldgicas
permanentes. A consolidacdo da triagem neonatal representa um dos maiores avan¢os
no controle dessa enfermidade, uma vez que a maioria dos recém-nascidos afetados
apresenta aspecto clinico aparentemente normal nas primeiras semanas de vida.'?

A etiopatogenia do HC é heterogénea e envolve diferentes mecanismos responsaveis pela
reducaodasinteseoudaacaodoshorméniostireoidianos. Entreasprincipaiscausasdestacam-
se as disgenesias da glandula tireoide, incluindo agenesia, ectopia e hipoplasia, responsaveis
pela maior parte dos casos, além dos defeitos na biossintese hormonal, altera¢bes centrais
do eixo hipotalamo-hipdfise-tireoide e formas transitérias relacionadas a fatores maternos
ou ambientais. Estudos também descrevem associacdo entre a ocorréncia da doenca e
fatores como idade materna avancada, intercorréncias gestacionais, prematuridade, baixo
peso ao nascer, gestacdo multipla, sexo feminino e presenca de malformac¢des congénitas,
evidenciando o carater multifatorial dessa condicdo.??

Do ponto de vista fisiopatolégico, o HC resulta da deficiéncia na producdo de tiroxina (T4) e
triilodotironina (T3), hormdnios indispensaveis para a regulacdao do metabolismo celular e para a
diferenciacao estrutural e funcional de multiplos 6rgaos e sistemas. Durante o periodo neonatal
e 0s primeiros anos de vida, esses hormodnios exercem papel decisivo na mieliniza¢gdo, na
neurogénese, na sinaptogénese e na maturacao do sistema nervoso central. Consequentemente,
a deficiéncia hormonal persistente em fases criticas do desenvolvimento cerebral pode ocasionar
comprometimento intelectual, atraso motor e altera¢des cognitivas de carater permanente. A
prevaléncia mundial estimada varia entre um caso para cada 1.500 a 4.000 nascidos vivos, com
discreto predominio no sexo feminino e maior frequéncia em individuos com sindrome de Down.?

Sob o aspecto clinico, o reconhecimento do HC exclusivamente por sinais e sintomas representa
um desafio diagndstico, visto que aproximadamente 95% dos recém-nascidos permanecem
assintomaticos ao nascimento em decorréncia da transferéncia transplacentaria de horménios
tireoidianos maternos. Quando presentes, as manifestacdes iniciais costumam ser inespecificas
e incluem sonoléncia excessiva, dificuldade de succdo, constipacdo intestinal, hipotonia e choro
rouco. Com a evolu¢do da doenca, podem surgir achados fisicos caracteristicos, como macroglossia,
hérnia umbilical, pele seca, facies infiltrada, atraso na maturacao 6ssea, aumento das fontanelas e
lentificacao dos reflexos osteotendineos. Em casos decorrentes de disormonogénese, a presenca
de bdcio pode constituir importante indicio clinico, enquanto ictericia neonatal prolongada deve
motivar investigacao para disfuncdo tireoidiana e outras endocrinopatias associadas.*

Diante da baixa sensibilidade da avaliacao clinica no periodo neonatal, a confirmacao
diagndstica fundamenta-se na triagem laboratorial realizada pelo teste do pezinho,
preferencialmente entre o terceiro e o quinto dia de vida, periodo em que os niveis hormonais
apresentam maior estabilidade fisioldgica. A elevacdo do horménio estimulador da tireoide
(TSH), associadaadosagemdaT4livre, constituio principal critério para confirmacao diagnostica.
ApOs o diagnostico, recomenda-se o inicio imediato da terapia de reposicao com levotiroxina,
geralmente em doses iniciais proximas de 10 a 15 pg/kg/dia, seguido de monitorizag¢ao clinica e
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laboratorial periddica para adequacdo terapéutica e avaliacdo do desenvolvimento da crianca.®

A diferenciacdo entre as formas permanente e transitéria possui importante implicacao
clinica e progndstica. Enquanto o HC transitério caracteriza-se por deficiéncia hormonal
temporaria, com recuperacdo espontanea da funcao tireoidiana apds os primeiros meses
ou anosdevida, aforma permanente exige tratamento continuo por tempo indeterminado.
A correta distincdo entre essas apresentacdes evita tanto a interrupg¢ao precoce quanto a
manutencdo desnecessaria da terapia de reposi¢cdao hormonal.?

Embora o tratamento seja simples, seguro e altamente eficaz quando iniciado
precocemente, atrasos na confirmacdo diagnostica ou no inicio da reposicdao hormonal
permanecem associados a ocorréncia de déficits cognitivos, alteracbes comportamentais
e comprometimento do desenvolvimento neuropsicomotor. Nesse contexto, o seguimento
multiprofissional torna-se indispensavel para monitorar o crescimento, o desenvolvimento
neurolégico, a resposta terapéutica e a adesdo ao tratamento, favorecendo melhores
desfechos clinicos e qualidade de vida ao longo do desenvolvimento infantil.®

Dessa forma, o HC permanece como um importante problema de saude publica, nao
pela elevada mortalidade, mas pelo potencial de causar sequelas neuroldgicas permanentes
qgquando nao diagnosticado oportunamente. A universalizacao da triagem neonatal, associada
ao tratamento precoce e ao acompanhamento longitudinal especializado, constitui a
estratégia mais eficaz para prevenir a deficiéncia intelectual relacionada a doenca, reforcando
a necessidade de fortalecimento continuo das politicas publicas voltadas ao rastreamento
neonatal e a qualificacdo da assisténcia prestada as criancas acometidas.’

Dada a relevancia da tematica, o presente trabalho se propde a descrever um caso clinico
de HC diagnosticado precocemente por meio da triagem neonatal, enfatizando o impacto do
diagnostico e da intervencao terapéutica precoce no desenvolvimento infantil.

METODOS

Trata-se de um estudo observacional, retrospectivo, descritivo, do tipo relato de caso,
desenvolvido a partir da revisdo de prontuario eletréonico de uma paciente atendida em
um hospital do estado de Goias, Brasil.

O caso selecionado refere-se a uma crianca do sexo feminino, procedente de Anapolis,
atendida em uma UTI Neonatal (UTIN) e diagnosticada precocemente com HC por meio
da triagem neonatal. A unidade de analise compreendeu um Unico prontuario clinico,
selecionado em razao da relevancia clinica do caso.

Foram estabelecidos como critérios de inclusao os registros clinicos de pacientes com
diagndstico de HC acompanhados no servico de neonatologia. congénito. Foram excluidos
prontuarios que apresentavam informacgdes clinicas incompletas ou inconsistentes, bem
como condi¢des que poderiam interferir na padronizac¢ao da analise clinica e terapéutica.

A obtencdo dos dados foi precedida da assinatura do Termo de Consentimento Livre e
Esclarecido (TCLE) pelo responsavel legal da paciente, em ambiente reservado, apds os devidos
esclarecimentos acerca dos objetivos da pesquisa, da utilizacdo das informacdes clinicas e das
garantias de confidencialidade e anonimato. Posteriormente, realizou-se consulta ao prontuario
eletrénico disponivel no sistema institucional da unidade hospitalar em questao.

Foram extraidas informac0des referentes as caracteristicas demograficas, antecedentes clinicos,
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anamnese, achados do exame fisico e exames complementares. Todas as informac¢des foram
registradas em instrumento elaborado pela pesquisadora exclusivamente para esta investigacao,
preservando-se a confidencialidade e o anonimato da paciente durante todas as etapas do estudo.

Como estratégia complementar, realizou-se revisdao narrativa da literatura cientifica com
o objetivo de contextualizar os achados clinicos e discutir os resultados a luz das evidéncias
disponiveis. Abusca bibliografica foi conduzida nas bases de dados MEDLINE/PubMed, LILACS
e Scientific Electronic Library Online (SciELO), além da consulta a livros, dissertacdes, teses e
documentos técnicos considerados relevantes para o tema. Foram priorizadas publica¢des
recentes e estudos de maior nivel de evidéncia relacionados ao HC.

Os dados obtidos foram submetidos a andlise descritiva, sendo apresentados de forma narrativa
e, quando pertinente, organizados em tabelas e figuras com a finalidade de facilitar a compreensao
das caracteristicas clinicas, da abordagem terapéutica empregada e da evolucao do caso.

Este estudo foi aprovado pelo Comité de Etica da instituicdo, sob o Certificado de
Apresentacdo de Apreciacdo Etica (CAAE) n° 00229126.7.0000.5076 e parecer n° 8.776.888
atendendo as Diretrizes e Normas Regulamentadoras de Pesquisa Envolvendo Seres
Humanos, conforme a Resolu¢ao CNS n° 466/2012.

RESULTADOS

As Recém-nascida do sexo feminino, nascida a termo (39 semanas e 5 dias de idade
gestacional), adequada para a idade gestacional, admitida na UTIN devido a desconforto
respiratorio nas primeiras horas de vida. O parto ocorreu por cesariana, devido sofrimento
fetal agudo, com apresentacdo cefalica, liguido amnidtico claro, peso ao nascer de 2.300 g
e indices de Apgar de 8 e 9 no primeiro e quinto minutos, respectivamente.

A paciente necessitoude manobras dereanimacao neonatal, evoluindo com desconforto
respiratdrio persistente. Inicialmente foi instituida oxigenoterapia em sistema Hood
com fracdo inspirada de oxigénio (FiO,) de 40%, sem resposta clinica satisfatéria, sendo
solicitada vaga em unidade de terapia intensiva neonatal para monitorizacdo e tratamento
especializado.

A genitora, 31 anos de idade, apresentava histérico obstétrico de G3P2A0, grupo
sanguineo O Rh positivo, tendo realizado 12 consultas de pré-natal. Como intercorréncia
gestacional, registrou-se episddio de infec¢do do trato urinario no final da gestacao, com
tratamento adequado. A recém-nascida possuia grupo sanguineo A Rh positivo.

Durante a investigacdo clinica da paciente, o ecocardiograma revelou persisténcia
do canal arterial (PCA) medindo 0,32 cm, com fluxo discreto a moderado, associada a
presenca de forame oval patente (FOP). Paralelamente, o teste de triagem neonatal
identificou elevacdo importante dos niveis de TSH, confirmando o diagndstico de HC. Apds
confirmacdo laboratorial, foi imediatamente iniciada terapia de reposi¢cdo hormonal com
levotiroxina sdédica (Puran T4), conforme protocolo institucional.

Durante a permanénciana UTIN, arecém-nascida permaneceu emincubadora aquecida,
sob monitorizagdo continua por oximetria de pulso e recebendo suporte nutricional
por meio de sonda nasogastrica. Em decorréncia de hiperbilirrubinemia neonatal, foi
submetida a fototerapia por 3 dias, apresentando resolucao satisfatéria do quadro.

Ao exame fisico: paciente em regular estado geral, corada, hidratada, afebril, acianética,
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anictérica, pouco reativa aos estimulos. O exame cardiovascular evidenciou ritmo cardiaco
regular em dois tempos, bulhas normofonéticas, presenca de sopro cardiaco e adequada
perfusdo periférica. A ausculta pulmonar observou-se murmurio vesicular preservado
bilateralmente, sem ruidos adventicios e sem sinais clinicos de desconforto respiratério. O
abdome encontrava-se discretamente distendido, flacido, indolor a palpagao superficial e
profunda, semvisceromegalias ou massas palpaveis. Os membrosinferiores apresentavam
pulsos periféricos palpaveis e simétricos, sem alteracdes relevantes. A genitalia externa
era compativel com o sexo feminino.

Durante a internacao também foram registrados diagndsticos de ictericia neonatal
secundaria a incompatibilidade ABO, com resolucdo apds tratamento fototerapico, sepse
neonatal tardia tratada com sucesso e episddio de desconforto respiratério neonatal, cuja
evolucgao clinica foi favoravel.

A investigacdao complementar confirmou altera¢bes laboratoriais compativeis com
HC primario. O teste do pezinho revelou concentracdao de TSH de 123,99 pUI/mL.
Posteriormente, nova dosagem sérica demonstrou valores de TSH superiores a 100 pUl/
mL, associados a reducdo dos niveis de triiodotironina (T3 = 0,58) e tiroxina livre (T4L =
0,72). A pesquisa de anticorpos antitireoglobulina apresentou resultado inferior a 3,0,
enquanto a ultrassonografia transfontanelar mostrou-se sem altera¢fes estruturais. A
hemocultura, coletada em duas amostras independentes, apresentou resultado negativo,
afastando infeccao bacteriana ativa. Os principais exames realizados durante a internacao
encontram-se resumidos na Tabela 1.

Tabela 1. Resultados dos exames do recém-nascido.

Data Exames Resultados
11/06/2025 Ecocardiograma FOP + PCA (0,32 cm) com fluxo
discreto a moderado
18/06/2025 Hemocultura Negativa (duas amostras)
23/06/2026 Teste do pezinho TSH 212,74 pUl/mL
30/06/2025 TSH Superior a 100 pUl/mL
30/06/2025 T3/ T4L 0,58/ 0,72
30/06/2025 Anticorpo anti- <3,0
tireoglobulina
01/07/2025 USTF Sem alteracdes

Nota: TSH: hormdnio estimulador da tireoide; FOP: forame oval patente; PCA: persisténcia do canal arterial; T3: triiodotiro-
nina; T4L: tiroxina livre; USTF: Ultrassonografia transfontanelar; NR: Normais.
Fonte: Prontudrio da paciente.

Apés estabilizacdo clinica, melhora progressiva do padrao respiratorio, resolucdo das
intercorréncias neonatais e inicio da terapia de reposicdo hormonal para o HC, a paciente
apresentou evolugao satisfatoria, permitindo transferéncia da UTIN para a enfermaria de
pediatria, onde permaneceu em seguimento clinico até alta hospitalar.
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DISCUSSAO

O presente relato descreve um caso de HC diagnosticado precocemente por meio da triagem
neonatal, possibilitando o inicio oportuno da terapia de reposicao hormonal e evolucao clinica
favoravel. Esse achado reforca a relevancia dos programas universais de rastreamento neonatal,
uma vez que a maioria dos recém-nascidos acometidos apresenta exame fisico inicial pouco
sugestivo da doenca, o que inviabiliza o diagndstico baseado exclusivamente na avaliagdo clinica.
No caso apresentado, apesar da necessidade de internacao neonatal por desconforto respiratério
e da presenca de intercorréncias clinicas associadas, o diagndstico do HC foi estabelecido a partir
da elevacdo expressiva dos niveis de TSH identificada no teste do pezinho, permitindo intervencao
terapéutica antes do aparecimento de manifestacdes neuroldgicas irreversiveis.

Essa apresentacdo clinica é compativel com o comportamento fisiopatoldgico do HC descrito na
literatura. Durante as primeiras semanas de vida, a transferéncia transplacentaria de hormaonios
tireoidianos maternos exerce efeito protetor transitério sobre o recém-nascido, mascarando
parcialmente os efeitos da deficiéncia hormonal. Como consequéncia, apenas uma pequena parcela
dos pacientes apresenta manifesta¢des clinicas evidentes ao nascimento, enquanto a maioria
permanece oligossintomatica até que os estoques hormonais maternos sejam progressivamente
consumidos. Quando o diagnostico é retardado, podem surgir manifestacbes como ictericia
prolongada, macroglossia, hipotonia, hérnia umbilical, constipac¢do intestinal, dificuldade alimentar,
atraso ponderoestatural e comprometimento progressivo do desenvolvimento neuropsicomotor,
culminando, nos casos nao tratados, em deficiéncia intelectual permanente.®

Outro aspecto observado neste relato foi a presenca concomitante de PCA e FOP. Embora
essas alteracbes cardiacas possam ocorrer isoladamente no periodo neonatal, estudos
recentes demonstram maior frequéncia de malformacdes congénitas entre individuos com
HC, especialmente cardiopatias estruturais associadas as formas decorrentes de disgenesia
tireoidiana. Entre as alteracdes descritas destacam-se defeitos septais, PCA, anomalias renais e
outras malformagdes congénitas, sugerindo possiveis mecanismos biolégicos compartilhados
durante a embriogénese, embora essa relacdo ainda ndo esteja completamente esclarecida.’"

No presente caso, a concentracao de TSH identificada na triagem neonatal (123,99 pUl/mL),
posteriormente confirmada por valores séricos persistentemente superiores a 100 pUl/mL,
associada aredugdo dos niveis de T3 e T4 livre, foi compativel com HC primario de elevada gravidade.
As recomendagdes internacionais estabelecem que recém-nascidos com valores significativamente
elevados de TSH devem ser imediatamente encaminhados para confirmacdo diagnodstica e
acompanhamento especializado. Sempre que possivel, exames laboratoriais complementares e
métodos de imagem devem ser realizados antes do inicio do tratamento; entretanto, quando ha
elevacao acentuada do TSH ou risco de atraso terapéutico, a introducao imediata da levotiroxina
deve ser priorizada, ndo devendo ser postergada pela realizacdo dos exames de imagem.'?

A reposicdo hormonal precoce permanece como a principal estratégia para prevenir as
complicagbes neurologicas do HC. As diretrizes da Sociedade Europeia de Endocrinologia
Pediadtrica e da Academia Americana de Pediatria recomendam que a levotiroxina seja
instituida imediatamente apds a confirmacdo diagnostica, preferencialmente antes da
segunda semana de vida, utilizando doses iniciais entre 10 e 15 pg/kg/dia. Essa conduta
favorece rapida normalizacdo das concentracdes séricas de tiroxina, geralmente em poucos
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dias, seguida da reducdo progressiva dos niveis de TSH nas semanas subsequentes, reduzindo
substancialmente o risco de sequelas cognitivas permanentes.'"'3

Apesar da elevada eficacia da terapia de reposicao hormonal, o seguimento longitudinal
permanece indispensavel. Estudos recentes demonstram que pacientes com formas
mais graves da doeng¢a ou com niveis extremamente reduzidos de T4 antes do tratamento
frequentemente necessitam de ajustes terapéuticos mais intensivos durante os primeiros
meses de vida. Além disso, individuos com disgenesia tireoidiana tendem a apresentar maior
necessidade de levotiroxina ao longo do acompanhamento, caracteristica que pode auxiliar
na diferenciacao etiolégica quando exames de imagem nao estao prontamente disponiveis.™

Embora o tratamento precoce esteja associado a excelentes desfechos neurocognitivos
na maioria dos pacientes, evidéncias recentes indicam que criancas acometidas por
formas graves do HC podem apresentar déficits discretos relacionados a atencdo,
memoria, linguagem e coordena¢dao motora, mesmo apos adequada reposi¢cdao hormonal.
Esses achados reforcam que o acompanhamento dessas criancas ndo deve restringir-se
ao controle laboratorial, sendo recomendada avaliacdo multiprofissional periédica do
desenvolvimento neuropsicomotor durante toda a infancia.™

Nos ultimos anos, alguns autores passaram a discutir a possibilidade de individualizacao
da dose inicial de levotiroxina, uma vez que doses excessivamente elevadas poderiam
estar associadas a potenciais repercussées metabdlicas e neurocomportamentais futuras.
Entretanto, até o momento, as evidéncias permanecem insuficientes para modificar as
recomendacdes vigentes, prevalecendo o consenso de que os riscos decorrentes do atraso
terapéutico superam amplamente os potenciais efeitos relacionados ao tratamento excessivo,
desde que o acompanhamento clinico e laboratorial seja realizado de forma sistematica.’™

Outro aspecto relevante evidenciado pela literatura diz respeito ao impacto dos programas
de triagem neonatal sobre o perfil epidemiolégico do HC. A ampliacdo da cobertura dos
programas de rastreamento, associada a reduc¢do dos pontos de corte utilizados para o TSH
e a realizacao de estratégias de reavaliacdo em grupos de risco, contribuiu para o aumento
da identificacdo de formas leves e transitorias da doenca. Embora esses casos apresentem
menor gravidade clinica, seu reconhecimento continua sendo importante para evitar atrasos
diagnosticos e garantir acompanhamento individualizado, sobretudo entre prematuros,
recém-nascidos de baixo peso e gestacdes multiplas.'

No caso apresentado, a identificagdo precoce do HC por meio do teste do pezinho permitiu
a introducao imediata da levotiroxina, favorecendo evolucdo clinica satisfatéria e reduzindo
significativamente o risco de comprometimento neuroldgico permanente. Dessa forma, este relato
reforca a importancia da manutencao e do fortalecimento dos programas de triagem neonatal
universal, do acesso oportuno aos servicos especializados e do seguimento multidisciplinar
continuo, elementos considerados fundamentais para garantir crescimento, desenvolvimento
neuropsicomotor e qualidade de vida adequados as criancas acometidas por essa endocrinopatia.

CONCLUSOES

O relato apresentado evidencia que a auséncia de manifesta¢des clinicas especificas nos
primeiros dias de vida dificulta o reconhecimento precoce do HC quando a avaliacao se
restringe ao exame fisico neonatal. Nesse contexto, a triagem neonatal assume papel central
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ao possibilitar a identificacdo da disfuncao tireoidiana antes do aparecimento de repercussoes
clinicas, permitindo a confirmacao diagndstica e a instituicdo tempestiva da terapia de
reposicao hormonal. A introducdo precoce da levotiroxina modifica de maneira significativa
0 prognostico da doencga, reduzindo a probabilidade de comprometimento neuroldgico e
favorecendo o desenvolvimento neuropsicomotor adequado, conforme observado neste caso.

A evolucdo clinica descrita reforca que o beneficio do diagndstico precoce depende nao
apenas da deteccdo inicial, mas também da continuidade do acompanhamento especializado,
com monitoriza¢do periddica da funcao tireoidiana e ajustes terapéuticos individualizados
ao longo da infancia. Essa abordagem contribui para a manutenc¢do da eutireoidia e para
o adequado crescimento somatico, maturacdao neuroldgica e desempenho cognitivo,
minimizando a ocorréncia de limitacdes funcionais permanentes.

Sob a ética da saude coletiva, os achados deste relato reiteram arelevancia do fortalecimento
das estratégias de rastreamento neonatal no SUS, especialmente por meio da ampliacdo da
cobertura, da reducdo do intervalo entre a coleta da amostra, a liberacao dos resultados, a
confirmacao diagndstica e o inicio do tratamento. A otimizacdo dessas etapas assistenciais
representa uma medida essencial para reduzir desfechos evitaveis, promover maior equidade
no acesso ao cuidado e assegurar melhores perspectivas de desenvolvimento, autonomia e
qualidade de vida aos individuos acometidos pelo HC.

REFERENCIAS

1. Silva MAC, Ferreira LS. Aimportancia do enfermeiro no rastreamento do hipotireoidismo congénito em recém-nascidos. Rev Liberum Accessum. 2024;16(2):26-40.

2. Maia BKM, Carvalho FHM, Dias PCV, Soares BCS, Sousa IM, Morais RWS, Aragdo JVA, Morais Jdnior RC, Ribeiro HPB, Bastos ACM, Barbalho JC, Costa LFR, Barbosa ALBL, Guimardes JS.
Triagem neonatal do hipotireoidismo congénito: fatores de riscos, diagndstico e manejo clinico. Periédicos Brasil Pesqui Cient. 2024 Ago;3(2):1220-30.

3. Uthayaseelan K, Kadari M, Subhan M, Saji Parel N, Krishna PV, Gupta A, Uthayaseelan K. Congenital Anomalies in Infant With Congenital Hypothyroidism: A Review
of Pathogenesis, Diagnostic Options, and Management Protocols. Cureus. 2022 May 2;14(5):e24669.

4. Weiner A, Oberfield S, Vuguin P. The laboratory features of congenital hypothyroidism and approach to therapy. NeoReviews. 2020 Jan;21(1):e37-e44.
5. Ertel DR, Ferrini Filho AR, Sales LOJS, Oliveira DC, Zaconeta CAM. Congenital hypothyroidism diagnosed on the sixth day of life: a case report. Resid Pediatr. 2023;13(4):1-5.

6. Brito PRS, Veras MAL, Gomes FAC, Branddo RBA, Caixeta MCM, Araijo ILG, Brito NCS, Silva RM, Paixdo RKM, Alves DHS, Caixeta PHM, Santiago LP. Efeitos do hipotireoidismo congénito no
desenvolvimento cerebral: impacto na cogni¢do, comportamento e desenvolvimento psicomotor. Braz ] Implantol Health Sci. 2024;6(5):1407-15.

7. Magesti RJ, Moura CAA, Beraldo LCM, Nunes LC, Neves TR, Vital FS, Ferreira DF, Manna LR, Paiva CTC, Coelho MMST. Hipotireoidismo congénito. Rev Eletronica
Acervo Médico. 2023 Feb 21;23(2):11979.

8. Cavarzere P, Mancioppi V, Battiston R, Lupieri V, Morandi A, Maffeis C. Primary congenital hypothyroidism: a clinical review. Front Endocrinol (Lausanne). 2025 Aug 5;16:1592655.

9. Scavone M, Tallarico V, Stefanelli E, Parisi F, De Sarro R, Salpietro C, Ceravolo G, Sestito S, Pensabene L, Chimenz R, Calabro MP, Gitto E, Giancotti L, Concolino D.
Cardiac malformations in children with congenital hypothyroidism. | Biol Regul Homeost Agents. 2020 Jul-Aug;34(4 Suppl. 2):91-97.

10. Danner E, Jadskeldinen J, Niuro L, Huopio H, Niinikoski H, Viikari L, Kero ], Sund R. Comorbidity in Congenital Hypothyroidism-A Nationwide, Population-bhased
Cohort Study. ] Clin Endocrinol Metab. 2023 Nov 17;108(12):e1695-e1701.

11. Bowden SA, Goldis M. Congenital hypothyroidism. [Updated 2020 Jun 21]. In: StatPearls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2020 Jan- [cited
2026 Aug 2]. Available from: https://www.nchi.nlm.nih.gov/books/NBK558913/

12. McHugh A, 0'Connell E, Hoare S, Heffernan C, Carolan E. Congenital hypothyroidism and thyroid dysgenesis: importance of newborn bloodspot screening in
Ireland. Ir ) Med Sci. 2026;195(3):1303-6.

REVISTA CIENTIFICA CEREM-GO V.07 N.21 2027 ey °




PN NI NSNS AN\T

HIPOTIREOIDISMO CONGENITO E TRIAGEM NEONATAL: IMPACTO DO DIAGNOSTICO
PRECOCE NO DESENVOLVIMENTO INFANTIL

13. van Trotsenburg P, Stoupa A, Léger J, Rohrer T, Peters C, Fugazzola L, Cassio A, Heinrichs C, Beauloye V, Pohlenz ], Rodien P, Coutant R, Szinnai G, Murray P, Bartés B, Luton D, Salerno M,
de Sanctis L, Vigone M, Krude H, Persani L, Polak M. Congenital Hypothyroidism: A 2020-2021 Consensus Guidelines Update-An ENDO-European Reference Network Initiative Endorsed by
the European Society for Pediatric Endocrinology and the European Society for Endocrinology. Thyroid. 2021 Mar;31(3):387-419.

14. Dermitzaki N, Serbis A, Baltogianni M, Balomenou F, Giapros V. Permanent or transient congenital hypothyroidism: a diagnostic dilemma. Acta Paediatr. 2026 Jan;115(1):43-54.

15. Park JH, Oh JH, Cho MH, Shim YS, Lee HS. Congenital hypothyroidism: long-term growth and intellectual outcomes with a lower initial levothyroxine dose. Clin
Endocrinol (Oxf). 2025 Dec;103(6):895-905.

16. Vincenzi G, Petralia IT, Abbate M, Vigone MC. 50 years of newborn screening for congenital hypothyroidism: evolution of insights in etiology, diagnosis and
management: transient or permanent congenital hypothyroidism: from milestones to current and future perspectives. Eur Thyroid J. 2025 Aug 5;14(4):250019.

ENDERE(;O CORRESPONDENCIA
JULIA MOURA NADER
Av. Universitaria, Km 3,5 - Cidade Universitaria, Anapolis - GO, Brasil.
E-mail: juliamnader@gmail.com

EDITORIA E REVISAO
Editores chefes:
Waldemar Naves do Amaral - http://lattes.cnpq.br/4092560599116579 - https://orcid.org/0000-0002-0824-1138
Tarik Kassem Saidah - http://lattes.cnpg.br/7930409410650712- https://orcid.org/0000-0003-3267-9866

Autores:
Julia Moura Nader - http://lattes.cnpq.br/0347242677877549 - https://orcid.org/0009-0004-3488-2774

Erasmo Eustaquio Cozac - http://lattes.cnpq.br/8981746969041730 - https://orcid.org/0000-0003-3863-7122
Revisdo Bibliotecaria: Izabella Goulart
Revisdo Ortografica: Dario Alvares

Tradugdo: Soledad Montalbetti Magri
Recebido: 05/10/2026. Aceito: 16/10/26. Publicado em: 06/11/2026.

REVISTA CIENTIFICA CEREM-GO V.07 N.21 2027 @®




