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CASO 2

“HIPERFUNCION CONGENITA NO INMUNOLOGICA, A PROPOSITO DE UN CASO”
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Lactante masculino de 10 meses con antecedentes de RNPT 35 semanas PEG no severo nacido por cesarea de
urgencia por taquicardia fetal, con screening neonatal (-) con TSH 0.1 uUl/mL compatible desde periodo RN
con hiperfuncién tiroidea.

Evoluciona con hipercatabolismo persistente sin falla de medro, con exoftalmia y ptosis desde los 3 meses,
craneosinostosis severa, RDSM area motora con hipotonia y ademas presenta importante adelanto de edad
dsea (4 aios para 7 meses)

A los 5 meses se diagnostica Hipertiroidismo con TSH <0.005 uUl/mL T4L >7.7 ng/dL con anticuerpos anti TPO,
TG y TRAbs (-) que no responde a dosis maximas para la edad con metimazol.

Ecografia tiroidea muestra hipodesarrollo del 16bulo izquierdo, resto de glandula aumentada de volumen e
hiperemia.

A los 12 meses de vida debido a mala respuesta a metimazol se realiza tiroidectomia total con normalizacién
post operatoria del perfil tiroideo y estado hipercatabdlico.

Se solicitd estudio genético para TSHR y GNAS, pendiente aun resultado.

Familia paterna presenta casos de hiperfuncion tiroidea en todas las generaciones lo que hace sospechar
forma familiar de esta patologia.

Diagndsticos:
e Hipertiroidismo congénito no inmune forma familiar v/s forma esporadica
Obs Sindrome McCunne Albright.
Hipotiroidismo post tiroidectomia total en tratamiento.
Craneosinostosis severa.
RDSM
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