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INFORMAÇÃO SOBRE O ARTIGO R E S U M O

Introdução: O hipotiroidismo congénito é a doença endócrina congénita mais frequente. O diagnós-
tico e tratamento tardios resultam em atraso mental e alterações neurológicas irreversíveis.
O objetivo foi caracterizar os doentes com hipotiroidismo congénito e avaliar os outcomes clínicos 
e de reavaliação diagnóstica.
Métodos: Estudo retrospetivo e observacional, utilizando dados obtidos pela análise dos processos 
clínicos dos doentes, atualmente em seguimento, na unidade de endocrinologia pediátrica de um 
hospital terciário não considerado centro de referência.
Resultados: Foram incluídos 22 doentes com idade mediana de 7,5 anos (mínimo 4 meses; máximo 
17 anos) sendo 12 do sexo feminino. A mediana do valor de TSH ao diagnóstico foi 201,5 mU/mL 
(mínimo 13,4; máximo 934) e da idade de início de tratamento foi 12,5 dias (mínimo 7; máximo 
285). Apenas um doente não foi identificado no rastreio neonatal. A ecografia revelou disgenesia 
tiroideia em 70% (n=14) e só um doente realizou cintigrafia tiroideia. O sinal mais frequente ao 
diagnóstico foi a icterícia prolongada. Apresentavam anomalias congénitas associadas 27,3% (n=6) 
e história familiar de patologia tiroideia 18,2% (n=4). Após reavaliação diagnóstica aos 3 anos de 
idade, dois doentes foram reclassificados como hipotiroidismo congénito transitório. Nenhum doen-
te apresentou alterações do crescimento estaturo-ponderal. Dez doentes realizaram avaliação formal 
do desenvolvimento psicomotor, dos quais 5 apresentavam alterações. Não se verificou associação 
entre: presença de sinais/sintomas ao diagnóstico com o valor de TSH inicial (p=0,694) nem com os 
achados ecográficos (p=0,285) e entre o valor inicial de TSH e os achados ecográficos (p=0,706). A 
presença de alterações do desenvolvimento psicomotor não mostrou ter associação com a idade de 
início de tratamento (p= 0,740) nem com o valor de TSH inicial (p=0,140)
Conclusão: Nesta coorte de doentes os dados são, na maioria, concordantes com os da literatura. 
Foi possível atingir o objetivo do desenvolvimento estaturo ponderal adequado. Contrariamente ao 
descrito noutros estudos, as alterações psicomotoras não pareceram ser relacionadas com atraso no 
início da terapêutica. Identificaram ainda a necessidade duma maior uniformização no seguimento.
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A B S T R A C T

Introduction: Congenital hypothyroidism is the most common congenital endocrine disease. Late 
diagnosis and treatment results in mental retardation and irreversible neurological damage.
The objective was to characterize patients with congenital hypothyroidism and evaluate clinical 
outcomes and diagnostic reassessment.

congenital Hypothyroidism: the experience of a Pediatric 
endocrinology unit
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introdução

O hipotiroidismo congénito (HC) é a doença endócrina con-
génita mais frequente1 e caracteriza-se por uma diminuição da 
atividade biológica das hormonas tiroideias diagnosticada ao nas-
cimento.2 A prevalência estimada, em todo o mundo, é de 1:2000-
4000 recém-nascidos (RN).3-6 Em 2018, em Portugal, a incidência 
encontrada foi de 1:2481 recém-nascidos.4

Além de outras funções, as hormonas tiroideias desempenham 
um papel fundamental no desenvolvimento e maturação do siste-
ma nervoso central desde estadios precoces, pelo que o seu défice 
pode acarretar consequências severas no desenvolvimento inte-
lectual das crianças.1,2 A maioria dos RN afetados não apresen-
tam qualquer sintomatologia ao nascimento,3 tornando-se por isso 
fundamental realizar um rastreio nos primeiros dias de vida que 
permita o diagnóstico e tratamento precoces, de forma a prevenir 
danos neurológicos e morbimortalidade associada.5,6 Em Portugal, 
a inclusão do rastreio do HC no Programa Nacional de Diagnósti-
co Precoce ocorreu em 1981.4

O HC pode ser classificado como primário ou central (secun-
dário ou terciário), permanente ou transitório.6,7 O HC primário 
permanente é causado por uma disfunção primária da glândula 
tiróide e pode ser classificado em duas categorias: anomalias do 
desenvolvimento e da migração embrionária da glândula tiróide 
(disgenesia) ou defeitos no processo de síntese hormonal (dishor-
monogénese).1,3,7 As disgenesias tiroideias (agenesia, ectopia ou 
hipoplasia) representam cerca de 85%-90% dos casos, sendo a 
maioria causada por ectopia (60%-65%) e agenesia (35%-40%).2,5 
A dishormonogénese é responsável por cerca de 10%-15% dos 
casos de HC primário permanente,1,7 e resulta de defeitos enzimá-
ticos hereditários que afetam direta ou indiretamente a disponibi-
lidade intracelular de iodo, assim como a sua organificação, even-
tos cruciais no processo de síntese de hormonas tiroideias.1 Na sua 
maioria, são de transmissão autossómica recessiva e cursam habi-
tualmente com aumento do volume da glândula.3,7 O HC central 
é causado pela falta do estímulo hipotálamo-hipofisário sobre a 
glândula tiroide por defeitos na produção de TSH (thyroid-stimu-
lating hormone ou tireotropina), devido a disfunção hipotalâmica 
ou hipofisária,3 e afeta cerca de 1:10000- 20000 RN’s.1 Nestes ca-
sos, a glândula tiroide apresenta-se com morfologia normal.5 O 
défice isolado de TSH é uma causa rara de HC.8 Habitualmente, 
está associado a défice de outras hormonas hipofisárias, tais como 

hormona do crescimento, prolactina, ACTH (ou corticotrofina), 
gonadotrofinas e/ou vasopressina (pan-hipopituitarismo).5,8

Nos casos de anomalia do desenvolvimento da glândula, o HC 
é sempre permanente. As formas com glândula eutópica e de nor-
mal morfologia são muitas vezes causas de HC transitório.5 Este 
representa cerca de 40% dos casos, resolve durante os primeiros 
anos de vida7 e está habitualmente relacionado com fatores ex-
trínsecos à glândula tiróide, tais como fatores iatrogénicos (sobre-
carga de iodo ou utilização materna de fármacos anti-tiroideus), 
ambientais (défice de iodo) ou autoimunes.3,5,9

O HC central transitório ocorre frequentemente nos RN pre-
maturos, por imaturidade do eixo hipotálamo-hipófise-tiróide,1,8 e 
excecionalmente também pode ocorrer em RN filhos de mãe com 
hipertiroidismo por doença de Graves.8

Em Portugal, o rastreio neonatal do HC é estabelecido através 
do doseamento da TSH numa amostra de sangue capilar colhida por 
picada no calcanhar, em papel de filtro (cartão de Guthrie), entre o 
terceiro e sexto dia de vida do RN.1,4 Esta estratégia baseada no dose-
amento da TSH é sensível para a deteção de HC primário, incluindo 
casos ligeiros em que a TSH é elevada e os níveis de T4 total se man-
têm normais. Contudo, não deteta casos de hipotiroidismo central, em 
que a TSH não está, por definição, aumentada face aos baixos níveis 
de T4 total, nem deteta casos com elevação tardia da TSH.9

No HC o dano cerebral depende diretamente do tempo decor-
rido desde a instalação do hipotiroidismo e o início de terapêutica 
adequada.2 Assim, após confirmação do diagnóstico de HC, o RN 
deve iniciar de imediato terapêutica com levotiroxina oral.1

A deteção precoce do HC através do Programa Nacional de Diag-
nóstico Precoce permite evitar o atraso mental observado nas crianças 
com diagnóstico tardio.2 É, ainda, imprescindível um seguimento es-
treito dos doentes com HC, tanto clínico como analítico.

O presente estudo tem como objetivo caracterizar os doentes 
com HC e avaliar os resultados clínicos à data atual e de reavalia-
ção diagnóstica.

 Material e Métodos

Foi realizado um estudo observacional e retrospetivo, utilizan-
do dados obtidos pela análise dos processos clínicos de todos os 
doentes com HC, seguidos na unidade de endocrinologia pediátri-
ca de um hospital terciário, não considerado centro de referência 
para esta patologia.

Methods: Retrospective and observational study, using data of the clinical processes of patients, 
currently under follow-up at the pediatric endocrinology unit of a tertiary hospital not considered a 
reference center.
Results: Twenty-two patients with a median age of 7.5 years (minimum 4 months; maximum 17 years) 
were included. Twelve patients (54.5%) were female. The median TSH measurement at diagnosis was 
201.5 mU/mL (minimum 13.4; maximum 934) and the age at the start of treatment was 12.5 days 
(minimum 7; maximum 285). Only one patient was not identified in the neonatal screening. Ultrasound 
revealed thyroid dysgenesis in 70% (n=14) and only one patient performed thyroid scintigraphy. Pro-
longed jaundice was the most frequent sign at diagnosis. Of the total, 27.3 % (n=6) have associated 
congenital abnormalities and 18.2% (n=4) have family history of thyroid disease. After a diagnostic 
reassessment at 3 years old, two patients were reclassified as transient congenital hypothyroidism. 
None of the patient had growth disorders. Ten patients underwent a formal assessment of psychomo-
tor development, and of these, five patients had abnormalities. No association was found between: the 
presence of signs/symptoms at diagnosis and the initial TSH value (p=0.694) neither with ultrasound 
findings (p=0.285) and between the initial TSH value and findings on thyroid ultrasound (p=0.706).
The presence of abnormalities in psychomotor development did not show any association with the age 
at which treatment was started (p=0.740) nor with the initial TSH value (p=0.140).
Conclusion: In this cohort of patients, the data are mostly consistent with those in the literature. 
It was possible to achieve the goal of adequate growth. Contrary to that described in other studies, 
psychomotor changes did not seem to be related to delayed initiation of therapy. They also identified 
the need for greater uniformity in follow-up.
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Os doentes atualmente com idade superior a 18 anos foram 
excluídos por o seu seguimento ser, à data do estudo, realizado por 
uma unidade de adultos.

Foram avaliadas variáveis demográficas (idade, sexo, idade 
gestacional, peso ao nascimento, idade de diagnóstico, idade de 
início de tratamento), achados imagiológicos (ecografia e/ou cinti-
grafia tiroideia) e analíticos (doseamento inicial de TSH), história 
familiar de patologia tiroideia, anomalias congénitas associadas, 
avaliação de desenvolvimento psicomotor e crescimento estaturo-
-ponderal e reavaliação diagnóstica aos 3 anos de idade.

análise estatística

As variáveis quantitativas foram expressas como valores me-
dianos e de intervalo (mínimo; máximo) e as variáveis qualitativas 
como valores absolutos e percentagem. Para a análise dos dados, 
foi utilizado o programa informático Statistical Package for the 
Social Sciences - SPSS versão 20.0(R), através de testes não-pa-
ramétricos, dada a distribuição não normal da amostra. O nível de 
significância estatística adotado foi o de p< 0,05.

Resultados

Desde 1993 foram seguidos nesta unidade um total de 40 
doentes. Foram incluídos no estudo 22 doentes, com uma idade 
mediana de 7,5 anos (mínimo 4 meses; máximo 17 anos), sendo 
a maioria do sexo feminino (n=12; 54,5%). A mediana da idade 
gestacional foi de 38 semanas (mínimo 26; máximo 41) e do peso 
ao nascimento foi de 2990 g (mínimo 650 g; máximo 3860 g).

A Fig. 1 mostra a distribuição do número de diagnósticos por ano.

Dezassete doentes foram inicialmente seguidos noutras uni-
dades. Apenas um doente não foi identificado através do rastreio 
inserido no Programa Nacional de Diagnóstico Precoce (diagnós-
tico aos 43 dias de vida).

A mediana do valor de TSH ao diagnóstico foi de 201,5 mU/
mL (mínimo 13,4; máximo 934) e a mediana da idade de início 
do tratamento foi de 12,5 dias (mínimo 7; máximo 285). Ao diag-
nóstico, nove (40,9%) doentes apresentavam algum sinal/sintoma, 
sendo a icterícia prolongada o mais frequente (n=9), seguido da 
hipotonia (n=2) e hipoglicemia (n=1). Não se verificou associação 
entre a presença de sinais/sintomas no momento do diagnóstico 
com o valor de TSH inicial (p=0,694). Ao diagnóstico, 20 (91%) 
doentes realizaram ecografia tiroideia e apenas um (4,5%) doente 
realizou cintigrafia tiroideia. Na ecografia tiroideia, 7 (35%) do-
entes apresentavam agenesia, cinco (25%) ectopia e dois (10%) 
achados compatíveis com hipoplasia tiroideia. Em 5 casos (25%) 
a ecografia não mostrou alterações e num doente (5%) foi incon-
clusiva. Nos casos de glândula tiroide ectópica (n=5), a locali-

zação sublingual foi a mais frequente (n=4). Não foi encontrada 
associação entre os achados ecográficos e o valor de TSH inicial 
(p=0,561) nem com a presença de sinais/sintomas ao diagnóstico 
(p=0,285). Foi encontrada história familiar de patologia tiroideia 
em quatro (18,2%) doentes. Seis doentes (27,3%) apresentavam 
anomalias congénitas sendo a pielectasia a mais frequente (n=2).

A Tabela 1 resume as variáveis demográficas e de caracteriza-
ção dos doentes.

Após a reavaliação diagnóstica aos 3 anos de idade, 2 doentes 
foram reclassificados como HC transitório.

Nenhum doente apresentou alterações no crescimento estatu-
ro-ponderal. Dez doentes (45,4%) realizaram avaliação formal do 
desenvolvimento psicomotor, sendo que em 5 foram identificadas 
alterações: 2 doentes apresentavam nível cognitivo global ligeira-
mente inferior à média, 1 doente com nível muito inferior, 1 doen-
te com ligeiro atraso na área da locomoção e 1 doente com atraso 
da linguagem. A presença de alterações do desenvolvimento psi-
comotor não mostrou estar relacionada com a idade de início de 
tratamento (p=0,740) nem com o valor de TSH inicial (p=0,140).

discussão

Considerando a incidência de HC encontrada no último rela-
tório do Programa Nacional de Diagnóstico Precoce4 (1:2481) e o 
número de nascimentos por ano no hospital de realização do estu-
do (3172 RN em 2019), verifica-se que o número de diagnósticos 
por ano posiciona-se dentro do expectável e encontra-se estável 
ao longo dos últimos anos, conforme se pode verificar na Fig. 1. 
A predominância do sexo feminino na amostra está também de 
acordo com os dados nacionais e internacionais.4,5 Relativamen-
te ao doente não identificado pelo rastreio inserido no Programa 
Nacional de Diagnóstico Precoce, tratava-se de um RN prematuro 
de 26 semanas de idade gestacional e com extremo baixo peso 
ao nascer (650 g), ou seja, com características frequentemente 
associadas a elevações tardias da TSH, o que num programa de 
rastreio baseado no doseamento de TSH, pode conduzir a um re-
sultado falso negativo.1,8,9 Com isto, reforça-se a importância dos 
clínicos manterem um elevado grau de suspeição para avaliar a 
existência de hipotiroidismo em qualquer RN ou lactente com 
sinais ou sintomas sugestivos ou com outra patologia de risco, 
independentemente do resultado do rastreio neonatal.

No que respeita à idade de início do tratamento com levotiro-
xina, a mediana encontrada está de acordo com as guidelines in-
ternacionais, que recomendam que o tratamento deverá ser inicia-
do tão precocemente quanto possível, e preferencialmente nas pri-
meiras duas semanas de vida.6 O doente com início mais tardio do 
tratamento, corresponde a um doente inicialmente seguido numa 
outra unidade de endocrinologia e que foi interpretado como um 
caso de hipotiroidismo subclínico. Nestes casos, segundo os con-
sensos internacionais, quando os doentes apresentam níveis de T4 
livre normais, é lícito não iniciar tratamento imediato e manter 
vigilância clínica e analítica.3,6,9

Tal como descrito na literatura, a maioria dos doentes apre-
sentava-se assintomático ao diagnóstico.3,8,10 Nos doentes sinto-
máticos, o sinal/sintoma mais frequente foi a icterícia prolongada, 
como descrito por Ünüvar et al.11 Tal como no presente estudo, 
não foram encontradas descrições na literatura de associação do 
valor de TSH ao diagnóstico com a presença de sinais/sintomas.

Segundo as guidelines europeias,6 ao diagnóstico deverá ser 
realizado um exame imagiológico da glândula tiroide, que poderá 
ser a ecografia e/ou a cintigrafia tiroideia. Como demonstrado pe-
los resultados apresentados na nossa amostra, a ecografia tiroideia 
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Figura 1. Distribuição do número de novos diagnósticos por ano. 
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foi o exame de imagem de primeira linha. Apenas dois doentes 
não realizaram ecografia tiroideia ao diagnóstico, sendo que em 
ambos o seguimento inicial foi feito por outras unidades. Contu-
do um destes doentes realizou cintigrafia tiroidea no momento do 
diagnóstico, que revelou ausência de captação de iodo. Na nossa 
unidade, a cintigrafia tiroideia é um exame de segunda linha, devi-
do à exposição à radiação, custos elevados e frequente indisponi-
bilidade dos radiofármacos. A cintigrafia tiroideia, atualmente, ra-
ramente é realizada ao diagnóstico, estando reservada para o mo-
mento de reavaliação diagnóstica após os 3 anos de idade, quando 
a ecografia não permite o diagnóstico definitivo. Relativamente 
aos achados ecográficos, a disgenesia tiroideia foi o achado mais 
frequente (em 70% dos casos), em concordância com o descrito 
por outros trabalhos.5,12-15 Vários estudos apontam que os doentes 
com HC permanente apresentam valores mais elevados de TSH 
ao diagnóstico, comparativamente aos doentes com HC transitó-
rio.15-18 Na nossa amostra esta associação não se verificou dado 
que não foram encontradas diferenças significativas dos valores 
medianos de TSH inicial com os diferentes achados ecográficos. 
Ünüvar et al11 relataram a ausência de diferenças significativas 
na sintomatologia entre doentes com HC permanente e com HC 
transitório, tal como na nossa amostra em que não foi encontrada 
associação entre os achados ecográficos e a presença de sinais/
sintomas ao diagnóstico.

Cerca de 10% dos RN com HC apresentavam outras anomalias 
congénitas nomeadamente cardíacas, genitourinárias, gastrointes-
tinais ou esqueléticas, sendo as anomalias cardíacas as mais fre-
quentes. O estrabismo e a surdez neurossensorial são alterações 
comuns nestes doentes, pelo que o seu rastreio deve ser realizado 
precocemente.1,2,3,5,9 No presente estudo, a proporção de doentes 
com outras anomalias congénitas foi ligeiramente superior, con-
tudo outros estudos já relataram uma incidência mais elevada e 
semelhante ao encontrado na nossa amostra.19,20 Nesta amostra, 
contrariamente ao descrito na literatura, as anomalias do aparelho 
geniturinário foram as mais frequentes.

Independentemente de se tratar de um HC permanente ou tran-
sitório, o tratamento com levotiroxina deverá manter-se sem inter-
rupções durante os primeiros 3 anos de vida, por forma a garantir 
que os níveis séricos hormonais se mantêm normais até ao comple-
to desenvolvimento cerebral.9 A agenesia ou a ectopia tiroideia ga-
rantem que estamos perante um caso de HC permanente.1 Contudo, 
nos doentes com glândula tiroide eutópica (com ou sem bócio) ou 
nos doentes sem etiologia evidente após a avaliação imagiológica 
inicial, deverá ser realizada uma reavaliação diagnóstica aos 3 anos 
de idade por forma a excluir-se um HC transitório, com consequen-
te possibilidade de suspensão do tratamento.1,5,6 Tendo em conta os 
achados ecográficos iniciais, seis doentes apresentaram indicação 
para reavaliação diagnóstica. Em dois doentes esta reavaliação não 
foi realizada por ainda não terem atingido a idade indicada. Nos 
restantes quatro doentes, dois foram reclassificados como tendo um 
HC transitório e um doente ficou com o diagnóstico definitivo de 
HC permanente por agenesia tiroideia. O outro doente ainda não 
foi submetido a reavaliação apesar de atualmente já ter 4 anos de 
idade, em parte devido às contingências causadas pela pandemia 
COVID-19. Dos dois doentes que não realizaram ecografia tiroideia 
ao diagnóstico, um apresenta um HC permanente dados os acha-
dos da cintigrafia tiroideia e o outro ainda tem menos de 3 anos de 
idade. Assim, na amostra de 18 doentes, após reavaliação diagnós-
tica, encontramos 16 (88,9%) doentes com HC permanente e dois 
(11,1%) doentes com HC transitório. Estas proporções são bastante 
diferentes comparativamente ao descrito por outros estudos, que 
apontam para 40%-54% de casos de HC transitório.5,7,21,22 Contudo, 
à data da realização do estudo, os nossos dados apresentam um im-
portante viés que se deve ao facto de quatro doentes ainda não terem 
diagnóstico definitivo (dois RN pré-termo com muito baixo peso 
ou extremo baixo peso ao nascimento, um RN de termo com baixo 
peso ao nascer e um RN de termo com síndrome de dificuldade res-
piratória com necessidade de internamento em cuidados intensivos) 
existindo uma forte possibilidade de estarmos perante casos de HC 
transitório.

Tabela 1. Variáveis demográficas e de caracterização dos doentes

total n= 22

idade (mediana, mín.; máx.) 7,5 anos 4 meses; 17 anos
sexo 
Feminino (n; %)
Masculino (n; %)

12
10

54,5
45,5

idade gestacional (semanas; mediana, mín.; máx.) 38 26; 41
Peso ao nascimento (gramas; mediana, mín.; máx.) 2990 650; 3860
tsH ao diagnóstico (mU/mL; mediana, mín.; máx.) 201,5 13,4; 934
sinais/sintomas ao diagnóstico (n; %)
Icterícia prolongada (n)
Hipotonia (n)
Hipoglicemia (n)

9
9
2
1

40,9

idade de início de tratamento (dias; mediana, mín.; máx.) 12,5 7; 285
História familiar de patologia tiroideia (n; %)
Mãe com agenesia parcial (n
Mãe com doença de Graves (n)
Avó paterna com bócio (n)
Mãe com tiroidectomia por adenoma e avó com carcinoma tiroideu (n)

4
1
1
1
1

18,2

anomalias associadas (n; %)
Pielectasia (n)
Atrésia esofágica (n)
Surdez neurossensorial (n)
Hipospádias (n)
Diplegia espástica (n)

6
2
1
1
1
1

27,3
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Todos os doentes apresentaram um crescimento estatural e 
ponderal adequado à idade o que é concordante com a literatu-
ra, que indica que doentes com HC diagnosticados precocemente 
através do rastreio neonatal, sob tratamento adequado e seguimen-
to regular apresentam padrões de crescimento normais e atingem 
uma estatura final adequada.1,6,23

Apesar do HC ser a causa mais comum para atraso mental, 
o tratamento atempado e rigoroso permite um desenvolvimento 
neurológico normal.1,23,24 O coeficiente de inteligência (QI) dos 
doentes tratados de forma precoce e adequada é normal e seme-
lhante ao QI de crianças sem HC. Em alguns casos pode ser de-
tetada uma disfunção cerebral mínima, como alterações do com-
portamento, alterações da linguagem ou da motricidade fina, com 
pouca ou nenhuma interferência na vida diária. Habitualmente 
estas situações estão relacionadas com uma idade de início de 
tratamento superior aos 15-21 dias de vida, dose sub-óptima de 
levotiroxina (por tratamento inadequado ou pouca adesão ao tra-
tamento), gravidade do hipotiroidismo inicial e níveis de T4 livre 
desadequados durante o seguimento.2,6,9,10 As guidelines europeias 
recomendam que o desenvolvimento psicomotor e a progressão 
escolar sejam monitorizadas e registadas em todas as crianças 
com HC. Nas crianças com formas graves da doença (agenesia ti-
roideia, concentrações muito baixas de T4 livre ao diagnóstico ou 
concentrações muito altas de TSH ao diagnóstico), com controlo 
endócrino sub-óptimo, especialmente durante o primeiro ano, ou 
provenientes de famílias economicamente desfavorecidas, deve 
ser prestada maior atenção a atrasos do desenvolvimento e dificul-
dades de aprendizagem.6 Na nossa amostra, 10 doentes realizaram 
avaliação formal do desenvolvimento. Dos restantes doze doen-
tes, seis ainda apresentam idade inferior a 3 anos, mas verificamos 
que existem seis doentes que apesar de terem indicação ainda não 
realizaram a avaliação formal do desenvolvimento, o que poderá 
implicar um atraso no diagnóstico de alterações do desenvolvi-
mento e consequente atraso na implementação de estratégias de 
melhoria/correção das mesmas. Relativamente aos cinco doentes 
com alterações do desenvolvimento, todos iniciaram levotiroxina 
nos primeiros 16 dias de vida, sendo que o doente com alterações 
mais graves (atraso cognitivo global muito inferior à média) foi 
o que iniciou tratamento mais precocemente, aos 9 dias de vida. 
Contrariamente ao descrito na literatura não foi verificada relação 
entre a presença de alterações do desenvolvimento com a idade 
de início de tratamento nem com o valor de TSH ao diagnóstico. 
Contudo, outros estudos publicados relatam achados semelhantes 
aos encontrados na nossa amostra.24-26

Identificamos como viés e limitações deste estudo, a sua natu-
reza retrospetiva que limita e prejudica os dados obtidos, o peque-
no tamanho da amostra e o facto do seguimento de alguns doentes 
ter sido inicialmente realizado por outras unidades. Atendendo a 
que a nossa unidade não é centro de referência para esta pato-
logia, o número de novos diagnósticos pode estar subestimado, 
dado que alguns doentes da nossa área de influência podem estar 
a ser seguidos por outras unidades. Os resultados obtidos corro-
boram, na sua maioria, as descrições da literatura o que evidencia 
o acertado diagnóstico, tratamento e seguimento prestado a estes 
doentes. Este estudo permitiu ainda identificar algumas falhas no 
seguimento dos doentes o que conduziu à atualização do proto-
colo de atuação da unidade, segundo as diretrizes internacionais 
mais recentes.

Em conclusão, a deteção do HC através do Programa Nacio-
nal de Diagnóstico Precoce revela-se de fundamental importância 
para o diagnóstico precoce e atempado destes doentes, permitin-
do evitar os danos neurológicos e morbimortalidade associada a 

diagnósticos tardios. Pela possibilidade de erros ou resultados fal-
sos negativos no rastreio, os clínicos devem manter um elevado 
grau de suspeição, independentemente do resultado do rastreio 
neonatal. Enfatizamos com este estudo, a importância do trata-
mento precoce e seguimento estreito dos doentes de forma a pre-
venir as sequelas da doença, e com o objetivo de alcançar padrões 
de crescimento e neurodesenvolvimento semelhantes a crianças 
saudáveis. 
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