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RESUMEN

El hipotiroidismo congénito (HC) suele deberse a disgenesias tiroideas. Una de las variantes menos comunes es la
presencia de una tiroides ectdpica lingual, que puede pasar desapercibida en etapas tempranas. Se presenta el caso de
una paciente de 14 afos con diagndstico de HC secundario a tiroides lingual, identificado a los 7 afos tras presentar
disfagia y una masa en la base de la lengua. La gammagrafia con tecnecio-99 mostro captacion ectdpica en la lengua. La
paciente fue manejada con levotiroxina. Este caso refleja la importancia de una evaluacién clinica e imagenoldgica
minuciosa, especialmente cuando el tamizaje neonatal resulta negativo.

Palabras clave: hipotiroidismo congénito; tiroides lingual; disgenesia tiroidea; diagndstico precoz; Tejido Ectdpico.
ABSTRACT

Congenital hypothyroidism (CH) is usually due to thyroid dysgenesis. One of the less common variants is the presence
of an ectopic lingual thyroid, which can go undetected in early stages. We present the case of a 14-year-old patient
diagnosed with CH secondary to a lingual thyroid, identified at age seven after presenting with dysphagia and a mass at
the base of the tongue. Technetium-99m scintigraphy showed ectopic uptake in the tongue. The patient was treated
with levothyroxine. This case underscores the importance of a thorough clinical and imaging evaluation, particularly
when newborn screening results are negative.

Keywords: Congenital hypothyroidism; Lingual thyroid; Thyroid dysgenesis; Early diagnosis; Ectopic tissue.
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Hipotiroidismo congénito secundario a tiroides ectépica lingual

INTRODUCCION

El hipotiroidismo congénito (HC) se define como una alteracidn de la glandula tiroides caracterizada
por la disfuncién del eje hipotalamico-hipofisario-tiroideo desde el nacimiento. Esto provoca una
disminucion de la actividad bioldgica de las hormonas tiroideas fundamentales para varios procesos
metabdlicos y esenciales para lograr una maduracion y desarrollo normal de la funcién cerebral.’?
Se caracteriza por ser una de las patologias endocrinas mas prevalentes en el periodo neonatal o
perinatal, con una incidencia a nivel mundial de 1 por cada 3000 a 4000 recién nacidos (RN) vivos.
En Colombia, se presenta aproximadamente 1 de cada 2500 a 3500 RN.3#

Sin tener en cuenta la deficiencia de yodo, la principal causa de HC en aproximadamente el 85% de
los casos se debe a disgenesias tiroideas,” entre estas, la tiroides ectdpica, la cual corresponde a la
presencia andmala de tejido tiroideo en una regiéon anatémica diferente a su posicion normal,
pretraqueal.®

La tiroides ectdpica puede presentarse en una amplia variedad de ubicaciones anatémicas
dependiendo del trayecto embrionario que realiza la glandula tiroidea, por tal razén puede
clasificarse en dos grandes grupos: el primero conocido como las ectdpicas clasicas, son aquellas
gue siguen la linea de descenso de la tiroides, entre las cuales se encuentran principalmente la
lingual y sublingual, siendo la tiroides lingual una patologia poco frecuente con una prevalencia de
1/100.000 personas. El segundo grupo, conocido como ectdpicas de tejido tiroideo aberrante o
accesorio, son aquellas que se encuentran fuera de la linea de descenso tiroideo normal, es una
patologia mas compleja, con localizaciones retrotraqueales, subesternal, intratraqueales,
intralaringea, esofagica o mediastinica.®®

La patogenia de esta alteracién embriolégica aun es desconocida, no obstante, hay teorias que
indican como posible causa la presencia de inmunoglobulinas antitiroideas maternas la cuales
podrian detener el descenso glandular al bloquear el desarrollo tiroideo inducido por la hormona
estimulante de tiroides (TSH)8. Diversos estudios han identificado mutaciones en genes que regulan
la migracién, morfogénesis y diferenciacién del primordio tiroideo, entre ellos PAX8, NKX2-1, FOXE1,
HHEX y TSHR, que codifican factores de transcripcion y receptores esenciales para el desarrollo
glandular. Sin embargo, estas alteraciones explican solo un porcentaje de 5-20 % de los casos, lo
gue sugiere una herencia no mendeliana, de baja penetrancia y con participacién de variantes
poligénicas o epigenéticas. Investigaciones recientes han mostrado que la mayoria de los casos
permanecen sin causa genética identificable, lo que apoya la hipdtesis de un modelo multifactorial,
donde convergen alteraciones genéticas con factores ambientales que afectan las vias moleculares
de la organogénesis tiroidea.>°

El objetivo del presente trabajo fue describir las caracteristicas clinicas, diagndsticas y terapéuticas
de un caso de una paciente con hipotiroidismo congénito secundario a tiroides lingual.

REPORTE DE CASO CLiNICO

Adolescente de sexo femenino y 14 anos de edad que asistid a cita de seguimiento de hipotiroidismo
congénito secundario a tiroides lingual, que fue detectado a los 7 afios de edad por un cuadro clinico
caracterizado exclusivamente por disfagia y masa lingual, con un valor de hormona estimulante de
la tiroides (TSH) de 32,30 pU/mL (rango de referencia: 0,80 — 1,40) y de tiroxina libre (T4L) de 0,90
ng/dL (rango de referencia:0,50 - 4,50), sin datos encontrados de demas paraclinicos al momento
del diagnodstico. Con una gammagrafia con tecnecio 99 (99mTcO,;~) que mostré dos areas
redondeadas en el tercio posterior de la lengua, con un indice de retencidn de 3, considerado dentro
del rango normal (2,50 - 4,50). Ver figura 1.
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Dentro de los antecedentes, un nacimiento prematuro de 30 semanas con un peso adecuado para
la edad gestacional (2000 gramos) y talla al nacer en rangos normales, enfermedad de membrana
hialina que requirié estancia en unidad de cuidados intensivos por 16 dias, una TSH de cordén
umbilical de 2,30 pU/mL, que se considerd un falso negativo. Recibid lactancia materna exclusiva
hasta los 4 meses, bipedestacion a los 24 meses, sin alteraciones del neurodesarrollo, denticion
posterior a los 2 aflos y menarquia a los 9 afios. En antecedentes familiares, hermana de 12 afios
con pubertad precoz central, con estatura de 145 cm, talla media parental de 153,50 cm, sin
antecedentes familiares conocidos de hipotirodismo ni otros trastornos morfolégicos o funcionales
tiroideos.

Figura 1. Gammagrafia de 99Tc04 en vista anterior: evidencia la captacién en la base de la lengua y ausencia
de captaciéon en zona pretraqueal

Al examen fisico presentd un peso de 39 kg (percentil entre 3 y 10), talla de 155 cm (percentil entre
10y 25) e indice de masa corporal de 16,23 (percentil entre 5y 10). En la cavidad oral se observd
una masa en el tercio posterior de la lengua, la cual se encontraba en contacto con la Uvula. Ver
figura 2. Ademas, en la auscultaciéon cardiaca se evidencio un soplo diastélico grado Il.

Figura 2. Tiroides lingual: Masa rosada, lobulada, vascularizada, no dolorosa ni ulcerada, ubicada en la base
de lengua lo que generaba desviacién de la uvula.

Al momento de la consulta, con mejoria clinica de la disfagia, con reportes de TSH de 3,40 uU/mLYy
TAL de 1,64 ng/dL, con ajuste hace 5 meses de la dosis de levotiroxina a 100 mcg/dia, debido a un
control previo inadecuado de los niveles de TSH. Ver figura 3. Tras el ajuste de dosis de levotiroxina,
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demostré una respuesta adecuada; se alcanzaron los objetivos de TSH deseados y se observé
mejoria clinica percibida por la paciente.

Finalmente, se continud el manejo con levotiroxina 100 mcg cada 24 horas en ayunas y se indicd la
realizacion de ecografia de abdomen total, ecocardiograma transtoracico y valoracién por cirugia
de cabeza y cuello. Sin embargo, la paciente no continué con el seguimiento, lo que impidié la
realizacion de estos exdmenes de imagen. Posteriormente, mediante contacto telefdnico, acudiente
refiri6 cambio de residencia a otra ciudad, sin embargo, refiere que si fue valorada por el servicio
de cirugia de cabeza y cuello, donde se concluyd que no habia indicacién quirdrgica en ese
momento, por lo que no se realizé cirugia de extirpacion de la tiroides ectdpica.

@ TSH{pWmL) @ Tiroxina libre (ng/dL)
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Figura 3. Controles de TSH y T4L. *Momento de la cita de seguimiento

Declaracion sobre aspectos éticos

El presente trabajo se realizé conforme a lo expuesto en la Declaracion de Helsinki y se mantuvo el
anonimato de la paciente del caso expuesto. Se obtuvo consentimiento informado por parte del
acudiente de la paciente y la aprobacién del Comité de Etica en Investigacion del E.S.E Hospital
Universitario de Santander mediante Acta No. 05 del 09 de mayo del 2025.

DISCUSION

El HC secundario a tiroides lingual es una condicién poco comun, pero existen factores
predisponentes que pueden asociarse con ambas. Los factores de riesgo cldsicos para el HC incluyen
trastornos tiroideos maternos, diabetes gestacional, defectos congénitos, malformaciones en el
recién nacido, bajo peso al nacer y sexo femenino, siendo solo este Ultimo presente en el caso
expuesto.!

Aunque no se han descrito factores de riesgo especificos para la tiroides ectdpica en su ubicacion
lingual, el sexo femenino podria considerarse el principal factor de riesgo, dado que la condicion es
mucho mads prevalente en mujeres que en hombres, con una relacién de 1:4 a 1:7. Ademas, la
exposicidén a rayos X en la region de la cabeza y el cuello durante la nifiez como factor asociado a
neoplasias tiroideas cervicales podria tener relevancia en algunos casos de tiroides lingual.1?13
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En el HC, las manifestaciones clinicas son inespecificas y los recién nacidos no suelen presentar
signos y sintomas que permitan establecer una relacidn con la enfermedad, por lo cual la mayoria
de los casos se detectan mediante programas de tamizaje neonatal con TSH, lo que permite
establecer un manejo oportuno y prevenir secuelas neuroldgicas. Sin embargo, existen resultados
falsos negativos, como es el caso de la paciente expuesta, lo que resalta la importancia de mantener
una alta sospechay una evaluacion clinica detallada ante manifestaciones clinicas sugestivas, incluso
con un tamizaje negativo.>'#1® Aunque se describe que las ectopias tiroideas de gran volumen,
como la observada en nuestro paciente, pueden ocasionar falsos negativos, estos se presentan en
mayor medida por errores humanos.’

La aparicidn de los sintomas depende del tiempo transcurrido y la intensidad del hipotiroidismo, tan
solo el 5% en el primer mes de vida son diagnosticados clinicamente y pueden presentar
principalmente fontanela posterior mayor de 5 mm, hipotermia transitoria, ictericia neonatal,
hernia umbilical, macrosomia y bocio.>!® Tardiamente podria presentar talla baja, estrefiimiento
crénico, anemia y retraso mental entre otros hallazgos.'#® En el caso presentado, a pesar de un
diagndstico tardio, las manifestaciones clinicas fueron inexistentes y no se observaron alteraciones
del desarrollo neurolégico al momento del diagndstico ni 7 afios después.

Adicionalmente, el HC se relaciona con un aumento del riesgo de presentar malformaciones
cardiovasculares (OR = 27,50; 1C95% 23,30 - 32,40), malformaciones renales (OR = 13,20; 1C95%
10,60 - 16,50) y malformaciones gastrointestinales (OR = 8,30; 1C95% 5,70 - 11,90). Debido al
aumento del riesgo de padecer malformaciones y a la presencia de un soplo diastélico, se solicité a
la paciente un ecocardiograma transtoracico y una ecografia de abdomen total. Dado que las
malformaciones cardiacas mas frecuentes son el defecto del tabique auricular y el defecto del
tabique ventricular; a nivel urogenital, la hipospadia, la hidronefrosis y la agenesia renal; a nivel
gastrointestinal, las hendiduras orales, la hernia umbilical y la estenosis pil6rica.?’

En el caso presentado, la tiroides lingual se logré identificar a la edad de los 7 afios de la paciente
debido a la presencia de disfagia, y la visualizacién al examen fisico de una masa retrolingual
perceptible facilmente. Las manifestaciones clinicas de la tiroides lingual dependeran de la funcién
tiroidea, la edad del paciente y el tamano de la masa. Generalmente son asintomaticos y se
presentan sintomas en edad escolar, la pubertad, o el embarazo, que corresponde a situaciones en
las que se genera una mayor demanda de hormonas tiroideas. Los signos y sintomas derivados de
su ubicacién y tamafo incluyen sensaciéon de cuerpo extraiio, disfagia, disfonia, hemorragia
ocasional y dolores en el cuello. La tiroides lingual es generalmente un hallazgo al examen fisico que
se puede observar como una tumoracion o masa en la linea media debajo de la base de la lengua,
de color roja, rosada o azulada, de tamafio variable, con una superficie lisa, lobulada, irregular, muy
vascularizada que puede llegar a presentar ulceras.'®1°

La gammagrafia con Tc99 o 1131 es el estudio mas especifico para diagnosticar una tiroides lingual,
ya que revela la actividad o captacion del radionuclido en la base de la lengua, sin evidenciar
actividad en la ubicacidn normal de la gldndula en el cuello. Ver figura 1. Este procedimiento elimina
la necesidad de una biopsia diagndstica y evita los riesgos de hemorragia incontrolable o de
tirotoxicosis aguda.?’ A pesar de no tener la resolucién de la tomografia axial computarizada o la
resonancia magnética nuclear, la gammagrafia permite la identificacion de focos tiroideos ectopicos
no detectados por otros estudios, razén por la cual este fue el procedimiento de eleccién realizado
para la paciente como método diagndstico confirmatorio.?!

En cuanto a la técnica empleada, entre los isétopos disponibles, el yodo 123 se destaca por sus

propiedades fisicas, ya que permite obtener imagenes de alta calidad con niveles bajos de radiaciéon
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para el cuerpo. Sin embargo, su corta vida media limita su disponibilidad en nuestro entorno, por lo
gue se utiliza el yodo 131 como sustituto, aunque este genera una mayor exposicion a la radiacién
corporal. El tecnecio 99 (Tc99) también es util debido a su baja radiacién y a la buena calidad de las
imagenes que proporciona, por lo que fue el isétopo empleado para la gammagrafia del caso
presentado.??

Por otro parte, hay estudios adicionales cuando existe duda diagndstica, dentro de estas ayudas se
encuentra la centellografia tiroidea y la fibroscopia con utilidad similar a la tomografia
computarizada y la resonancia nuclear magnética.?? La técnica no invasiva mas efectiva es la
resonancia magnética, que permite obtener imagenes en multiples planos y ofrece una excelente
definicién de los tejidos blandos. Métodos que también son complementarios para fundamentar el
tratamiento quirdrgico; sin embargo, al momento, para la paciente presentada, no son necesarios
para su seguimiento y tratamiento.?® Entre los diagndsticos diferenciales se encuentran los
teratomas, los quistes dermoides, el carcinoma de células escamosas, los tumores de glandulas
salivares menores, los linfomas, las linfadenitis, los linfangiomas y el quiste tirogloso.?%23

Las opciones de tratamiento médico incluyen administrar hormonas tiroideas externas para reducir
los niveles de la hormona estimulante de la tiroides y el uso de yodo radiactivo para eliminar parte
de la glandula tiroides, seguido de un reemplazo hormonal, lo que provoca una reduccién del
tamafio de la glandula. Por lo cual, para el caso presentado, el tratamiento médico inicial es el
enfoque mds apropiado, ya que busca restablecer la funcién tiroidea y aliviar los sintomas,
favoreciendo una mejor calidad de vida.?*%

Es necesario tener presente que las indicaciones para la cirugia de extirpacion de la tiroides ectdpica
incluyen malignidad, degeneracion quistica, sangrado, ulceracion, hipotiroidismo no controlado y
sintomas respiratorios y compresivos graves, a pesar de estar eutiroideo. Algunas mujeres prefieren
la extirpacidn quirurgica de la tiroides por motivos estéticos, ya que esta puede resultar visible en
el cuello. La paciente expuesta presentd un historial prolongado de hipotiroidismo, con respuesta
limitada al tratamiento, y, hasta su ultima consulta, logré un control adecuado de los niveles de TSH
y mejoria de la disfagia. Ademas, presentd una tiroides lingual visible de gran tamafio que podria
generar sintomas locales, por lo que se considerd necesaria la valoracidn por el servicio de cirugia
de cabeza y cuello; sin embargo, no se encontrd indicacidn quirdrgica en el momento de la
valoracion.?

CONCLUSIONES

El HC asociado a la tiroides lingual es una condicion poco frecuente, pero de gran relevancia clinica
debido a sus implicaciones en el desarrollo y la funcién tiroidea. El caso presentado destaca la
importancia de la identificacidn de los sintomas y del diagndstico de la tiroides lingual mediante
estudios imagenoldgicos no invasivos, lo que permitié una deteccidén temprana y facilité un abordaje
integral. A pesar de la limitacion de no contar con estudios complementarios, los hallazgos
disponibles permitieron caracterizar el caso, discutir su relevancia y definir la conducta mas
apropiada.
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