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RESUMEN

OBJETIVO: La hemiagenesia tiroidea representa un
trastorno congénito caracterizado por la ausencia de
desarrollo de uno de los I6bulos tiroideos, asociado o no
a ausencia del istmo. Es mads frecuente en las mujeres
y por lo general se presenta como falta del 16bulo
izquierdo, con hipertrofia compensatoria del 16bulo
contralateral. Su diagndstico es generalmente incidental
o por manifestaciones del lébulo tiroideo presente. Se
hizo una revisién bibliografia, en donde no se encontraron
casos reportados en Venezuela de hemiagenesia o agenesia
tiroidea, describiéndose el siguiente. CASO CLINICO:
Presentamos a una paciente de 50 afios de edad, conocida
con hipotiroidismo desde los 31 afios, negando cualquier
cirugia en el drea de cabeza y cuello. Desde febrero 2019
presenté aumento progresivo de volumen enregién anterior
decuello. Alexamen fisico se observé aumento de volumen
en region anterior derecha del cuello, palpandose 16bulo
tiroideo derecho aumentado de tamaiio,de aspecto nodular,
no doloroso. En ecosonograma tiroideo se concluyé como
bociotiroideo derecho de aspecto multinodular,con ausencia
del 16bulo izquierdo. Perfil tiroideo dentro de limites
normales. Se lleva a mesa operatoria corrobordndose
ausencia del 16bulo izquierdo y presentado en la biopsia
definitiva hiperplasia nodular en el 16bulo derecho.
CONCLUSION: Se discute su frecuencia, la forma de
presentacion y se hace revision de la literatura.
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compensatoria, incidental.
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SUMMARY

OBJECTIVE: Thyroid hemiagenesis represents a
congenital disorder characterized by the absence of
development of one of thyroid lobes, associated or not
with absence of isthmus. It is more frequent in women
and generally presents as absence of the left lobe, with
compensatory hypertrophy of the contralateral lobe. Its
diagnosis is generally incidental or by manifestations of
the present thyroid lobe. A bibliography review was made,
where no cases reported in Venezuela of hemiagenesis or
thyroid agenesis were found, describing the following.
CLINICAL CASE: We present a 50-year-old patient,
known with hypothyroidism since she was 31,denying any
surgery in the head and neck area. Since February 2019,
presented a progressive increase in volume in the anterior
neck region. On physical examination, an increase in
volume was observed in right anterior region of the neck,
palpating an enlarged right thyroid lobe, with a nodular
appearance and not painful. In a thyroid echo-sonogram, it
was concluded as aright thyroid goiter with a multinodular
appearance, with the absence of the left lobe. Thyroid
profile within normal limits. It is taken to the operating
table, confirming the absence of the left lobe and presented
in the definitive biopsy nodular hyperplasiain the rightlobe.
CONCLUSION: Its frequency, form of presentation, and
literature review are discussed.

KEY WORDS: Hemiagenesis, compensatory hyper-
trophy, incidental.

Esta obra estd bajo una Licencia Creative Commons
Attribution-NonCommercial-ShareAlike 4.0
International Licens




34 Hemiagenesia tiroidea

INTRODUCCION

a hemiagenesia tiroidea fue

descrita por primera vez por

Handsfield-Jonesenel afio 1896y

representa un trastorno congénito

que se caracteriza por la ausencia
de desarrollo de uno de los Iobulos tiroideos,
asociado o no a falta del istmo . Es una entidad
médicapoco frecuente,de lacual se han reportado
329 casos entre el afio 1970 y 2010 @,

Su prevalencia se estima en torno a 0,05 %-
0,2 % de la poblacién, pero podria ser superior
debido a que la mayoria de las veces transcurre
de forma asintomética. La presencia de esta
anomalia generalmente no se sospecha y se
detectade maneraincidental . En otros casos se
identifica por manifestaciones del I6bulo tiroideo
que esta presente, generalmente como bocio.

La embriogénesis tiroidea es un proceso
complejo, siendo la primera glandula endocrina,
que aparece entre la tercera y cuarta semana de
gestacion como undiverticulo anivel del agujero
ciego @. Se origina a partir de una evaginacion
del epitelio endodérmico faringeo,entre el primer
y segundo arco, cerca de la base de la lengua.
Posteriormente los I6bulos crecen lateralmente y
el desarrollode laporcion mediaestd restringido.
Desciende desde su origen conectada con la
lengua a través del conducto tirogloso, el cual
desaparece mastarde. Es hastalaséptimasemana
que alcanza su posicion definitiva entre el tercer
y sexto anillo traqueal @.

Se ha demostrado una potente influencia
tr6fica del endodermo circundante en la
proliferacién de tirocitos ®, porlo tanto,una masa
reducidade tejido tiroideo podriaserresultado de
la falta del estimulo del endodermo adyacente,
lo que deprime el proceso de proliferacién
del primordio tiroideo y ser la causa de la
hemiagenesia tiroidea “9.

El desarrollo de la glandula tiroides también
depende en gran medida de laformacién continua

del sistema cardiovascular. Lalobulacion tiroidea
tiene lugar en paralelo con la formacién de los
vasos sanguineos del tercer arco faringeo. Se ha
propuesto que lamigraciony lalocalizacién final
del primordio tiroideo se rigen por surelacién con
las arterias en desarrollo®. Entonces es probable
que el contacto cercano con los vasos o los
factores responsables del desarrollo adecuado de
ellos, determine la formacion normal del 16bulo
tiroideo, por lo tanto, el mal desarrollo o mal
descenso de los vasos puede estar asociado o ser
la causa del desarrollo anémalo de la tiroides ®.

Un informe reciente demostré mediante
angio-tomografia,agenesiade unade las arterias
tiroideas,lo cual se relacionaba con hemiagenesia
tiroidea ipsilateral. Por lo tanto, se puede
especular que al menos una causa de la falta
de formacion del I6bulo tiroideo se debe a un
suministro sanguineo inadecuado que conduce a
la aplasia del I6bulo en una etapa muy temprana
de la embriogénesis ®.

Los foliculos tiroideos comienzan su
funcién al tercer mes de gestacion, durante
todo este proceso pueden producirse distintas
alteraciones embrioldgicas, tanto morfoldgicas
como funcionales @. Dentro de las alteraciones,
podemos encontrar ectopiatiroidea (la sublingual
eslamadshabitual),agenesiatiroidea, hipoplasia,
dishormogénesis, hemiagenesia, siendo
esta dltima poco frecuente dentro de estas
alteraciones 19, Otras trastornos son los quistes
del conducto tirogloso, defectos enzimaéticos
en las enzimas transportadoras, resistencia
periférica de las hormonas, defectos en la des-
yodacién que van a impedir la transformacién
de T4 en T3, que es la hormona biol6égicamente
activa 1D,

La mayoria de los casos de hemiagenesia
tiroidea corresponden al 16bulo izquierdo .
Hay trabajos en los que el 16bulo izquierdo
estaba ausente en el 80 % de los casos. La
relacién de hemiagenesia izquierda y derecha
es de 4:1 D, Esta agenesia puede ser aislada
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o con ausencia asociada del istmo, lo mas
frecuente es la aislada del I6bulo izquierdo y
lahemiagenesiadel 16bulo derecho con ausencia
concomitante del istmo “?. Debido a esto se
puede presentar una hipertrofia compensatoria
del 16bulo contralateral, la cual por lo general
es suficiente para satisfacer las necesidades del
cuerpo humano.

La hemiagenesia tiroidea es mds comun
en mujeres, pudiendo estar relacionado con la
mayor incidencia de enfermedades tiroideas en
este género y que consulta a evaluacion médica
con mas frecuencia con respecto a los hombres.

Los pacientes con hemiagenesia tiroidea son
clinicamente eutiroideos con mayor frecuencia.
Sin embargo, en comparacién con los pacientes
con una glandula anatémicamente normal, los
valores promedio de la hormona estimulante de
la tiroides (TSH) y la T3 libre son mads altos V.

Debido a que el equilibrio hormonal parece
mantenerse en la mayoria de los pacientes, se ha
consideradoalahemiagenesiatiroidea,comouna
afeccion benigna que no requiere tratamiento.
Esta creencia y practica se baso principalmente
enestudios realizados en la poblacion pediatrica.
Sin embargo, los trabajos en pacientes adultos
describen incrementos iniciales en TSH que
desencadenan un aumento en el volumen de la
tiroides que luego es seguido por unadisminucién
gradual delaTSH en suero. Dado este escenario,
uno esperaria una hipertrofia compensatoria del
I6bulo tnico en la mayoria de los casos como
resultado directo de sobre-estimulacion tiroidea
cronicapor el aumento del nivel séricode TSH 2,

De acuerdo con esta hipétesis, hay una serie
de trabajos que han observado una incidencia
mayor de trastornos tiroideos concomitantes en
pacientes con hemiagenesia. En general, se ha
informado de hipotiroidismo significativamente
mas frecuente en estos pacientes en comparacion
con sujetos control con funcién tiroidea
normal U2,

Szczepanek y col.,concluyeron en su estudio
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de 65 pacientes con hemiagenesia tiroidea,
que los sujetos con esta alteracién presentan
una elevacién a largo plazo de la TSH sérica
por sobre-estimulacién crénica, que resulta en
hiperplasia del tejido tiroideo y bocio. También
sugirieron que la estimulacién constante de TSH
puede ser el desencadenante del desarrollo de
la enfermedad tiroidea autoinmune en el grupo
descrito .

La hemiagenesia tiroidea se ha asociado con
enfermedades tiroideas autoinmunes o tiroiditis
(como enfermedad de Graves, tiroiditis de
Hashimoto), hiperplasia nodular, bocio simple,
bocio nodular téxico y multinodular no téxico,
cancer diferenciado de tiroides, medular,
trastornos del desarrollo y congénitos como:
quistes del conducto tirogloso, tiroides ectdpica,
hipotiroidismo congénito. Sin embargo, aunque
estos pacientes pueden ser mds propensos a
desarrollar enfermedades de la tiroides que
la poblacién en general, la patologia tiroidea
coexistente no es necesariamente un hallazgo
obligatorio UV,

La hemiagenesia tiroidea, también se
ha vinculado con anomalias paratiroideas
superpuestas. Sehanreportado casos deadenomas
paratiroideos coexistentes en el lado ipsilateral
de la hemiagenesia, Unicos e incluso dobles.
También se ha descrito hiperparatiroidismo
primario debido a hiperplasia paratiroidea “".

Oruci y col., reportaron un caso de una
paciente de 66 afios,con un adenomace hiperplasia
de las glandulas paratiroides, acompanado de
tiroiditis de Hashimoto. Presentaba niveles
séricos elevados de parathormona, asi como
anticuerpos antitiroglobulina y anticuerpos
antitiroperoxidasa. La gammagrafiacon tecnecio
#mTc-metoxiisobutil isonitrilo confirmé el
diagndstico de hemiagenesia tiroidea derecha
y posteriormente se identificd una paratiroides
hiperplasica inferior izquierda y un adenoma
paratiroideo superior derecho ¥.

También se ha informado la agrupacién
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familiar de la anomalia. Rajmil, y col.
diagnosticaron hemiagenesia tiroidea en
dos hermanas, mientras que Kizys, y col. (¢
describieron la anomalia en un padre y su hijo.
Esto sugiere un trasfondo genético para esta
disgenesia.

Los factores genéticos de transcripcion
tiroidea, que incluyen el TTF1, TTF2 y PAXS,
se expresan en los precursores de las células
tiroideas foliculares. Las mutaciones de estos
genes causan disgenesiatiroidea, principalmente
agenesia o ectopia V. Hay estudios que indican
que solo las mutaciones del PAX-8 parecen estar
relacionadas con la hemiagenesia tiroidea V.

Estas alteraciones tienden a descubrirse
incidentalmente durante estudios de imagen
del cuello, como ecosonograma. Con menos
frecuencia, la anomalia se detecta durante la
realizacion de una tomografia computarizada o
resonancia magnéticarealizada en la evaluacién
de otras afecciones médicas 7.

La ecografia puede visualizar la ausencia del
I6bulo y la presencia o ausencia del istmo. La
gammagrafiatiroidea, se emplea paraidentificar
el posible tejido tiroideo ectépico que no se ve
por ultrasonido, al demostrar el tejido funcional.
Se ha descrito la aparicion del signo de “palo de
hockey”, por la presencia de un 16bulo tiroideo
normal con el istmo, asociado hemiagenesia del
16bulo contralateral (V.

Elsiguiente paso es evaluarel estado funcional
de la tiroides, asi como descartar neoplasia
asociada. Esta indicada la medicién del perfil
tiroideo, de auto-anticuerpos anti-tiroideos para
estudiar posibilidad de enfermedad tiroidea
autoinmune subyacente. En cualquier caso,
existe lanecesidad de un seguimiento cuidadoso
delos pacientes afectados debido al mayorriesgo
de desarrollo de disfuncién tiroidea.

Schneidery col.,identificaron en su estudio de
13 pacientes con hemiagenesiatiroidea,que todos
presentaban enfermedades tiroideas asociadas
en el lébulo presente, que comprendieron

hipertiroidismo, hipotiroidismo, bocio téxico,
nddulos hipo-funcionales, enfermedad de
Graves, tiroiditis de Hashimoto y bocio nodular,
siendo esta dltima la mds comuin. No se reporto
ningdn caso de malignidad. Ademas encontraron
que la agenesia del 16bulo izquierdo fue la mas
comun %,

Wu Y y col., encontraron en su trabajo, que
este trastorno era més frecuente en mujeres y en
elladoizquierdo,con hipertrofiacompensatoria.
Los diagndsticos asociados en el 16bulo restante
incluyeron hipertiroidismo, hipotiroidismo,
bocio simple, multinodular y carcinoma ‘9.

En una investigaciéon publicada por Park I
y col., se describe el caso de una paciente de
32 afios con hemiagenesia del 16bulo tiroideo
derecho y el istmo, con hiperplasia nodular en
el 16bulo tiroideo izquierdo .

Dobladoy col., presentaron a una paciente de
22 anos, que consulté por aumento de volumen
en cuello, que correspondia a un nédulo que
ocupaba todo el 16bulo tiroideo izquierdo. En
los estudios complementarios se determiné una
hemiagenesia del 16bulo derecho, asociado a
enfermedad de Graves Basedow y en la pieza
quirdrgica, se encontré6 un microcarcinoma
papilar de tiroides @Y.

Peteiro y col., informaron 5 casos de
hemiagenesia tiroidea, todos correspondientes
al género femenino, tres de ellas consultaron
por bocio, dos se encontraban hipertiroideas,
dos eutiroideos y una hipotiroidea 2.

Estudios como el de Vasquez y col., en
México, donde describieron tres casos de
hemiagenesia tiroidea, uno de ellos asociado a
hiperparatiroidismo .

Véliz J y col., en Chile publicaron un
trabajo sobre hemiagenesia tiroidea asociada a
enfermedad de Graves Basedow, reportando el
caso de una mujer de 35 afos con agenesia del
I6bulo izquierdo que inicialmente era eutiroidea
y luego desarroll6 hipertiroidismo debido a la
enfermedad de Graves .
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Elorza y col., en el afio 2010 en Chile
reportaron el caso de una mujer de 47 afios,
con hemiagenesia del 16bulo tiroideo derecho
y con bocio en el I6bulo izquierdo, operada y
con presencia de microcarcinoma papilar en el
I6bulo remanente @2,

En la revisién bibliografia no se encontraron
casos reportados en Venezuela de hemiagenesia
0 agenesia tiroidea.

CASO CLINICO

El caso que describimos a continuacién, es
el de una paciente de 50 afios de edad, conocida
con diagnéstico de hipertensién arterial,
hipotiroidismo desde los 31 afios de edad en
control con levotiroxina sédica de 100 pug.
Negé cualquier cirugia en el drea de cabeza y
cuelloy el uso de radioterapia. Sin antecedentes
familiares de enfermedad tiroidea. Desde
febrero 2019 presenté aumento progresivo de
volumen en region anterior de cuello por lo cual
consulté. Al examen fisico de cabezay cuello se
observé aumento de volumen en regién anterior
derecha del cuello, palpdndose l6bulo tiroideo
derecho aumentado de tamafno, de 3 cm x 4
cm aproximadamente, de aspecto nodular, no
doloroso, no se palparon adenopatias cervicales.

Enecosonogramatiroideo se reportd glandula
tiroides asimétrica, con ausencia de 16bulo
izquierdoy I6bulo derecho aumentado de tamaiio,
midiendo 3,9 cm x 4,3 cm X 3,6 cm, en sus
ejes longitudinal, transverso y anteroposterior
respectivamente, de ecogenicidad heterogénea
ocupado por varias imagenes redondeadas,
algunasanecoicas,de 1,2cmy 1,3 cmdedidmetro
y otras eco-mixtas, con algunas calcificaciones
periféricas de 1,2 mm y 1, 6 mm de diametro,
sefial doppler centripeta escasa, istmo midi6
0,36 cm, no se observaron adenomegalias. En
las pruebas de funcién tiroidea T3 libre 2,77
mg/mL, T3 total 1,71 ng/dL, T4 libre 0,84
mg/dL, T4 total 161 mmol/L, TSH 1,95 uUl/
mL, anticuerpos antiperoxidasa 1,02 Ul/mL,
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anticuerpos antitiroglobulina 4,5 Ul/mL.

Se lleva a mesa operatoria, realizdndose
incisién transversa en region anterior del cuello,
siguiendo el segundo pliegue cutaneo (Figura 1),
encontrandose lébulo tiroideo derecho e istmo
de superficie irregular (Figura 2), aumentado
de consistencia. No se observé lébulo tiroideo
izquierdo.

Figura 1. Incision transversa, siguiendo pliegue
del cuello.

Figura 2. Lébulo tiroideo derecho e istmo.

Enelreporte macroscépicodelapieza,al hacer
el corte del 16bulo derecho se identifico lesion
cavitada, que media 1,7 cm aproximadamente,
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con una pared de 2 mm a 3 mm, focalmente
calcificada, en el resto del tejido se visualiz6
patrénnodular (Figura 3). Los cortes procedentes
del istmo son de aspecto macroscOpicamente
normal. En el estudio anatomopatolégico se
reporta hiperplasia nodular,cambio quistico con
fibrosis, esclerosis y calcificacion.

Figura 3. Lébulo derecho conlesidn cavitada al corte
de la pieza y pared focalmente calcificada.

DISCUSION

La hemiagenesia tiroidea es un trastorno
congénito caracterizado por la ausencia de uno
delos16bulos tiroideos, asociado o no a ausencia
delistmo, diagnosticado generalmente de forma
incidental mediante ecografia por otra causao por
manifestaciones del I16bulo que esta presente. Es
mads frecuente en el sexo femenino, generalmente
con ausencia del 16bulo izquierdo.

Este fue el caso de nuestra paciente,
relacionidndose con el trabajo de Schneider y
col. "® donde fue mas comun la ausencia del
I6bulo izquierdo. Ademads se relaciona con
el estudio de Wu Y y col. 1, en donde este
trastorno era mas frecuente en mujeres y en el
lado izquierdo, con hipertrofia compensatoria.

Esta alteracién también se puede asociar

con patologias en el 16bulo que esta presenta
como: hiperplasia nodular, bocio simple, bocio
nodular téxico, cancer diferenciado de tiroides,
entre otras. En el caso que se expuso, el 16bulo
que estaba presente se asocid con hiperplasia
nodular. Esto se relaciona con la investigacion
publicada por Park I y col. . que describe el
casode una paciente de 32 aflos con hemiagenesia
tiroidea e hiperplasia nodular contralateral.
También concuerda con lo reportado por
Schneider y col. ®, que identificaron en todos
sus pacientes enfermedades tiroideas asociadas
en el 16bulo presente, concluyendo lo comun de
esta asociacion.

Ademads es importante en estos pacientes
evaluar perfil tiroideo y anticuerpos anti-
tiroideos, debido a que pueden presentar
alteraciones funcionales,en el caso de la paciente
que referimos, era conocida como hipotiroidea.
Existelanecesidad de un seguimiento cuidadoso
delos pacientes afectados debido al mayorriesgo
de desarrollo de disfuncién tiroidea.
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