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Resumo: Introducéo: O Programa de Triagem Neonatal (PTN) possibilitou deteccéo e tratamento precoce
do hipotireoidismo congénito (HC), evitando sequelas do sistema nervoso central e contribuindo
para 0 avanco de pesquisas sobre a fisiologia tireoidiana no desenvolvimento neuropsicomotor.
Objetivo: Caracterizar aspectos clinicos, bioquimicos e moleculares em pacientes com HC
diagnosticados no PTN. Métodos. Foram 196 pacientes atendidos entre os anos de 1996 a 2013.
Coletas de sangue total foram utilizadas para extracdo de DNA e andlises bioguimicas. A Reacdo
em Cadeia de Polimerase (PCR) foi utilizada para amplificacdo de fragmentos especificos do
gene PAX8. Produtos da PCR foram visualizados em gel de agarose a 1%. A técnica de
sequenciamento automético (Kit Big Dye Terminator Cycle Sequencing Standart Version 3.1) foi
utilizada para a investigagdo de mutacdes no gene PAXS8, que estédo associadas a disturbios
embrion&rios da tiredide. Resultados: A maioria dos pacientes era do sexo feminino (66,83%)
com média de idade de 15,95 dias no PTN. Apenas 15 (7,65%) foram triados na faixa ideal para
o diagnostico de HC (2° ao 4° dia de vida). A média do TSH neonatal foi de 123,92 pUl/mL. A
primeira consulta, 43,87% das criancas tinham entre 31 e 60 dias de vida. 162 pacientes
(82,65%) possuiam ateracdo no exame fisico; o sina clinico mais frequente foi a constipacéo
intestinal (46,91%). Apenas 30,61% dos pacientes realizaram cintilografia da tiredide e 20,40%
realizaram ultrassonografia de tiredide. 94,38% dos pacientes estavam em uso de levotiroxina,
sendo a dose mais prescrita a de 25 pg/dia (82,70%). 20 pacientes com HC primério foram
investigados para mutagdes no gene PAX8. Porém, ndo foram encontradas mutagcdes neste gene.
Conclusdo: Houve importante atraso na idade ideal para triagem de HC, o que dificulta o
diagndstico e o tratamento da doenca. A etiologia genética do HC néo esta associada ao gene
PA X8 na amostra estudada.
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