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OBIETTIVI

L’incidenza di ipotiroidismo congenito (IC) nei gemelli ¢ tripla rispetto alla popolazione generale. Obiettivi: 1) deter-
minare I'evoluzione della funzionalita tiroidea nei gemelli ipotiroidei; 2) analizzare il background genetico mediante
Next Generation Sequencing (NGS); 3) valutare la crescita e 'outcome neuromotorio in 29 coppie in eta prescolare
(4-8 anni).

METODI

Studio retrospettivo di 48 probandi e 53 co-gemelli (totale 101) nati da 43 gravidanze bigemine e 5 trigemine. Tutti i
probandi sono stati identificati allo screening neonatale per I'lC. E’ stato valutato il profilo tiroideo (TSH, FT4, auto-
immunita tiroidea) e I'ecografia tiroidea. Il follow-up (2-24 anni) ha previsto visite semestrali.

RISULTATI

I 70% dei gemelli era dizigote (DZ), il 30% monozigote (MZ). Il 40% delle gravidanze era insorto dopo fecondazio-
ne assistita, il 76% dei gemelli era nato pretermine (EG <37SG, 25%<32SG). 58/101 erano affetti da IC e hanno
iniziato la terapia con L-T4. Il primo screening (3-5 gg) € risultato negativo in 24/58 gemelli, che sono stati individua-
ti al 2° screening (14-21 gg). Tra i pazienti individuati al re-screening, 8/24 erano affetti da IC permanente. Il TSH
al 1° screening é risultato significativamente ridotto nei gemelli MZ rispetto ai DZ (P 0.04). Tra i gemelli ipotiroidei,
I’85% dei casi ha mostrato tiroide in sede (GIS), il 15% disgenesia tiroidea. Alla rivalutazione eziologica, I'IC per-
manente € stato confermato nel 34%, con necessita di riprendere la terapia con L-T4. |l restante 56% ha mostrato
IC transitorio. Il 10% ha presentato ipertireotropinemia persistente (TSH 5-10 mU/L).

L’analisi NGS ha mostrato un assetto genetico wild-type nel 50% dei soggetti affetti da IC con GIS, il restante 50%
ha mostrato varianti nei geni implicati nei processi di disormonogenesi.

| parametri auxologici sono risultati inferiori sia per peso (P 0.004) che per altezza (P 0.002) nei probandi rispetto
ai co-gemelli. L’'outcome intellettivo & risultato nella norma in tutti i pazienti.

CONCLUSIONI

L’IC con GIS é la pit comune eziologia nei gemelli. L’evoluzione clinica dell’IC & in genere favorevole, risultando
transitorio in oltre la meta dei nostri casi con GIS. Il re-screening neonatale per IC tra la 2* e 4/ settimana si con-
ferma un valido approccio per identificare i gemelli ipotiroidei.
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