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Hemiagenesia tiroidea: registro de 5 casos
y revisión de la literatura

Thyroid hemiagenesis: Report of five cases
and literature review

La hemiagenesia tiroidea es una anomalía congénita alta-
mente infrecuente y prueba de ello los apenas cerca de 300
casos descritos hasta 20101. Definida por la ausencia de des-
arrollo de uno de los lóbulos tiroideos o bien de uno de ellos
y el istmo y descrita por primera vez por Handsfield-Jones en
1866, su prevalencia en la población general,estimada a par-
tir de estudios ecográficos de screening en diferentes países,
se sitúa en torno al 0,06% (límites del 0,05 al 0,2%), siendo
más frecuente la agenesia del lóbulo tiroideo izquierdo2---4.

A continuación, y tal y como refleja la tabla 1, resumi-
mos las características clínicas y de imagen de 5 pacientes
con hemiagenesia tiroidea que acudieron a nuestra consulta
entre 1997 y 2006, bien por la aparición de bocio o sospecha
radiológica del mismo (4/5), bien por clínica de hipertiroi-
dismo (1/5). En todos los casos el diagnóstico se realizó,
por tanto, de forma incidental en el contexto de estudios
motivados por otro proceso tiroideo puesto que, per se, la
hemiagenesia no dio lugar a sintomatología alguna.

Clásicamente se ha considerado que esta anomalía es más
prevalente en mujeres con una razón de feminidad de 3 a 12.
Tal afirmación es, no obstante, discutible ya que la enferme-
dad de la glándula tiroides es en su conjunto más prevalente
en mujeres que en varones y la supuesta mayor frecuencia
de casos detectados en pacientes de sexo femenino podría
ser un sesgo de selección. Este posible sesgo se ve además
respaldado por estudios ecográficos sistemáticos realizados
en poblaciones no seleccionadas que arrojan resultados dis-
pares con prevalencias de hemiagenesia incluso superiores
en varones que en mujeres3. De forma singular, merece
la pena destacar la mayor frecuencia de hemiagenesia del
lóbulo izquierdo, ausente en el 80% de los casos descritos,
acompañada en el 50% de ellos de agenesia del istmo2---4.

Tal y como se mencionó anteriormente, la hemiagene-
sia tiroidea no condiciona por sí misma la presencia de
sintomatología alguna, siendo esta un hallazgo incidental
en el contexto de otra enfermedad tiroidea: existen en la
literatura casos de hemiagenesia descritos en el seno de
hipotiroidismo congénito, hipertiroidismo por enfermedad
de Graves-Basedow, hipotiroidismo por enfermedad tiroidea

autoinmunitaria, bocio simple o nodular, adenoma y carci-
noma tiroideos5,6. Nuestros pacientes reflejan este amplio
espectro de presentaciones, de tal forma que aportamos un
nuevo caso de enfermedad de Graves-Basedow, un caso de
bocio nodular pretóxico y otro eutiroideo, uno asociado a un
bocio eutiroideo simple, y finalmente un caso con hipotiroi-
dismo subclínico y autoinmunidad tiroidea negativa.

En lo referente a las pruebas de laboratorio, las cifras
de la thyroid stimulating hormone (TSH), aún en los límites
de la normalidad, son significativamente más altas en indi-
viduos con hemiagenesia tiroidea que en controles sanos.
Estos hallazgos, en probable relación con la necesidad de
un mayor estímulo por parte de la TSH sobre el remanente
tiroideo con el fin de garantizar una producción hormo-
nal óptima, condicionan una hipertrofia compensadora que
mantenida a lo largo del tiempo en sujetos predispuestos
parece responsable de la mayor prevalencia de enferme-
dad tiroidea autoinmunitaria y bocio nodular en pacientes
con hemiagenesia tiroidea que en sujetos con un desarro-
llo glandular completo7. Por tal motivo es aconsejable el
seguimiento a largo plazo de estos pacientes.

En lo que respecta a los mecanismos fisiopatológicos res-
ponsables poco se conoce. Así, se ignora si el fenómeno
subyacente es la alteración en el descenso de la glándula
a lo largo del tracto tirogloso o bien una ausencia en la
lobulación una vez que esta ha alcanzado ya su posición
definitiva. Existen, no obstante, evidencias a favor de una
posible base genética puesto que se han descrito casos de
clara agrupación familiar7.

El desarrollo tiroideo y la migración glandular desde el
suelo faríngeo dependen de la interrelación de distintos fac-
tores de transcripción que incluyen TTF-1, FOXE-1 (TTF-2)
y PAX-8. Castanet et al. estudiaron 22 pacientes con hemia-
genesia tiroidea sin encontrar mutaciones en PAX-8 y en
lo que respecta al gen de FOXE-1, las variantes polimórfi-
cas con mayor número de repeticiones de alanina podrían
estar asociadas a formas familiares pero no esporádicas de
hemiagenesia. Por su parte, las mutaciones en TTF-2, si bien
asociadas a hipotiroidismo congénito sindrómico, no pare-
cen implicadas en la hemiagenesia tiroidea7,8.

El diagnóstico de presunción puede establecerse tras
la realización de una gammagrafía tiroidea en la que se
observa la acumulación del radiotrazador en un solo lóbulo
tiroideo dando lugar, cuando el istmo está presente, a la
denominada imagen en stick de hockey9. La figura 1 ilus-
tra la imagen gammagráfica de uno de nuestros pacientes,
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Tabla 1 Características clínicas y resultados de las pruebas de imagen de 5 pacientes con hemiagenesia tiroidea

Edad/Sexo Motivo de consulta Hormonas/
Autoinmunidad
tiroidea

Gammagrafía Ecografía

38/Mujer Nerviosismo,
palpitaciones y
pérdida de peso

Hipertiroidismo/positiva
para anti-TPOa y TSIb

Distribución homogénea.
Captación izquierda

Hemiagenesia derecha
y de istmo

74/Mujer Asintomática.
Impronta traqueal en
la radiología de tórax

Hipertiroidismo
subclínico/negativa

Distribución
heterogénea.
Captación derecha

Hemiagenesia izquierda.
Bocio multinodular derecho
con extensión intratorácica

19/Mujer Bocio de crecimiento
izquierdo

Normales/negativa Distribución homogénea.
Captación izquierda

Hemiagenesia derecha.
Nódulo subcentimétrico
izquierdo

16/Mujer Bocio de crecimiento
derecho

Normales/negativa Distribución homogénea.
Captación derecha

Hemiagenesia izquierda

24/Mujer Bocio de crecimiento
derecho

Hipotiroidismo
subclínico/negativa

Distribución homogénea.
Captación derecha

Hemiagenesia izquierda.
Hipoplasia derecha

a Antitiroperoxidasa.
b Thyroid stimulating inmunoglobulin.

demostrando un depósito homogéneo del radiotrazador en
el lóbulo tiroideo izquierdo y una ausencia total de capta-
ción por la hemiglándula derecha. Esta imagen debe ser, no
obstante, interpretada con precaución ya que no es exclu-
siva de la hemiagenesia: por ejemplo, un adenoma tóxico
que anule por feedback la captación del lóbulo contralateral
podría dar lugar a una imagen gammagráfica similar. Tam-
bién se han descrito casos de carcinomas tiroideos primarios,

Figura 1 Imagen gammagráfica que demuestra un depósito
homogéneo del radiotrazador en el lóbulo tiroideo izquierdo y
una ausencia total de captación por la hemiglándula derecha.

metastásicos e incluso enfermedades infiltrativas (amiloi-
dosis) con manifestación gammagráfica superponible a una
«hemiagenesia funcional» que no se corresponden con una
verdadera hemiagenesia anatómica. La ecografía cervical es
la prueba de elección para confirmar la presencia de una ver-
dadera hemiagenesia anatómica ya que, además de no dar
lugar a imágenes falsas de hemiagenesia funcional, es una
técnica rentable desde el punto de vista coste-efectividad y
que no expone al paciente a radiación10.

En conclusión, la hemiagenesia tiroidea es una anomalía
congénita poco frecuente, probablemente más prevalente
en mujeres y que afecta con mayor frecuencia al lóbulo
tiroideo izquierdo. En su etiología parece existir cierto
componente genético y su diagnóstico se realiza más fre-
cuentemente en el contexto de otra enfermedad tiroidea.
En aquellos casos en los que el diagnóstico de presunción se
lleve a cabo tras la realización de una gammagrafía tiroidea
habrá de completarse el estudio con una ecografía tiroi-
dea, estableciendo así un correcto diagnóstico que excluya
posibles hemiagenesias funcionales.
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