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GUÍA DE PRÁCTICA CLÍNICA PARA EL DIAGNÓSTICO, TRATAMIENTO Y 

SEGUIMIENTO DE HIPOTIROIDISMO CONGÉNITO 

 
I. FINALIDAD:  

Contribuir con la disminución de la discapacidad neurológica prevenible 

asociada a hipotiroidismo congénito en el Instituto Nacional Materno Perinatal. 

II. OBJETIVO 

Estandarizar los criterios técnicos para el diagnóstico temprano, tratamiento y 

seguimiento del neonato afectado por hipotiroidismo congénito en los servicios 

de neonatología. 

III. ÁMBITO DE APLICACIÓN 

La presente guía de práctica clínica es de cumplimiento obligatorio en los 

diferentes servicios de atención neonatal del INMP 

IV. PROCEDIMIENTOS A ESTANDARIZAR:  

Diagnóstico, tratamiento y seguimiento de hipotiroidismo congénito en los 

recién nacidos en los servicios de neonatología y los niños que acuden para su 

seguimiento por consultorio externo del INMP. con código CIE 10: E03.1 y con 

código  CPMS: 80099 Tamizaje neonatal: (Hipotiroidismo congénito, 

Hiperplasia suprarrenal, Fenilcetonuria, Fibrosis quística) 

V. DISPOSICIONES GENERALES 

5.1. Definición 

 

El hipotiroidismo congénito (HC) se define como deficiente producción o 
resistencia a la acción de hormonas tiroideas; de tipo transitorio o 
permanente que se presenta desde el nacimiento.1,2,3 

5.2. Etiología 

La etiología del hipotiroidismo congénito es multifactorial, el 95% de los 

casos es debido a hipotiroidismo primario (alteración de la glándula tiroides) 

y más infrecuente el de origen central. 3,4,5,6,7 

Según la localización del defecto, el hipotiroidismo se clasifica en tres 

grupos: 

a) Tiroideo o primario, cuando  la causa radica en la tiroides; constituye la 
causa más frecuente de hipotiroidismo congénito,                                     
pudiendo ser permanente o transitoria: 

● Disgenesia tiroidea (Agenesia, aplasia, hipoplasia, ectopia) 
● Dishormonogénesis (defectos enzimáticos) 
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● Por ingesta y/o uso de medicamentos durante el embarazo 
(yodo radioactivo, antitiroideos, yoduros) 

● Prematuridad 
● Autoinmune (anticuerpos maternos) 
● Idiopático 

b) Hipotálamo-hipofisiario o central, hipotiroidismo secundario, o terciario si 

hay déficit de TRH por alteración a nivel de hipotálamo. 

c) Periférico, cuando el hipotiroidismo es producido por una resistencia de 
los “órganos blanco” a las hormonas tiroideas. 

 
5.3 Fisiopatología 

La producción y secreción de hormonas tiroideas está regulada por el eje 
hipotálamo-hipófisis-tiroides (HHT). El eje fetal es funcional al final de primer 
trimestre del embarazo. Durante el primer trimestre, el desarrollo neurológico 
del feto dependerá de adecuadas concentraciones de T3 y T4 maternas, las 
que traspasan la placenta, contribuyendo a la protección del desarrollo 
cerebral. 
El hipotálamo secreta la hormona liberadora de tirotropina (TRH) que 
estimula a los tirotropos hipofisiarios para que secreten TSH. Ésta estimula 
el crecimiento tiroideo, la síntesis y secreción fundamentalmente de tiroxina 
(T4), la que se convierte en su forma biológicamente más activa, la T3, 
gracias a las deyodinasas ubicadas en los tejidos periféricos. Alrededor de 
las 12 semanas de gestación, se inicia la síntesis fetal de la hormona 
tiroidea.  Las hormonas tiroideas circulan en la periferia unidas a proteínas, 
predominantemente la thyroid binding globuline (TBG), también a 
transtiretina y albúmina. En los tejidos periféricos, las hormonas tiroideas 
actúan uniéndose a receptores específicos en el DNA (TRa1, TRp1, TRp2, 
TRp3). El hipotiroidismo puede resultar de una alteración en cualquier de 
estos niveles. 
 

5.4. Aspectos epidemiológicos 
La mayoría de series reportan una incidencia que oscila entre 1:2000 a 
1:4000 recién nacidos vivos3. Japón tuvo una incidencia de 1/20008, 
mientras que Arabia Saudita 1/834. 
En la actualidad, se desarrollan programas de tamizaje neonatal regulares 
en ESSALUD y el INMP, donde la incidencia oscila entre 1: 2406 y 1:1971 
respectivamente. 

 
5.5. Factores de riesgo asociados 

Madre procedente de zona con carencia de Yodo. 
Enfermedad tiroidea autoinmune materna. 
Antecedente familiar de dishormonogénesis 
Embarazo múltiple. 
Anemia materna. 
Uso de drogas antitiroideas y yodo (sustancias de contraste y agentes 
antisépticos iodados) durante el embarazo. 
Uso materno de medicamentos que interfieren con la absorción de tiroxina, 
como  amiodarona, salicilatos, difenilhidantoína. 
Prematuridad 
Consumo materno de alimentos bociógenos 
Cromosomopatías. 
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VI. DISPOSICIONES ESPECÍFICAS 

6.1. Cuadro clínico 

El 97% de los pacientes afectados es asintomático en el periodo neonatal. En el 
3% restante puede observarse: 

a) Hipotonía. 
b) Fontanela posterior (lambda > 0,5 cm). 
c) Macroglosia. 
d) Ictericia prolongada (hiperbilirrubinemia a predominio indirecto). 
e) Hernia umbilical. 
f) Piel fría, marmórea, seca y áspera. 
g) Fontanela anterior amplia. 
h) Llanto ronco. 
i) Constipación (eliminación tardía del meconio). 
j) Hipotermia. 
k) Alteraciones en la succión y deglución. 
l) Bradicardia (FC < 100 por minuto). 
m) Letargia. 
n) Hipoactividad 
o) Fascies abotagada 
p) Bocio. 

6.2 Diagnóstico 

 
6.2.1 Criterios diagnósticos 

● Diagnóstico pre-sintomático, con tamizaje neonatal positivo para 
hipotiroidismo congénito y exámenes de laboratorio confirmatorios. 

● Cuadro clínico compatible y exámenes de laboratorio 
confirmatorios. 

6.2.2 Diagnóstico diferencial 
a. Alteraciones cromosómicas: Prader Willi. 
b. Beckwith Wiedemann. 
c. Errores innatos del metabolismo: Trastornos peroxisomales,   

Mucopolisacaridosis 1 y 2, Mucolipidosis, entre otros. 
d. Sepsis neonatal. 

6.3 Exámenes Auxiliares 
6.3.1 Presuntivo En sangre capilar de talón 

Tamizaje neonatal para HC, con determinación de TSH en sangre de 
talón. 

Todo tamizaje positivo con TSH entre 10 a 15uUI/ml requiere una 
segunda muestra de control, todo resultado entre 15 a 30uUI/ml 
requiere evaluación médica y exámenes confirmatorios. En valores 
superiores a 30uUI/ml además inicia tratamiento de inmediato. 

6.3.2   Confirmatorios En sangre venosa 

● Determinación de TSH sobre los rangos normales. 
● Determinación de T4 libre por debajo de los rangos normales. 

6.3.3 Contribuyentes 

● Determinación sérica de tiroglobulina. Informa la presencia de la 
glándula. 
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● Medición de anticuerpos anti-tiroideos bloqueantes del receptor 
para determinar etiología del hipotiroidismo, apoya el diagnóstico 
de bloqueo transitorio autoinmune del tiroides. 

● Gammagrafía tiroidea con Yodo (I123), Tecnecio 99 (Tc99); útil 
para localizar tejido tiroideo ectópico y para correlacionar 
estructura y función de la glándula tiroides.(3) 

● Ecografía tiroidea: útil para visualización de la localización y 
anatomía tiroidea. 

● Determinación de edad ósea, selección del método según edad 
cronológica, mediante radiografía anteroposterior de la rodilla.  

● Estudio genético de TSH-β o mutaciones inactivantes del receptor 
de TSH. 

6.3.4  Exámenes especializados complementarios 

Los pacientes con HC pueden presentar anomalías congénitas en 

mayor frecuencia que la población general (10% en relación a 3% en la 

población general), en especial alteraciones cardiacas (aumenta 4 

veces el riesgo); por ello se realiza evaluación cardiológica, así como 

evaluación neurológica a fin de valorar precozmente algún déficit 

neurológico. Por otro lado, en pacientes con HC se encuentra con más 

frecuencia que en la población general estrabismo e hipoacusia 

neurosensorial por lo que se requiere evaluación oftalmológica y 

tamizaje auditivo con emisiones otoacústicas y potenciales evocados.  

6.3.5 Situaciones Especiales 
Existen situaciones especiales en las que se recomienda realizar un 

protocolo de muestras seriadas de TSH a las 2 y 4 semanas de vida, 

por posible elevación tardía de TSH o por necesidad de determinar T4 y 

TSH. 

Recién nacidos con ≤30 semanas de gestación ó con ≤1500g. 

Neonatos con síndrome de Down 

Gemelares ó trillizos 

Utilización de antisépticos yodados en el parto o en el recién nacido 

(cesáreas, cirugía mayor) 

Realización de técnicas radiológicas con contrastes yodados. 

Inserción de catéteres de silástico, cateterismos cardíacos 

Muestras postransfusionales. 

6.4 MANEJO SEGÚN NIVEL DE COMPLEJIDAD Y CAPACIDAD 

RESOLUTIVA  

6.4.1. Medidas preventivas  

Tamizaje neonatal 

Se realizará mediante la toma de muestra de sangre del talón a todos 
los recién nacidos, a partir de las 48 horas de vida. En caso de requerir 
transfusión sanguínea el tamizaje deberá realizarse antes de ser 
transfundido. 
En los prematuros, el tamizaje para dosar TSH, se realizará a partir de 
las 48 horas de vida.y retamizaje a los 15 días de tomada la primera 
muestra. 
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6.4.2 Tratamiento  
En el hipotiroidismo congénito y neonatal el daño cerebral depende 

directamente del tiempo transcurrido desde el comienzo del 

hipotiroidismo y el comienzo del tratamiento. El tratamiento debe 

iniciarse lo antes posible; es recomendable realizarlo antes de los 15 

días de edad. La edad de comienzo del tratamiento debe coincidir con el 

día del diagnóstico y no debe retrasarse el comienzo del tratamiento 

para realizar pruebas complementarias de localización diagnóstica. 

El fármaco de elección es la L-tiroxina sintética por vía oral, 

administrada 30 min antes de una toma, cada 24 h, a dosis de 10-15 

μg/kg/día. 

Edad Medicamento 

Levotiroxina dosis ug/Kg/día 

0 a 3 meses 10 a 15 

3 a 6 meses 8 a 10 

6 a 12 meses 6 a 8 

 
 6.4.3  Seguimiento 

a. Control bioquímico: TSH y T4 libre 
● Primer año: Los primeros 6 meses, un control cada mes; en 

el segundo semestre un control cada 2 meses.  
● A partir del segundo año de vida hasta cuatro controles, 

cada tres meses. 
● En caso de cambio de dosis deberá tenerse un control al 

mes. 
b. Seguimiento especializado: 

● Primer año: hasta 12 controles. En el primer mes se 
realizarán dos controles. A partir del segundo mes se 
realizará cada dos meses y según el caso lo requiera. 

● A partir del segundo año de vida hasta ocho controles, cada 
tres meses y según el caso lo requiera. 

● Se deberán incluir los controles de las especialidades en 
endocrinología, neurología, cardiología, genética, psicología, 
otorrinolaringología, oftalmología, odontología, medicina 
física y rehabilitación. 

c. Tratamiento:  
● Se aconseja administrar dosis de L-Tiroxina que permita, en 

especial durante el primer año de vida, mantener el nivel 
sérico de T4 en la mitad superior del rango normal y la TSH 
dentro del rango normal, evitando sobre dosificaciones. 

● La dosis de mantenimiento es decreciente con la edad, 
consiguiéndose el equilibrio terapéutico individualizando de 
las dosis mediante un riguroso control evolutivo y 
ajustándose en función de la clínica, exámenes auxiliares y 
maduración ósea. 

● El tratamiento no deberá ser administrado de forma 
simultánea con medicamentos que contengan hierro, 
alimentos a base de soya, calcio, hidróxido de aluminio, 
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omeprazol, fibra, sucralfato o resinas, porque disminuyen su 
absorción. 3 

d. Re-evaluación diagnóstica, se realizará a los tres años de vida en 
los pacientes que: 

● No se realizaron gammagrafía como parte de la evaluación 
inicial. 

● En los que tuvieron anticuerpos antitiroideos positivos. 
Para realizar la reevaluación se suspenderán de L-Tiroxina 
durante 4 semanas, se solicitará la determinación en suero 
de TSH y T libre o T4 y la realización de gammagrafía y 
ecografía tiroideas. 
Se dará de alta luego de la reevaluación diagnóstica si se 
comprueba que el paciente presenta tiroides funcionante, 
niveles hormonales dentro de valores normales para la 
edad. 
Si los resultados de la reevaluación son anormales, el 
tratamiento deberá ser para toda la vida. 

6.4.4 Criterios de alta 
En casos de hipotiroidismo congénito transitorio, con gammagrafía 
tiroidea normocaptadora y niveles de TSH y T4 libre normal sin requerir 
medicación. 

6.4.5 Pronóstico 
El hipotiroidismo congénito no tratado desde la etapa neonatal, produce 
retardo mental irreversible. 
El pronóstico dependerá por lo tanto de dos situaciones: la oportunidad 
del diagnóstico y la edad de inicio del tratamiento. 
 

6.5 COMPLICACIONES 
● Retardo mental 
● Retardo del crecimiento 
● Retardo del desarrollo 
● Obesidad 

6.6. CRITERIOS DE REFERENCIA Y CONTRARREFERENCIA 
 

Todos los pacientes con diagnóstico de hipotiroidismo congénito ingresarán 
al programa de seguimiento del niño de alto riesgo en el INMP y recibirán 
una atención interdisciplinaria con todas las especialidades requeridas para 
el seguimiento hasta los 05 años de edad. 
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VII. ANEXO 

      Anexo 1: Flujograma 

 

 

 

 

** Este tipo de tamizaje no detecta neonatos con deficiencia congénita de TBG o deficiencia hipotálama hipofisiaria 
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