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RESUMEN 

 

El hipotiroidismo congénito (HC) es una patología médica en la cual el neonato 

manifiesta un defecto al producir hormonas tiroideas, esto se puede dar a causa de una 

glándula tiroides ausente, subdesarrollada o malformada, hablar sobre el HC es de suma 

importancia debido a las profundas implicaciones que tiene en la salud y el desarrollo de 

los neonatos. El tamizaje neonatal desempeña un papel fundamental en la detección 

temprana y el manejo efectivo de esta patología. Esta práctica permite identificar a los 

recién nacidos afectados antes de que presenten síntomas clínicos, lo que facilita el inicio 

temprano del tratamiento con levotiroxina. La detección precoz y el tratamiento oportuno 

son cruciales para prevenir el retraso en el desarrollo físico y mental, así como para 

reducir el riesgo de complicaciones a largo plazo asociadas con el HC. En conclusión, la 

comprensión integral del hipotiroidismo congénito requiere un enfoque multidisciplinario 

que abarque la detección precoz, el tratamiento adecuado y el seguimiento continuo del 

paciente. 

Palabras clave: congénito, disgenesias tiroideas, hormonas tiroideas, recién nacido, 

triyodotironina. 
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ABSTRACT 

 

Congenital hypothyroidism (CH) is a medical condition in which a newborn has a defect 

in the production of thyroid hormones. An absent, underdeveloped, or malformed thyroid 

gland can cause this. Discussion of CH is extremely important due to its profound 

implications for the health and development of newborns. Neonatal screening plays a 

fundamental role in the early detection and effective management of this condition. This 

practice allows affected newborns to be identified before they show clinical symptoms, 

facilitating early initiation of treatment with levothyroxine. Early detection and timely 

treatment are crucial to prevent delays in physical and mental development, as well as to 

reduce the risk of long-term complications associated with CH. In conclusion, a 

comprehensive understanding of congenital hypothyroidism requires a multidisciplinary 

approach that includes early detection, appropriate treatment, and continuous monitoring 

of the patient. 

Keywords: congenital, thyroid dysgenesis, thyroid hormones, newborn, triiodothyronine. 
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INTRODUCCIÓN 

 

El hipotiroidismo congénito (HC) es una patología médica en la cual el neonato 

manifiesta un defecto al producir hormonas tiroideas, esto se puede dar a causa de una 

glándula tiroides ausente, subdesarrollada o malformada (1). En la base del cuello 

encontramos a la glándula tiroides, misma que tiene como función principal producir 

triyodotironina (T3) y la tiroxina (T4), estas hormonas tiroideas desarrollan un papel 

crucial para un adecuado crecimiento, metabolismo y sobre todo para el neurodesarrollo 

en los primeros años de vida y también cuando se encuentra dentro del útero (1). En el 

caso del HC esta deficiencia de las hormonas puede provocar retraso en el desarrollo tanto 

físico como mental, siendo el segundo el más común dentro de esta patología. Por este 

motivo hablar sobre el hipotiroidismo congénito es de suma importancia debido a las 

profundas implicaciones que tiene en la salud y el desarrollo de los neonatos (2). 

La incidencia del HC varía según la región geográfica y la población, no obstante, se 

estima que 1 de cada 4000 recién nacidos vivos a nivel mundial va a padecerlo (2). 

Factores de riesgo para el HC son: las semanas de desarrollo intrauterino, deficiencia de 

yodo en el embarazo, trastornos genéticos y antecedentes familiares (2). El diagnóstico 

del hipotiroidismo congénito se hace generalmente a través del cribado neonatal, este 

examen consiste en cuantificar la TSH en sangre que se extrae del talón del neonato, 

buscando niveles anormales de la hormona (3). 

En el caso de tener resultados anormales se debe realizar un seguimiento con pruebas 

adicionales para llegar a su diagnóstico (3). Su tratamiento se basa en administrar 

hormona tiroidea sintética, con el fin de sustituir su deficiencia (4). Por tal motivo, es 

necesario iniciar antes de cumplir 14 días de vida, con el propósito de evitar 

complicaciones y garantizar un desarrollo adecuado del paciente (4). 

Este trabajo de revisión bibliográfica tiene como objetivo describir el hipotiroidismo 

congénito (HC), dada la evidencia de un incremento en la incidencia de esta patología. 
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Es fundamental diagnosticar el HC de manera precoz mediante el cribado neonatal para 

prevenir complicaciones futuras. Además, es crucial comprender sus etiologías y 

características clínicas para proporcionar un tratamiento adecuado y personalizado, lo que 

mejora significativamente la calidad de vida del neonato. 
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METODOLOGÍA 

 

Se realizó una búsqueda minuciosa de documentos bibliográficos de carácter científico 

desde el 01 hasta 23 de abril, en bases de datos como Pubmed, ScienceDirect y Scopus. 

Tanto los términos de búsqueda como las palabras clave se obtuvieron a través de MeSH: 

congenital, thyroid dysgenesis, newborn, thyroid hormones, triiodothyronine y en DeCS: 

congénito, disgenesias tiroideas, recién nacido, hormonas tiroideas, triyodotironina. 

Además, se añadió el operador lógico AND para construir los siguientes algoritmos 

("Congenital Hypothyroidism"[Mesh]) AND "Triiodothyronine"[Mesh], ("Congenital 

Hypothyroidism"[Mesh]) AND "Dysgenesis"[Mesh], con la finalidad de seleccionar 34 

artículos de índole científica según Scimago Journal & Country Rank. 

 

 

Se incluyó artículos científicos que presenten argumentos específicos de la investigación, 

artículos publicados en bases de datos confiables, artículos de los últimos 5 años y 

artículos publicados en idioma inglés, español y francés. Se excluyó artículos sin lectura 

completa, artículos que no cumplan con los criterios básicos del tema de investigación y 

artículos publicados en páginas no certificadas o sin carácter científico. 

 

 

El proceso de selección de artículos, así como los incluidos y excluidos, se detallan en la 

figura 1. 
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Figura 1. Diagrama de selección de estudios 

 

Fuente: Elaboración propia. 
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DESARROLLO DEL TRABAJO 

DEFINICION Y EPIDEMIOLOGIA 

El hipotiroidismo congénito (HC) es una patología endocrina presente a nivel mundial 

que afecta predominantemente a los recién nacidos. Esta condición se caracteriza por una 

alteración en la secreción de hormonas tiroideas debido a un desarrollo incompleto de la 

glándula tiroides, disgenesia tiroidea (como agenesia, hipoplasia o ectopia), o a anomalías 

en la retroalimentación del eje hipotalámico-hipofisario-tiroideo. Además, puede resultar 

por defectos en la biosíntesis de hormonas tiroideas, que incluyen alteraciones en la 

captación de yodo, organificación, acoplamiento y transporte de hormonas (5). 

La prevalencia de HC varía geográficamente y está influenciada por factores étnicos y 

genéticos. A nivel mundial, la incidencia general del hipotiroidismo congénito se estima 

en aproximadamente 1 en 2000 a 1 en 4000 nacidos vivos. Sin embargo, esta incidencia 

puede ser significativamente mayor en ciertas poblaciones. Se ha observado una mayor 

prevalencia en grupos étnicos como los hispanos, indígenas y asiáticos (6,7). 

En recién nacidos prematuros, la incidencia de HC es más alta, aproximadamente 1 en 

400, debido a la inmadurez de su sistema endocrino. En contraste, en neonatos a término, 

la incidencia es de aproximadamente 1 en 4000. En Ecuador, la frecuencia de 

hipotiroidismo congénito es notablemente alta, con una incidencia de aproximadamente 

1 en 1500 nacidos vivos (6). 

FISIOPATOLOGÍA 

 

Es Desarrollo y Función de la Glándula Tiroides en el Feto 

 

La formación de la glándula tiroides en el feto comienza alrededor de la tercera semana 

de gestación. A partir de la décima a duodécima semana, esta glándula inicia la síntesis 

de hormonas tiroideas. Sin embargo, el control completo del eje hipotalámico-hipofisario- 

tiroideo. no se establece hasta el último trimestre del embarazo. 
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Durante esta etapa, la maduración de este eje permite la regulación adecuada de la 

secreción hormonal, crucial para el desarrollo fetal (7,8). 

Las hormonas tiroideas, incluyendo la tiroxina (T4) y la triyodotironina (T3), son 

esenciales para el desarrollo normal de diversos tejidos. Antes de la décima semana de 

gestación, el feto depende completamente de la tiroxina materna (T4), ya que su propia 

glándula tiroides aún no es funcional. La T4 materna atraviesa la placenta y juega un 

papel vital en el desarrollo inicial del cerebro y otros tejidos fetales (7,8). 

Regulación del eje hipotalámico-hipofisario-tiroideo 

 

En el hipotálamo, se produce la hormona liberadora de tirotropina (TRH), que estimula 

la secreción de la hormona tiroideoestimulante (TSH) en la adenohipófisis (pituitaria 

anterior). La TSH, a su vez, influye en la glándula tiroides liberando T3 y T4. Este 

mecanismo de retroalimentación es fundamental para mantener los niveles adecuados de 

hormonas tiroideas (9,10). 

Una disminución en la secreción de TSH o un mal funcionamiento de la glándula tiroides 

puede llevar a una reducción en los niveles de T3 y T4, lo que tiene graves consecuencias, 

especialmente a nivel neurológico. Son críticas para el desarrollo cerebral estas hormonas 

tiroideas, y su deficiencia durante el periodo fetal y neonatal puede resultar en daños 

irreversibles en el desarrollo neurológico (9,10). 

Importancia del Control Hormonal Prenatal 

 

El adecuado desarrollo y regulación de la función tiroidea durante el embarazo es crucial 

para el bienestar del feto. La dependencia inicial del feto de la T4 materna subraya la 

importancia de que las mujeres embarazadas mantengan niveles adecuados de hormonas 

tiroideas. Alteraciones en la función tiroidea materna pueden afectar directamente al feto, 

aumentando el riesgo de complicaciones neurológicas y otras anomalías del desarrollo. 

La formación y el funcionamiento de la glándula tiroides fetal, así como su regulación 

por el eje hipotálamo-hipófisis, son procesos complejos y críticos para el desarrollo 

saludable del feto (11,12). 
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ETIOLOGÍA Y CLASIFICACIÓN DEL HIPOTIROIDISMO CONGÉNITO 

En la tabla 1 visualiza la clasificación del hipotiroidismo congénito. 

 

Tabla 1. Clasificación del hipotiroidismo congénito. 
 

Tipo Descripción 

Hipotiroidismo congénito 

primario 

Hay la presencia de altas concentraciones de TSH y 

disminución T4, debido a un defecto primario en la 

glándula tiroides. Esta condición es la más frecuente 

entre los trastornos tiroideos congénitos. El defecto 

más comúnmente asociado con HC, presente en 

aproximadamente el 85% de los casos, es la 

disgenesia tiroidea, que incluye diversas anomalías 

estructurales de la glándula. 

Hipotiroidismo congénito 

Secundario o Terciario 

Estos tipos son menos comunes y resultan de 

alteraciones o deficiencias en la producción de TSH 

por parte de la adenohipófisis (hipotiroidismo 

secundario) o TRH por parte del hipotálamo 

(hipotiroidismo terciario). 

Hipotiroidismo congénito 

transitorio 

Las concentraciones de TSH tienden a estar 

incrementadas, mientras que las de T4 sérica están 

disminuidas en el hipotiroidismo congénito 

transitorio. Este fenómeno es de naturaleza temporal, 

ya que después de algunos meses, los niveles 

hormonales tienden a normalizarse 

espontáneamente. La resolución del hipotiroidismo 

congénito transitorio puede ser influenciada por una 

serie de factores, incluyendo la etnia del neonato, el 

uso de fármacos antitiroideos administrados a la 

madre durante el embarazo, y sobre todo la 

condición de prematuridad del neonato. 

Hipotiroidismo congénito 

permanente 

En este tipo, la deficiencia en la producción de 

hormonas tiroideas es permanente y requiere 

tratamiento de por vida. Puede ser causado por 

anomalías estructurales en la glándula tiroides (como 

disgenesia tiroidea), defectos en la síntesis de 

hormonas tiroideas o factores genéticos. 
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Fuente: desarrollado con base en la referencia mencionada (13-19). 

 

Tanto el hipotiroidismo congénito permanente como transitorio tienen su etiología que se 

detalla en la tabla 2. 

 

Tabla 2. Etiología del hipotiroidismo congénito permanente y transitorio. 

 

Hipotiroidismo congénito Etiología 

Permanente • Hipotiroidismo primario (origen tiroideo). 

• Disgenesia (agenesia, hipoplásico, 

hemiagenesia, glándula ectópica, etc). 

• Dishormonogénesis. 

• Hormona tiroidea con insuficiencia periférica. 

• Resistencia tiroidea hormonal, transportador de 

la hormona tiroidea anormal (deficiencia 

MCT8), etc. 

• Hipotiroidismo central (origen hipotalámico). 

Transitorio • Carencia o exceso de yodo. 

• Administración de medicamentos antitiroideos 

a la madre. 

• Transferencia transplacentaria de anticuerpos 

bloqueadores de estimulación de TSH. 

• Pérdida de función de las variantes del gen 

DUOX2 y gen DUOXA2. 

• Hipertirotropinemia infantil transitoria. 

 

• Bebes con bajo peso al nacer. 

Fuente: desarrollado con base en la referencia mencionada (20). 

 

 

 

 

MANIFESTACIONES CLÍNICAS 

 

Una considerable proporción de individuos afectados por esta condición pueden ser 

asintomáticos, no obstante, se han identificado ciertos hallazgos clínicos que se 

correlacionan con el hipotiroidismo congénito. 
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Entre estos hallazgos, se incluyen los siguientes: sequedad cutánea, ampliación de la 

fontanela anterior, aumento de la circunferencia craneal, debilidad muscular, reflejos 

reducidos y, especialmente, ictericia prolongada (21). En algunos casos adicionales, es 

posible observar la ausencia de la epífisis femoral distal o detectar un agrandamiento de 

la glándula tiroides al palparla. Además, los síntomas menos frecuentes comprenden 

estreñimiento, alimentación lenta o deficiente, y un aumento notable en la duración del 

sueño (22). 

Es fundamental destacar que la insuficiencia de hormonas tiroideas adecuadas puede tener 

un impacto significativo en la función auditiva, ya que estas hormonas son indispensables 

para el desarrollo apropiado de las vías auditivas. Por consiguiente, su deficiencia puede 

desencadenar problemas en el habla, la conducta, las habilidades sociales y, sobre todo, 

el desarrollo cognitivo (23). 

 

 

MÉTODOS DIAGNÓSTICOS 

 

 

Cribado neonatal: también conocido como tamizaje neonatal se caracteriza como un 

 

método aplicado con el propósito de identificar a los recién nacidos que, aparentemente 

sanos, portan una enfermedad cuyas manifestaciones podrían causar daños graves y 

permanentes antes de manifestarse clínicamente. Su objetivo primordial radica en la 

detección temprana y la intervención oportuna para prevenir o reducir el impacto negativo 

de estas condiciones en el desarrollo y bienestar del neonato (24). 

La Sociedad Europea de Endocrinología Pediátrica (ESPE) ha propuesto la instauración 

de un programa de cribado generalizado para detectar el hipotiroidismo congénito (HC). 

 

 

Este método implica la evaluación de los niveles de la TSH en muestras de sangre 

obtenidas del talón del recién nacido entre las 48 y 72 horas después del parto. Además, 

se recomienda realizar un segundo cribado mediante muestras de talón a las 2 semanas de 
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vida o en las 2 semanas siguientes al primer análisis, especialmente en neonatos con 

factores de riesgo como prematuridad, bajo peso al nacer, enfermedad crítica, partos 

múltiples y en casos donde la primera muestra se haya recolectado en las primeras 24 

horas de vida (24,25). 

Se obtiene una muestra de sangre capilar del talón del recién nacido, y se determina la 

cantidad de hormona estimulante de la tiroides (TSH) utilizando el método de 

inmunofluorescencia (26,27). Si los niveles de TSH son iguales o superiores a 40 mU/L 

se aconseja iniciar el tratamiento de manera inmediata en los recién nacidos, lo antes 

posible, se debe iniciar la intervención sin demora. Si la TSH es menor a 40 mU/L, se 

aconseja aguardar los resultados del perfil tiroideo en suero (PTs) para guiar la decisión 

clínica, en caso de que estos resultados estén disponibles en un plazo inferior a las 48 

horas. Según los resultados del PTs, se verificará el diagnóstico de HC y se recomendará 

comenzar el tratamiento de inmediato si la TSH en suero es igual o superior a 20 mU/L, 

o si los niveles de T4 libre están por debajo de los valores normales para la edad del recién 

nacido (27,28). 

En los neonatos cuyos niveles de TSH se encuentren en el rango de 6 a 20 mU/L, con 

niveles normales de T4 libre, se sugiere considerar alguna de las siguientes alternativas 

terapéuticas reflejadas en la tabla 3. 

 

 

Tabla 3. Consideraciones médicas previo al manejo. 
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Fuente: desarrollado con base en la referencia mencionada (28). 

 

Radiografía, ecografía y gammagrafía: La alteración en la secreción de hormonas 

tiroideas puede impactar negativamente en el proceso de maduración ósea. Como 

resultado, la realización de una radiografía, específicamente de la rodilla, puede revelar 

la ausencia o reducción en el tamaño de las epífisis. Por otro lado, tanto la ecografía como 

la gammagrafía tiroidea pueden proporcionar un diagnóstico preciso al detectar anomalías 

como tiroides ectópica o atireosis. Estas pruebas permiten una evaluación detallada de la 

anatomía y la función tiroidea, lo que facilita la identificación de posibles causas 

subyacentes del hipotiroidismo congénito (29,30). 

 

 

TRATAMIENTO 

 

Un El Ministerio de Salud Pública recomienda que el inicio del tratamiento para el 

hipotiroidismo congénito debe ser inmediato y consistir en la administración de 

levotiroxina. Se enfatiza que este tratamiento debe comenzar antes de que el neonato 

cumpla los 14 días de vida, a excepción de los casos de hipotiroidismo congénito 

transitorio, donde el tratamiento no es necesario de por vida. Es crucial señalar que la 

levotiroxina es esencial para corregir la deficiencia hormonal y prevenir posibles 

complicaciones asociadas con el hipotiroidismo congénito (31). 

Se puede prescribir una dosis diaria inicial de levotiroxina, que oscila entre 10 y 12,5 

ug/kg de peso corporal, o bien, una dosis más elevada que va de 12,6 a 15 ug/kg, la cual 

puede ajustarse según la respuesta clínica del paciente. El objetivo primordial de estas 

dosis es normalizar los niveles séricos de TSH y T4. Este enfoque terapéutico se considera 

estándar debido a que no se han observado riesgos significativos asociados con las dosis 

bajas durante los primeros meses de vida del neonato. Por otro lado, el uso de dosis 

elevadas conlleva potenciales efectos adversos a largo plazo, como la disminución del 

cociente intelectual y, según estudios, un aumento en la incidencia de TDAH (Trastorno 

por déficit de atención con hiperactividad) después de los 11 años de edad. 
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Es fundamental tener en cuenta estos aspectos al establecer el régimen de tratamiento de 

levotiroxina en neonatos con hipotiroidismo congénito (32,33). 

El tratamiento del hipotiroidismo congénito se administra oralmente a través de tabletas 

de levotiroxina, aunque es importante destacar que también se puede emplear la 

levotiroxina en forma líquida. No obstante, se debe considerar que la formulación líquida 

puede requerir dosis más bajas debido a su mayor concentración. A pesar de esto, su uso 

ofrece ventajas en términos de facilidad de administración, especialmente en pacientes 

pediátricos o en aquellos con dificultades para tragar comprimidos (34). 
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CONCLUSIONES 

 

La investigación integral del hipotiroidismo congénito revela la complejidad de esta 

patología endocrina y sus implicaciones en el desarrollo y bienestar del neonato. A lo 

largo de la revisión bibliográfica, se ha evidenciado que el hipotiroidismo congénito 

puede tener diversas causas, como anomalías en la glándula tiroides, alteraciones en el 

eje hipotálamo-hipofisario-tiroideo, o factores genéticos. Además, la incidencia que 

presenta subraya la importancia de implementar programas específicos y seguros de 

tamizaje neonatal, adaptados tanto a las características demográficas como genéticas de 

cada región. 

El tratamiento estándar del hipotiroidismo congénito implica la administración de 

levotiroxina, con dosis ajustadas según la respuesta clínica del paciente. Es esencial 

considerar tanto la formulación de levotiroxina oral como la líquida, teniendo en cuenta 

su eficacia y facilidad de administración. Además, se ha señalado la importancia de la 

vigilancia continua y la reevaluación del tratamiento a lo largo del tiempo, especialmente 

en neonatos con hipotiroidismo congénito transitorio. En conclusión, la comprensión 

integral del hipotiroidismo congénito requiere un enfoque multidisciplinario que abarque 

la detección precoz, el tratamiento adecuado y el seguimiento continuo del paciente con 

el fin de prevenir las complicaciones asociadas, como el retraso en el desarrollo físico y 

cognitivo. 
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