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RESUMEN

Introducción: El hipotiroidismo congénito es una enfermedad sistémica 
producida por déficit en la producción de hormonas tiroideas durante la 
vida  intrauterina,  falta  de  estimulación  o  de  desarrollo  de  la  glándula 
tiroides. Es la causa más frecuente de retardo mental en los niños. Obje-
tivo: Caracterizar clínica y laboratorialmente a pacientes de 0 a 60 días con 
diagnóstico de hipotiroidismo congénito. Material y métodos: Investiga-
ción secundaria: se revisaron estudios primarios provenientes de la Revis-
ta Electrónica Scielo y del buscador Redalyc. Resultados: Los niños pre-
sentan principalmente signos clínicos como ictericia prolongada > a 3 días, 
fontanela posterior amplia > a 5mm, hernia umbilical, llanto ronco, piel 
fría y seca, letargo e hipoactividad, hipotonía. Los datos laboratoriales se 
caracterizaron por  TSH con valores  superiores  a  15 uUl/ml  y  T4 con 
valores inferior a 10ug/dl.  Conclusiones: Las características clínicas y 
laboratoriales descritas permiten confirmar el padecimiento: a mayor valor 
de TSH y menor valor de T4 se confirma el hipotiroidismo congénito.

Palabras clave: clínica del hipotiroidismo, laboratorio del hipotiroidismo, 
ictericia neonatal e hipotiroidismo, fontanela e hipotiroidismo, TSH e hi-
potiroidismo, tiroxina e hipotiroidismo
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INTRODUCCIÓN

El hipotiroidismo congénito (HC) es  una enfermedad 
sistémica resultante del déficit en la producción de hor-
monas tiroideas durante la vida intrauterina. La principal 
causa de HC es la deficiencia de yodo (1). En las regio-
nes con suficiencia de yodo, la mayoría de los casos de 
HC son esporádicos.

Una de sus causas es la ectopia tiroidea, es decir cuando 
el tejido tiroideo está ubicado en lugares diferentes a la 
habitual. Otro desencadenante es la agenesia tiroidea o 
alteración en el desarrollo de la glándula. Igualmente la 
dishormogénesis, que está asociada a problemas de bio-
síntesis de la hormona tiroidea.

En  relación  a  esta  afección,  uno  de  cada  mil  recién 
nacidos,  «aparentemente  sanos»,  pueden  adquirir  de 
forma silenciosa  formas  graves  e  irreversible  de  esta 
enfermedad con retraso mental o incluso la muerte, que 
se suele manifestar semanas o meses después de haber 
nacido (2).

Su diagnóstico temprano no debe ser ignorado por el 
hecho de que acarrea consecuencias que eventualmente 
pueden llegar a ser irreversibles. Para conocer el estado 
de los niños que potencialmente pueden presentar cua-
dros con hipotiroidismo congénito es muy útil el reco-
nocimiento  de  ciertos  signos  clínicos  y  la  ayuda  de 
pruebas de laboratorio lo que concierne tanto al estu-
diante como al profesional bioquímico por lo cual resul-
ta necesario tener disponibles fuentes que describan el 
comportamiento clínico y de los analitos dosados en el 
laboratorio.

Estas pruebas están enfocadas por un lado al dosaje de la 
hormona adenohipofisaria TSH (tirotropina) producida 
en la hipófisis que regula la secreción de T4 y por otra 
parte  a  la  medición  de  T4  (hormona  tiroxina)  cuya 
ausencia o insuficiencia en cualquier periodo de la ges-
tación y durante el primer año de vida ocasiona la apari-
ción de alteraciones en la conducción y en la transmisión 
neuronal.

Por otra parte, es importante señalar que solo cerca del 5 
% de los pacientes presentan signos clínicos visibles y 
que, aunque estos sean inespecíficos, aportan valor para 
la sospecha y el diagnóstico clínico temprano. De ahí que 
en el presente trabajo se analizaron las características 
clínico-laboratoriales  de  pacientes  con diagnóstico  de 
hipotiroidismo congénito.

Para ello, se fueron recabando datos en los estudios pri-
marios enfocados a la detección del hipotiroidismo con-
génito, llevados a cabo en niños y niñas de 0 a 60 días de 
vida. A partir de lo anterior surgió el objetivo de describir 
las manifestaciones clínicas del hipotiroidismo congé-
nito y los rasgos laboratoriales  característicos de esta 
afección.

MATERIALES Y MÉTODOS

Este estudio fue un estudio revisión bibliográfica, donde 
se  analizaron  las  variables  desde  diferentes  fuentes 
obtenidas con buscadores especializados. La población a 
la que se enfocó son los artículos publicados sobre el 
tema  de  características  clínicas  y  laboratoriales  de 
pacientes neonatales con hipotiroidismo congénito con-
firmado.

En el estudio se incluyeron las publicaciones obtenidas 
de  la  base  de  datos  Scielo  y  Redalyc,  redactadas  en 
idioma en español,  por  lo  que la  población accesible 
fueron los estudios conseguidos a través de estos busca-
dores.  Se  excluyeron aquellos  trabajos  de  antigüedad 
superior a los 10 años y que estaban dirigido a niños con 
edades superiores a los 60 días.

Para llevar a cabo el análisis de los resultados se procedió 
a hacer una lectura minuciosa de cada artículo y luego se 
realizó  la  extracción  de  los  datos  esenciales,  que  se 
ordenaron según las características clínicas y los valores 
laboratoriales reportados por cada fuente.

Se declara que los datos obtenidos se han manejado con 
objetividad, incluyendo artículos con resultados contra-
puestos si fuese el caso. El reconocimiento a los autores 
que sirvieron de base al trabajo y la distinción de lo que 
es propio del trabajo y lo que es ajeno, fueron las pautas 
a seguir en este proceso de investigación.

RESULTADOS

Los artículos analizados describieron signos clínicos que 
acompañan  la  confirmación  de  hipotiroidismo congé-
nito. Francisca Grob (2) reportó ictericia prolongada > a 
3  días.  Merlina  Acevedo-Rojas  (3)  señaló  fontanela 
posterior amplia > a 5 mm. Karla Moenne (4) describió 
hernia umblical. María Castilla (5) indicó llanto ronco. 
C. Sánchez-Pérez (6) observó piel fría y seca. S. Ares 
Segura (9) describió letargo e hipoactividad, e hipotonía.

En cuanto a las características laboratoriales, los valores 
confirmados de TSH (hormona tirotropina) se agruparon 
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en un intervalo próximo a 15 uUl/ml o por encima de ese 
umbral. Francisca Grob (2), Merlina Acevedo-Rojas (3) 
y Karla Moenne (4) coincidieron en 15 uUl/ml. Marta 
Ascurra (1) y el Ministerio de Salud Pública Ecuador (8) 
reportaron 20 uUl/ml.  Maria Castilla (5) consignó 20 
uUl/ml o 40 uUl/ml. G. Rodríguez-León (10) indicó 25 
uUl/ml. Lorena Peñazola (7) presentó 142 uUl/ml. Mar-
cela Vela-Amieva (11) reportó 10 uUl/ml. El valor de 
referencia para el TSH, según las fuentes procesadas, es 
superior a 15 uUl/ml.

Los valores confirmados de T4 (hormona tiroxina) tam-
bién se extrajeron de las fuentes consultadas. Francisca 
Grob (2)  y  Merlina Acevedo-Rojas (3)  reportaron 10 
ug/dl. María Castilla (5) indicó 5 ug/dl. Lorena Peñazola 
(7) consignó 0.71 ug/dl. El Ministerio de Salud Pública 
Ecuador (8) presentó 0.40; 0.40 a 0.80 y 0.8 a 1.10 ng/dl. 
Vela-Amieva (11) reportó 9 ug/dl. El valor de referencia 
para el T4 es inferior a 10 ug/dl.

DISCUSIÓN

Francisca Grob (2), Merlina Acevedo-Rojas (3), Karla 
Moenne (4), Maria Castilla (5), C. Sanchez-Pérez (6) y 
S.  Ares Segura (9)  fueron los que más resaltaron las 
características  presentes  en  pacientes  neonatos  con 
hipotiroidismo congénito. Estos autores describieron las 
características más comunes de la afección, como icteri-
cia prolongada con una duración mayor a 3 días, fonta-
nela posterior amplia superior a 5 mm, hernia umblical, 
llanto ronco, piel fría y seca, letargo e hipoactividad, e 
hipotonía.

Las características laboratoriales  de los pacientes  con 
hipotiroidismo congénito, descriptas por Marta Ascurra 
(1),  Francisca  Grob  (2),  Merlina  Acevedo-Rojas  (3), 
Karla Moenne (4), Maria Castilla (5), Lorena Peñazola 
(7), Ministerio de Salud Pública Ecuador (8) y Gustavo 
Rodríguez-León (10), presentan valores que confirman 
la  afección.  El  TSH oscila  de  15  uUl/ml  a  un  valor 
superior al mismo.

Francisca Grob (2), Merlina Acevedo-Rojas (3) y Karla 
Moenne (4) presentan los mismos valores confirmados. 
Marta Ascurra (1), Maria Castilla (5), Lorena Peñazola 
(7), Ministerio de Salud Pública Ecuador (8) y Gustavo 
Rodríguez-León (10) presentan valores superiores a 15 
uUl/ml.  El valor confirmado dispar de hipotiroidismo 
congénito  es  presentado  por  la  autora  Marcela  Vela-
Amieva (11), quien presenta un valor de TSH superior a 
10 uUl/ml.

En cuanto a la segunda característica laboratorial de los 
pacientes  con  hipotiroidismo  congénito  confirmado, 
Francisca Grob (2), Merlina Acevedo-Rojas (3), Maria 
Castilla (5), Lorena Peñazola (7), Ministerio de Salud 
Pública Ecuador (8) y Marcela Vela-Amieva (11) coin-
ciden que el valor de T4 debe ser inferior a 10 ug/dl para 
un caso de hipotiroidismo congénito confirmado.

Los  autores  Marta  Ascurra  (1),  Francisca  Grob  (2), 
Merlina Acevedo-Rojas (3), Karla Moenne (4), Maria 
Castilla (5), Lorena Peñazola (7), Ministerio de Salud 
Pública Ecuador (8),  Gustavo Rodríguez-León (10)  y 
Marcela Vela-Amieva (11) han coincidido que para el 
diagnóstico de hipotiroidismo congénito se deben tener 
en cuenta tanto las características clínicas y laboratoria-
les, que fueron descriptas anteriormente, de forma de no 
arrojar un resultado falso positivo.

En conclusión, al inicio de esta investigación se propuso 
como objetivo general  caracterizar clínica y laborato-
rialmente  los  cuadros  de  hipotiroidismo congénito en 
niños de 0 a 60 días. En cuanto a las características clí-
nicas, ictericia prolongada con una duración mayor a 3 
días, fontanela posterior amplia superior a 5 mm, hernia 
umblical, llanto ronco, piel fría y seca, letargo e hipoac-
tividad, hipotonía.

Teniendo en cuenta las características laboratoriales de 
TSH y T4, las cuales tienen un aspecto característico ya 
descripto por los autores Marta Ascurra (1), Francisca 
Grob (2), Merlina Acevedo- Rojas (3), Karla Moenne 
(4), Maria Castilla (5), Lorena Peñazola (7), Ministerio 
de Salud Pública Ecuador (8), Gustavo Rodríguez-León 
(10) y Marcela Vela-Amieva (11), en donde pueden va-
riar los valores laboratoriales de confirmación específi-
cos de hipotiroidismo congénito, a mayor valor de TSH 
y a la vez menor valor de T4, se confirma el padeci-
miento.

En cuanto a lo explicado, de acuerdo con este estudio se 
infiere que no es posible prescindir de las características 
clínicas y laboratoriales de hipotiroidismo congénito en 
los medios mencionados anteriormente.  El  estudio de 
revisión ofrece muchas facilidades y aproximaciones al 
conocimiento de un tema, y permite que el mundo aca-
démico pueda apreciar, comparar y cuestionar interpre-
taciones, que le permitan iniciar nuevos estudios refe-
rentes al tema.
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