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PRESENTACIÓN 

Las normas de buena práctica clínica son un conjunto de condiciones que debe 
cumplir el profesional para asegurar que está realizando una correcta asistencia 
sanitaria. La presente guía pretende ser una ayuda para alcanzar una adecuada 
práctica clínica, asegurar a los profesionales que están realizando una buena 
asistencia sanitaria, y ayudarlos en la toma de decisiones. Se ha demostrado que 
las guías de práctica clínica son un instrumento útil para mejorar la efectividad 
clínica y, en consecuencia, la calidad asistencial al disminuir la heterogeneidad 
en los criterios de actuaciones de los profesionales que atienden a este tipo de 
pacientes.

El hipotiroidismo congénito es un problema importante de salud, ya que es la primera 
causa de discapacidad psíquica prevenible. Desde la perspectiva epidemiológica, 
se acepta que existe un caso por cada 3.000-4.000 recién nacidos. Los niños 
enfermos, gracias al diagnóstico precoz y a un adecuado tratamiento y seguimiento, 
alcanzarán un desarrollo prácticamente normal. 

Esta es la primera guía de práctica clínica sobre hipotiroidismo congénito realizada 
en España. Para su elaboración se contó con la participación de un equipo 
multidisciplinar de profesionales que trabajan en diferentes sectores de la sanidad 
pública gallega. Es un proyecto compartido de la Dirección General de Salúd Pública, 
a través del Servicio de Programas Poblacionales de Cribado y la Agencia de Evaluación 
de Tecnologías Sanitarias de Galicia (avalia-t) de la Dirección General de Aseguramiento 
y Planificación Sanitaria que contaron con la colaboración de profesionales de 
hospitales del Servicio Gallego de Salud. Mi más sincero agradecimiento a todos 
ellos por su trabajo.

Mª José Rubio Vidal

Conselleira de Sanidad

Presentación
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LISTA DE ABREVIATURAS 

AAP: Academia Americana de Pediatría.

UE: Unión Europea.

CI: coeficiente intelectual. 

DELFIA®: Dissociation Enhancement Lanthanide Fluoroinmmunoassay.

ECAs: ensayos clínicos aleatorizados.

ELISA® : Enzyme-Linked ImmunoSorbent Assay.

FT3: triyodotironina libre (free triiodothyronine).

FT4: tiroxina libre (free thyroxine).

g: gramo.

GPC: guía de práctica clínica.

HC: hipotiroidismo congénito.

IM: intramuscular.

IV: intravenoso.

NACB: National Academy of Clinical Biochemistry.

NCCLS: National Committee for Clinical Laboratory Standards.

RIA: radioinmunoensayo.

rT3: triyodotironina reversa.

SIGN: Scottish Intercollegiate Guidelines Network.

TBG: globulina fijadora de tiroxina.

TBPA: transtirretina o Pre-albúmina ligadora de tiroxina.

TgAb: anticuerpos antiglobulina.

Tg: tiroglobulina.

ThOX2: proteína oxidasa tiroidea 2.

TRH: Thyrotropin releasing hormone.

TSH: hormona tiroestimulante, tirotropina (Thyroid-Stimulating Hormone).

T4: tiroxina (tetrayodotironina).

TT4: tiroxina total.

T3: triyodotironina.

UCI: unidad de cuidados intensivos.

µg: microgramo.

WISC: escala de inteligencia de Wechsler.

WISC-R: escala de inteligencia de Wechsler revisada.

WPPSI: test de Wechsler de inteligencia para preescolares.
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Resumen de las recomendaciones

A B C D
Grado de 
recomendación


Recomendación por consenso 
del grupo de trabajo

Prueba de cribado y confirmación diagnóstica 

Toma de muestra en un programa de cribado neonatal



Se recomienda tomar la muestra de sangre en papel a todos los 
recién nacidos a partir de las 48 horas de vida, lo antes posible 
(igualmente en niños prematuros, enfermos críticos y gemelos mo-
nocigóticos).

Niños prematuros, enfermos críticos, gemelos 
y otras situaciones especiales


Se recomienda una segunda toma de muestra entre la 2ª y la 4ª 
semana de vida en todos los niños prematuros, con peso al nacer 
inferior a 2500 gramos, enfermos críticos y gemelos. 

Recolección de la muestra


Las muestras con cantidades insuficientes de sangre pueden dar 
lugar a resultados falsos negativos.
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Unidades en el informe de los valores de TSH: unidades en suero frente 
a unidades en sangre 


Se recomienda que las determinaciones de TSH realizadas 
en muestras de gotas de sangre se informen en unidades en 
sangre.

Puntos de corte y ajuste de los mismos

C
La utilización de puntos de corte basados en la edad permite redu-
cir el número de resultados falsos positivos en el cribado. 

D
Un resultado falso positivo en la prueba genera una importante 
ansiedad en los padres, lo que lleva a una alteración en la relación 
padres-hijo. 

Factores que pueden influir en los niveles de TSH y/o hormonas 
tiroideas

B
Se recomienda evitar el uso de antisépticos yodados en el periodo 
perinatal para evitar la aparición de hipotiroidismo transitorio en 
el recién nacido.

B
Se recomienda evitar el uso de antisépticos yodados en la mujer 
lactante para evitar la aparición de hipotiroidismo transitorio en el 
recién nacido.

D
En caso de que la exposición al yodo sea inevitable (por ejemplo 
utilización de contrastes yodados), se recomienda la monitoriza-
ción de la función tiroidea del recién nacido tras la misma.

D
En niños expuestos a dopamina se recomienda también la monito-
rización de la función tiroidea.

D

En caso de utilización de amiodarona durante el periodo gestacio-
nal y/o la lactancia se recomienda la monitorización de la función 
tiroidea del recién nacido tanto tiempo como dure la exposición a 
la misma.


Se recomienda una vigilancia especial de la exposición a estos 
factores en niños prematuros y de bajo peso.
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Pruebas a realizar y criterios para establecer 
la confirmación diagnóstica


La determinación en suero de las concentraciones de FT4 y TSH 
constituye la prueba de elección para confirmar los resultados del 
cribado de hipotiroidismo congénito. 

B
Las pruebas de imagen tiroidea (fundamentalmente la ecografía y la 
gammagrafía) sirven para establecer la etiología del hipotiroidismo 
y optimizar el tratamiento. 

B
Se recomienda realizar la gammagrafía con I123 y si no se dispone 
de él con Tc99 para establecer la etiología de la enfermedad. 

B
La ecografía es una prueba útil para determinar la morfología de 
la glándula tiroides pero por el momento no puede sustituir la rea-
lización de una gammagrafía. 


En el caso de no captación en la gammagrafía, se recomienda 
realizar ecografía tiroidea para estudiar posibles agenesias.

Edad óptima y límite para realizar cada una de las pruebas


La gammagrafía tiroidea debe ser realizada antes o durante la 
primera semana tras el inicio del tratamiento. 


Es preferible posponer el estudio gammagráfico a la reevaluación 
diagnóstica a los tres años de edad que retrasar el inicio del 
tratamiento.

Tratamiento

Estrategia terapéutica de inicio

B
Se recomienda una dosis de Levo-tiroxina al inicio del tratamiento 
de 10 a 15 μg/kg de peso/día.


El conocimiento de la etiología de la enfermedad nunca debe retra-
sar el inicio del tratamiento. 

B
No se han encontrado efectos adversos relevantes con la utiliza-
ción de dosis de inicio de entre 10 y 15 μg/kg/día. 
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Momento de la instauración del tratamiento

B
Se debe instaurar el tratamiento con Levo-tiroxina lo antes posible, 
en ningún caso más tarde de las 2 primeras semanas de vida.



El tratamiento con Levo-tiroxina puede administrarse inmediata-
mente ante la sospecha de un caso positivo, el mismo día en que 
se toma la muestra de sangre para la confirmación diagnóstica, an-
tes de disponer de los resultados. Si el caso posteriormente no se 
confirma se suspende el tratamiento al recibirse los resultados.


La realización de exámenes complementarios, como la gammagra-
fía, nunca debe retrasar el inicio del tratamiento.

Momento de las determinaciones


Con la administración de un tratamiento adecuado los niveles 
séricos de FT4 se deben normalizar en 2 semanas y los de TSH 
en 1 mes.


El objetivo de la terapia durante el seguimiento es mantener la TT4 
y FT4 en la mitad superior del rango de referencia durante el primer 
año de vida con niveles séricos de TSH en el rango de referencia.



Se consideran necesarias las determinaciones séricas frecuentes 
de FT4 y TSH. Se propone como protocolo para su realización: 

a las 2 y 4 semanas después de iniciado el tratamiento con >>
Levo-tiroxina
cada 1-2 meses durante los primeros 6 meses de vida>>
cada 2-3 meses hasta el primer año>>
cada 3-4 meses hasta los 3 años>>
cada 6 meses hasta que se completa el crecimiento>>
a intervalos más frecuentes cuando se duda del cumplimiento >>
o cuando se obtienen valores anormales 
a las 4 semanas después de cualquier cambio en la dosis de >>
Levo-tiroxina.



Los análisis se realizarán sin la toma de la medicación previa, que 
se pospondrá al momento posterior a la extracción de la muestra, 
manteniendo un intervalo de tiempo mínimo de 12 horas entre la 
toma del fármaco y la extracción de sangre para el control.

B
La dosis de mantenimiento debe ser adaptada individualmente en 
función de la clínica, la bioquímica, la maduración ósea, etc. 
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C
En niños alimentados con leche de soja se debe ajustar la do-
sis del tratamiento para mantener los niveles séricos hormonales 
dentro del rango adecuado para su edad.


El tratamiento debe ser mantenido a lo largo de toda la vida del suje-
to, excepto para los casos de hipotiroidismo congénito transitorio.


Se debe proporcionar información a los padres acerca de la impor-
tancia del cumplimiento terapéutico, asegurándose de que com-
prenden la información suministrada. 

Seguimiento

Controles a efectuar, edad adecuada para realizarlos y periodicidad

C
En el niño con HC se recomienda el estudio de la función auditiva, 
la realización de pruebas oftalmológicas y la valoración de posi-
bles anomalías cardiovasculares congénitas.

C La somatometría se debe analizar en cada consulta.

C
En el seguimiento se debe estudiar el desarrollo psicomotor, el 
entorno familiar, el rendimiento escolar y aspectos conductuales.


Se recomienda la utilización de baterías y escalas estandarizadas 
de desarrollo neurológico, de forma específica aquellas de mayor 
difusión internacional con adaptaciones al país objeto de estudio.



El impacto del diagnóstico de una enfermedad crónica en un hijo 
va a generar importantes situaciones de angustia y ansiedad en 
los padres que deben ser detectadas por el sistema sanitario que, 
en caso necesario, debe proporcionar el soporte emocional nece-
sario a la familia.

Reevaluación diagnóstica


Se recomienda realizar la reevaluación diagnóstica a los 3 años de 
edad cuando no fue posible completar la investigación del diagnós-
tico etiológico en el periodo neonatal.


Se incluyen en la reevaluación diagnóstica a todos los casos de 
HC, excepto a las ectopias.
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Hipotiroidismo transitorio



Se considera establecido el diagnóstico de hipotiroidismo transi-
torio cuando en el momento de la reevaluación diagnóstica a los 
3 años de edad y tras la interrupción del tratamiento se observan 
niveles de T4 y TSH séricas normales, con tiroides “in situ”.
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1

Introducción

Introducción

1.1. Justificación de la guía

La elaboración de esta guía de práctica clínica (GPC) sobre cribado, 
diagnóstico, tratamiento y seguimiento del hipotiroidismo congénito (HC), 
se justifica, fundamentalmente, por la demanda desde diferentes ámbitos 
del sistema sanitario implicados en el abordaje de esta patología, entre 
los que están el nivel asistencial y el propio programa gallego para la 
detección precoz de enfermedades endocrinas y metabólicas en el período 
neonatal.

La inexistencia en el momento actual de guías de práctica clínica 
basadas en el conocimiento científico sobre el HC, que incluyan unas 
recomendaciones sustentadas en la mejor evidencia disponible, hace 
necesario el abordaje de la realización de la guía. Ésta está dirigida tanto 
a los profesionales sanitarios (equipo de laboratorio de cribado neonatal, 
endocrinólogos pediátricos, personal de enfermería etc.), como a los 
padres de los pacientes, pues se incluye en la misma un apartado de 
información dirigida a ellos. 

Podría estar también justificada desde el derecho de los pacientes a una 
asistencia de calidad científica y humana, derecho que se materializa, en 
los aspectos relacionados con la calidad científica, en la obligación de 
los profesionales y los sistemas sanitarios de ofertar a los pacientes los 
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métodos diagnósticos y terapéuticos adecuados, según lo que se considere 
en el momento una buena práctica (basada en el mejor conocimiento 
científico disponible) y con el objetivo final de buscar siempre el mejor 
beneficio para el paciente. 

El HC es el prototipo de enfermedad que demuestra la necesidad y utilidad 
de una guía, ya que constituye una de las causas más conocidas de 
discapacidad psíquica, si no se instaura un tratamiento precoz. Se plantea la 
necesidad de desarrollar una GPC que permita disminuir la heterogeneidad 
en los criterios de actuación del equipo multidisciplinar que atiende a estos 
pacientes y, a la vez, un abordaje protocolizado de los mismos. 

En esta guía se abordan los cuatro grandes apartados relacionados 
con el hipotiroidismo congénito: el cribado, la confirmación diagnóstica, 
el tratamiento y el seguimiento. Sus destinatarios finales serán tanto el 
personal de enfermería encargado de la toma de muestra, el personal del 
laboratorio de cribado neonatal, pediatras encargados de la confirmación 
diagnóstica y del tratamiento y seguimiento del niño con HC. Será de interés 
también para el psicólogo encargado de la valoración del niño. 

1.2. Objetivos y preguntas para responder

El objetivo principal de esta guía es establecer una serie de recomendaciones 
acerca del propio proceso de cribado, diagnóstico, tratamiento y seguimiento 
en el HC, así como de los indicadores de resultados. Este objetivo es 
significativo dado que las hormonas tiroideas son de una importancia crítica 
para el crecimiento físico y el desarrollo mental en los niños. La detección, 
diagnóstico e inicio del tratamiento dentro de las primeras semanas de vida 
es fundamental, junto a consultas regulares, para prevenir la discapacidad 
psíquica. El amplio ámbito de esta GPC comporta la identificación de dos 
poblaciones diana: 1) todos los recién nacidos a los que se aplica el cribado 
neonatal (cribado, confirmación diagnóstica e indicadores de resultado) y 
2) todos los recién nacidos, y posteriormente niños, diagnosticados de HC 
(tratamiento, seguimiento e indicadores de resultado).
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Preguntas para responder

Prueba de cribado

¿Cuál es el momento idóneo para la toma de la muestra de sangre >>
en el cribado neonatal del hipotiroidismo congénito primario? ¿Cuál 
debe ser la actitud ante un niño prematuro?
¿Cuál debe ser el punto de corte de los niveles de hormona >>
tiroestimulante (TSH) más apropiado para minimizar el número 
de falsos positivos y negativos de la prueba de cribado? ¿Deben 
ajustarse los puntos de corte en función de algún factor, como por 
ejemplo, peso del recién nacido, edad en el momento de la recogida 
de la muestra, etc.?
¿Qué factores pueden alterar los niveles de TSH y por tanto influir en >>
los resultados de la prueba de cribado?

Confirmación diagnóstica

¿Cuáles serían las pruebas a realizar para establecer la confirmación >>
diagnóstica del recién nacido? ¿Cuál es la edad óptima y límite para 
llevar a cabo cada una de ellas?
¿Cuál es el papel de la clínica en el diagnóstico del hipotiroidismo >>
congénito?
¿En función de qué criterios se debe establecer la confirmación >>
diagnóstica?

Tratamiento

¿Cuál sería la estrategia terapéutica de inicio? ¿En qué momento >>
debe instaurarse el tratamiento?
¿Cuál es la pauta de tratamiento más adecuada durante el >>
seguimiento y en función de qué parámetros debe ser ajustada?

Seguimiento

¿Cuáles son los controles mínimos a efectuar durante el período de >>
seguimiento? ¿Cuál debe ser su periodicidad y a qué edad deben 
realizarse?
¿Cuál es la edad idónea para realizar la reevaluación diagnóstica?>>
¿Cuándo y en función de qué parámetros establecemos el caso >>
como “Hipotiroidismo transitorio”?
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Indicadores de resultados

¿Cuáles serían los indicadores de resultados más apropiados para >>
determinar el éxito del programa?

1.3. Metodología 

Los grupos de trabajo que contribuyeron a la elaboración de esta guía 
fueron los siguientes:

Grupo coordinador:>>  integrado por técnicos de la Axencia de Avaliación 
de Tecnoloxías Sanitarias de Galicia, representantes del Programa 
Galego de Detección Precoz de Metabolopatías Conxénitas, y clínicos 
(con formación y experiencia en el tema de estudio y en diseño 
metodológico). Sus funciones fueron: coordinar el proyecto y dar 
soporte al grupo de trabajo, establecer el alcance y objetivos de la 
guía, formular las preguntas clínicas de la guía, establecer el grupo 
de expertos para el desarrollo de la guía y coordinarlos, elaborar el 
cronograma y planificar las reuniones y supervisar los resultados de 
la revisión sistemática de la evidencia científica.

Grupo de elaboración de la guía:>>  formado por once miembros. En 
él están representados  todos los grupos profesionales relevantes 
para el tema a tratar: metodólogos, documentalista, clínicos, 
personal de laboratorio etc. Las funciones de este grupo, entre 
otras, fueron: revisar el alcance y objetivos de la guía planteados 
por el grupo coordinador, realizar la revisión sistemática y elaborar 
las recomendaciones de la guía. 

Grupo de revisores externos:>>  formado por expertos en el área clínica, 
y en metodología. Su función principal es revisar el borrador del 
documento final. 

La metodología empleada en la realización de esta guía de práctica clínica 
ha sido la propuesta por el Scottish Intercollegiate Guidelines Network 
(SIGN) [1], con los siguientes pasos:

Búsqueda de la evidencia.>>
Síntesis y evaluación de la misma.>>
Formulación de recomendaciones.>>
Clasificación de la evidencia y graduación de las recomendaciones. >>

La búsqueda de literatura científica para dar respuesta a las preguntas 
de la guía abarcó, inicialmente, desde el año 1990 hasta el mes de 
marzo de 2005, con actualizaciones posteriores en abril de 2006 y en 
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noviembre 2007. La búsqueda se efectuó en páginas específicas de guías 
de practica clínica como, NGC (National Guidelines Clearinghouse), NICE 
(National Institute for Clinical Excellence), GPC INFOBASE, SIGN (Scottish 
Intercollegiate Guidelines Network), entre otras. Se buscó información 
asimismo en las principales bases de datos bibliográficas: Medline 
(PubMed), Embase (SilverPlate), HTA (Health Technology Assessment), DARE 
(Database of Abstracts of Reviews of Effectiveness), NHS EED (Economic 
Evaluation Database del National Health Service), colaboración COCHRANE; 
entre otras. Se realizó también una búsqueda general en Internet mediante 
diferentes motores de búsqueda, y se revisaron páginas de diferentes 
organizaciones nacionales e internacionales, sociedades científicas, etc. 
Por último, se procedió a la revisión de las referencias bibliográficas 
recogidas en los artículos incluidos.

Las estrategias de las búsquedas bibliográficas se recogen en los anexos 
de este documento, disponibles en la página web de avalia-t (http://
avalia-t.sergas.es). 

Una vez realizadas las búsquedas bibliográficas, se procedió a la lectura de 
los resúmenes de los artículos recuperados, y se seleccionaron aquellos 
que cumplieron con los criterios de inclusión y de exclusión especificados 
previamente en función de las preguntas a responder. Son criterios relativos 
al diseño del estudio, población de estudio, medidas de resultado e idioma 
(ver Anexos). La selección de los estudios a incluir se llevó a cabo por dos 
revisores de forma independiente. 

Para la extracción de los datos aportados en los artículos se empleó un 
formulario diseñado específicamente para tal fin. Dicha extracción, así 
como su posterior análisis, se llevó a cabo por, al menos, dos revisores de 
forma independiente. La información se sintetizó en las correspondientes 
tablas de evidencia (ver Anexos). 

Para la clasificación de los niveles de evidencia y el establecimientos de los 
grados de las recomendaciones de esta guía se ha utilizado la clasificación 
del SIGN 50 [1] (tabla I) excepto para las preguntas referidas a pruebas 
diagnósticas para las que se empleó la clasificación de Oxford [2] para 
estudios diagnósticos (tabla II). 

Cuando no existía información que permitiera confirmar un nivel de evidencia 
sobre un aspecto determinado, o se tratara de aspectos organizativos 
o logísticos, la recomendación se estableció por consenso basado en 
la experiencia del grupo de elaboración de la guía, y se marca con el 
símbolo . 
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Tabla I. Niveles de evidencia y grados de recomendación, SIGN 50 [1]

Niveles de evidencia

1++

Meta-análisis de alta calidad, revisiones sistemáticas de ensayos 
controlados y aleatorios (ECAs) o ECA con riesgo de sesgos muy 
bajo.

1+ Meta-análisis bien realizados, revisiones sistemáticas de ECA, o 
ECA con riesgo de sesgos bajo.

1- Meta-análisis, revisiones sistemáticas de ECA, o ECA con riesgo 
de sesgos alto.

2++

Revisiones sistemáticas de alta calidad de estudios de cohortes 
o casos-controles. Estudios de cohortes o casos-controles con 
riesgo de sesgos muy bajo y alta probabilidad de que la relación 
sea causal.

2+

Estudios de cohortes y casos-controles bien realizados y con ries-
go de sesgos bajo y probabilidad moderada de que la relación 
sea causal.

2- Estudios de cohortes y casos-controles con riesgo de sesgos alto 
y riesgo significativo de que la relación no sea causal.

3 Estudios no analíticos (ej. serie de casos).

4 Opinión de expertos.

Fuerza de las recomendaciones

A

Al menos un meta-análisis, revisión sistemática de ECA, o ECA 
de nivel 1++, directamente aplicables a la población diana, o evi-
dencia suficiente derivada de estudios de nivel 1+, directamente 
aplicable a la población diana y que demuestren consistencia glo-
bal en los resultados.

B

Evidencia suficiente derivada de estudios de nivel 2++, directa-
mente aplicable a la población diana y que demuestren consisten-
cia global en los resultados. Evidencia extrapolada de estudios de 
nivel 1++ ó 1+.

C
Evidencia suficiente derivada de estudios de nivel 2+, directamente 
aplicable a la población diana y que demuestren consistencia global 
en los resultados. Evidencia extrapolada de estudios de nivel 2++.
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D
Evidencia de nivel 3 ó 4. Evidencia extrapolada de estudios de 
nivel 2+.


Recomendación basada en la experiencia clínica del grupo de tra-
bajo de la guía.

Tabla II. Estudios de diagnóstico. Niveles de evidencia y grados de 
recomendación, Oxford [2]

Grado de 
recomendación

Nivel de 
Evidencia

Fuente

A
Extremadamente 
recomendable.

1a
Revisión sistemática de ensayos clíni-
cos aleatorizados, con homogeneidad.

1b
Revisión sistemática de ensayos clíni-
cos aleatorizados, con homogeneidad.

1c Práctica clínica (“todos o ninguno”).

B
Recomendación 
favorable.

2a
Revisión sistemática de estudios de co-
hortes, con homogeneidad.

2b
Estudio de cohortes o ensayo clínico 
aleatorizado de baja calidad.

2c “Outcomes research”,estudios ecológicos.

3a
Revisión sistemática de estudios caso-
control, con homogeneidad.

3b Estudio caso-control.

C 
Recomendación 
favorable, pero 
no concluyente.

4
Serie de casos o estudios de cohortes 
y caso-control de baja calidad.

D 
No se 
recomienda ni 
se desaprueba.

5
Opinión de expertos sin valoración críti-
ca explícita, o basados en la fisiología, 
“bench research” o “first principles”.



Guía de práctica clínica.24 Hipotiroidismo congénito

1.4. Formatos de la guía y diseminación

Esta Guía se edita en formato electrónico y papel.

En la página web de avalia-t (http://avalia-t.sergas.es) existe un documento 
de anexos donde se detalla la metodología empleada, las estrategias de 
búsqueda bibliográfica, las tablas de evidencia y otra información que los 
autores consideraron que podría ser de interés.

La guía en formato papel se enviará a todas aquellas instituciones 
relacionadas con el tema objeto de la guía: Laboratorios de Cribado de 
Metabolopatías, Sociedades Científicas, Hospitales de la Red del Servicio 
Gallego de Salud.

Además, en los meses posteriores a su publicación, se realizará un proceso 
de información del contenido de la guía a todos los ámbitos asistenciales 
de Galicia.

1.5. Monitorización y auditoría

La monitorización se realizará mediante unos indicadores para registrar 
la implantación de la GPC, así como la calidad del cribado de los recién 
nacidos y de la atención al niño hipotiroideo diagnosticado a través del 
mismo.

1.6. Actualización de la guía 

La guía debe ser actualizada a los 2 años de su publicación. La Agencia 
de Evaluación de Tecnologías Sanitarias de Galicia será la encargada 
de la coordinación de dicha actualización y de la realización periódica 
de búsquedas bibliográficas para comprobar el estado del conocimiento 
científico por si hubiese nuevo conocimiento que hiciese necesaria la 
modificación de alguna de las recomendaciones establecidas en la guía. 
De cualquier cambio en la guía se dejará constancia en la página web de 
avalia-t.
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2 El hipotiroidismo congénito 

2.1. Concepto y clasificación 

Se define el hipotiroidismo como la situación resultante de una disminución 
de la actividad biológica de las hormonas tiroideas a nivel tisular, bien por 
una producción deficiente o bien por resistencia a su acción en los tejidos 
diana, alteración de su transporte o de su metabolismo [3-5].

El hipotiroidismo puede ser debido a causas prenatales (congénito) o 
postnatales (adquirido), sin embargo desde un punto de vista operacional 
e independiente de la etiología, se puede considerar que el HC es el fallo 
tiroideo detectado en el cribado neonatal, y el adquirido aquel que no se 
detecta en el mismo [6].

En base al concepto de su definición, el hipotiroidismo se puede dividir en 
dos grandes grupos [5] : 

A)	 Hipotiroidismo por disminución de la producción hormonal.: En función 
de la localización del trastorno causal se clasifica en: 

1) Primario o tiroideo, cuando la causa radica en la propia glándula 
tiroides (Tabla III).
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Tabla III: Hipotiroidismo por disminución de la producción hormonal. 
HC primario (Tiroideo) 

Permanente: 
Disgenesias 
tiroideas: Agenesia, 
Hipoplasia, Ectopia

Esporádicas

Genéticas (excepcionales): genes: TSH-R, 
TTF1/NKX2.1, TTF2/FOXE1.

Dishormonogénesis: Hereditarias (AR)

Insensibilidad a la TSH: genes: TSH-R, prot. 
Gsα (PHP Ia) (PHP Ib)

Defectos captación-transporte de yodo: gen 
NIS/S2C5A5.

Defectos 
organificación 
del yodo:

Defectos tiroperoxidasa: 
gen TPO

Defectos sistema generador 
H2O2:  gen DUOX2 / THOX 2

Defectos síntesis de tiroglobulina (Tg): gen Tg.  
Expresión reducida TTF1

Síndrome de Pendred: gen PDS/SLC26A4.

Defectos de desyodación: gen DEHAL 1

Transitorio

Iatrógeno
Exceso de yodo

Drogas antitiroideas

Déficit de yodo

Inmunológico
Ac. antitiroideos

Ac TBII

Genético: gen DUOX2 / THOX2

Fuente: E Mayayo, (en prensa) [5].

2) Hipotálamo-hipofisario o central, cuando el trastorno está localizado en 
la hipófisis (déficit de TSH) en cuyo caso se denomina hipotiroidismo 
secundario, o en el hipotálamo (déficit de TRH) conociéndose 
como hipotiroidismo terciario. A su vez, el hipotiroidismo puede 
ser esporádico o hereditario, y bajo el punto de vista evolutivo, 
permanente o transitorio (Tabla IV).
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Tabla IV: HC. Hipotálamo-Hipofisario (Central)

Permanente: 

Déficit de TRH: Esporádico

Deficiencia aislada 
de TSH

Esporádica

Genética 
(genes)

TRH-R, subunidad 
ßTSH

Panhipopituitarismo

Esporádico

Genético 
(genes) 

POUF1
TSH, GH, 
PRL

PROP1
TSH, GH, 
PRL, LH, 
FSH

LHX3

TSH, GH, 
PRL, LH, 
FSH

LHX4

TSH, 
GH, PRL, 
LH, FSH, 
ACTH

Transitorio
Recién nacido prematuro

Recién nacido hijo de madre hipertiroidea con E. Graves

Fuente: E Mayayo, (en prensa) [5].

B) Síndromes de sensibilidad reducida a las hormonas tiroideas. Bajo 
este amplio término se engloba a aquellas entidades en las que la 
producción de hormonas tiroideas no está descendida sino que está 
reducida su sensibilidad. A este grupo pertenece: 

1) 	El síndrome de resistencia a las hormonas tiroideas: gen TRß, para 
el que se sigue restringiendo el término “resistencia”. 

2) 	Defecto del transporte celular de las hormonas tiroideas: gen MCT8. 

3)	 Defecto del metabolismo de las hormonas tiroideas: gen 
SECISBP2.
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2.2. Importancia de la enfermedad

El hipotiroidismo es la enfermedad endocrinológica más frecuente 
en pediatría y, a su vez, es la primera causa de discapacidad psíquica 
prevenible, ya que las hormonas tiroideas son esenciales para el desarrollo 
cerebral actuando tanto en el periodo prenatal como postnatal [7]. Este 
hecho, junto con el bajo porcentaje de niños que presentan sintomatología 
clínica en el periodo neonatal, obliga a su detección sistemática mediante 
cribado neonatal para poder instaurar el tratamiento con la mayor premura 
posible y evitar así la discapacidad psíquica.

La determinación de Tirotropina (TSH) en papel entre el segundo y el tercer 
día de vida como prueba de cribado, es la más extendida y se usa en la 
actualidad en los programas de Europa, Japón, Australia y algunos estados 
de Norteamérica. 

En España la detección precoz de HC se puso en marcha en el año 1978 
[8]. En la actualidad está implantado en la totalidad de las Comunidades 
Autónomas. El porcentaje de cobertura fue aumentando progresivamente, 
alcanzando, según los datos disponibles, el 96,7% en el año 1989 [9] y un 
99,9% en el año 2003. La incidencia del HC se estima de un caso por cada 
3.000-4.000 recién nacidos. En España se dispone de datos de la detección 
desde los inicios de los programas hasta el año 2006 (tabla V) [10].

Tabla V: Detección de HC. Datos desde el inicio de los programas 
hasta el año 2006

Año
Recién 
Nacidos 

Analizados

Casos HC 
Detectados

Casos HC 
Permanentes

Casos HC 
Transitorios

Inicio - 1992 
Incidencia

4.325.431
1.486
1: 2.910

1993 - 2006 
Incidencia

5. 678.047
2. 807
1: 2.022

2. 298
1: 2.470

509
1: 11.155

Inicio – 2006 
Incidencia 
Global

10.003.478
4. 293
1: 2.330

Tomada de: Asociación Española de Cribado Neonatal (aecne), 2008 [10]. 

En nuestro país la detección precoz de HC, se lleva a cabo en los 21 centros 
de cribado existentes mediante la medición de la TSH, utilizando dos 
métodos analíticos: inmunofluorescencia resuelta en el tiempo (DELFIA®: 
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Dissociation Enhancement Lanthanide Fluoroinmmunoassay) en 20 centros 
y enzimoinmunoensayo (ELISA®: Enzyme-Linked ImmunoSorbent Assay) en 
uno [10]. El punto de corte, está establecido en ≥ 10 µUI/ml en sangre. 
Algún centro realiza la medición de tiroxina (T4), en la misma muestra, 
cuando la TSH presenta un valor superior al punto de corte establecido, 
utilizando técnicas de radioinmunoensayo (RIA) o inmunofluorescencia 
resuelto en el tiempo (DELFIA®) [11].

En España los programas de cribado neonatal permiten diagnosticar el HC 
primario, pero no se detectan: los hipotiroidismos hipotalamo-hipofisarios, los 
déficits congénitos de tiroglobulina (Tg), ni las elevaciones tardías de TSH.

2.3. Etiología y manejo de la enfermedad

La etiología más frecuente del HC en España es la ectopia (40,3%), seguida 
de la agenesia (36,7%), dishormonogénesis (11,8%) e hipoplasia (3,4%). 
Es importante señalar que todo hipotiroidismo primario permanente con 
tiroides “in situ” es compatible con una dishormonogénesis [12].

El seguimiento del niño detectado por el cribado neonatal comprende: la 
confirmación diagnóstica [12, 13], la instauración del tratamiento [9, 12, 
14], la reevaluación diagnóstica a los tres años de edad [9, 12, 14], el 
control evolutivo [9, 12], y la evaluación periódica de los resultados [12].

La detección precoz y el diagnóstico son sólo las fases iniciales en el 
manejo de los niños con HC. La monitorización frecuente del crecimiento 
y el desarrollo del niño, las concentraciones séricas de T4 o FT4 y TSH con 
el tratamiento con Levo-tiroxina son esenciales para asegurar un resultado 
adecuado [15]. La finalidad principal del cribado del HC es el inicio precoz del 
tratamiento, prioritario frente al diagnóstico definitivo de la enfermedad. 

Las hormonas tiroideas intervienen de forma crítica en el desarrollo 
del sistema nervioso central, su defecto va a provocar alteraciones en 
la mielinización, migración y diferenciación neuronal que van a provocar 
discapacidad psíquica y en algunos casos alteraciones neurológicas 
irreversibles [16]. El tratamiento del hipotiroidismo consiste en reemplazar la 
deficiencia de hormonas tiroideas (tratamiento hormonal sustitutivo) [17]. 

La glándula tiroides produce T4 y triyodotironina (T3), mecanismo regulado 
por la tirotrofina hipofisaria (TSH). La T3 y la T4 se almacenan en el folículo 
tiroideo, en la molécula de tiroglobulina y tras su liberación al torrente 
circulatorio se transportan unidas a proteínas (globulina fijadora de tiroxina 
(TBG), albúmina, transtirretina o pre-albumina ligadora de tiroxina (TBPA)). 
El porcentaje circulante libre de las hormonas es escaso. La hormona 
activa es la T3 que, salvo en un 10% que proviene de la secreción directa 
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tiroidea, es producida por la desyodación periférica de la T4 circulante, 
según las necesidades locales de cada tejido [16-18]. 

En España se dispone de Levo-tiroxina sódica en comprimidos de (25, 50, 
75 100, 125, 150, 175, y 200 µgr), en los que el excipiente es lactosa1. 
También existe un formato de gotas (1 gota = 5 µgr), pero este es un 
medicamento de importación.

La absorción es por vía digestiva, y se produce un aumento rápido de 
los niveles de T4 libre circulante a las 1-6 horas de la administración del 
tratamiento [17]. 

Se dispone de Levo-tiroxina sódica en viales de 500 µg para uso parenteral 
(intramuscular (IM), intravenoso (IV)). Utilizable en casos de vómitos o 
intolerancia digestiva, a dosis de 80-100 µg las utilizadas por vía oral, 
cada 24 horas, diluida en suero salino fisiológico al 9% y rechazando el 
preparado no utilizado [17]. 

La administración exógena de Levo-tiroxina a pacientes con HC aumenta 
los niveles circulantes de FT4 en un 30% de la basal a las 5 horas de su 
administración, y los valores de TSH descienden un 40% a las 6 horas [17].

1	  http://www.vademecum.medicom.es/principios_activos.cfm.
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3 Prueba de cribado y confirmación diagnóstica 

3.1. Estrategia de cribado

Existen dos posibles estrategias para el cribado neonatal del HC: una 
detección primaria de TSH y otra de T4. Cada vez más programas de cribado 
utilizan un método combinado de determinación primaria de TSH y T4, ésta 
es considerada la estrategia de cribado ideal por la Academia Americana 
de Pediatría (AAP) [19]. 

La estrategia utilizada en España es la determinación primaria de TSH. 
Para la European Society for Paediatric Endocrinology el test de TSH es 
lo suficientemente sensible para distinguir entre niños normales y niños 
hipotiroideos. Con esta estrategia la necesidad de repetir la prueba es 
baja pues la tasa de rellamada es aproximadamente del 0,05% [19, 20], 
lo que viene a suponer que por cada caso detectado serán rellamados dos 
niños [19]. La sensibilidad de los métodos de TSH para el HC primario es 
del 97,5% y la especificidad del 99% [20]. 

El cribado con TSH tiene ventajas sobre el cribado con T4 en áreas con 
deficiencia de yodo ya que en estas zonas los niños tienen una mayor 
frecuencia de niveles elevados de TSH debido a su mayor susceptibilidad 
a los efectos de esa deficiencia [21]. 

En la actualidad hay muy poca diferencia de costes entre los reactivos para 
TSH y T4. 
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3.2. Toma de muestra en un programa de cribado 
neonatal

Para el cribado del HC el momento idóneo para la toma de la muestra se 
sitúa entre las 48 horas y el 4º día de vida ya que en las primeras 24 horas de 
vida se produce una elevación fisiológica de los niveles de TSH, posiblemente 
en respuesta a la exposición al frío, que puede dar lugar a un número elevado 
de falsos positivos [14, 19, 21, 22]. No se recomienda demorar el cribado 
más allá del 4º día de vida para conseguir un inicio de tratamiento lo más 
precoz posible pues éste es uno de los factores determinantes del desarrollo 
intelectual posterior del niño hipotiroideo [7, 20, 23]. 

Existen algunos programas que recogen dos muestras de forma rutinaria. 
Estos programas informan que el 10% de los niños afectados se 
diagnosticaron en una segunda muestra. Según la AAP 2006 la incidencia 
adicional de HC basado en un segundo cribado a las dos semanas de 
vida es de aproximadamente 1 por cada 30.000 recién nacidos y suelen 
ser niños de bajo o muy bajo peso. Se desconoce si estos casos son 
únicamente hipotiroidismos transitorios [19]. 



Se recomienda tomar la muestra de sangre en papel a todos los 
recién nacidos a partir de las 48 horas de vida, lo antes posible 
(igualmente en niños prematuros, enfermos críticos y gemelos 
monocigóticos).

3.2.1. Niños prematuros, enfermos críticos, gemelos y otras 
situaciones especiales 

Muchos de los niños prematuros presentan una etapa con concentraciones 
bajas de FT4, que no se acompañan de una elevación de las concentraciones 
de TSH, lo que se conoce como hipotiroxinemia de la prematuridad. Estas 
alteraciones son más frecuentes en los primeros días o semanas de vida, 
siendo más prevalente y con posibles secuelas más graves en los niños 
nacidos con menos de 30 semanas de gestación y en niños con bajo peso 
al nacer [24]. 

La hipotiroxinemia transitoria de los niños prematuros se caracteriza por 
un descenso de las concentraciones de tiroxina a los ≥7-10 días de vida y 
se encuentra en el 35% de los prematuros. Esta cifra se eleva a un 50% en 
los niños nacidos con menos de 30 semanas de gestación. En la mayoría 
de los casos se normaliza espontáneamente a las 6-8 semanas [24]. 
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La hipotiroxinemia asociada a la prematuridad, y el hipotiroidismo transitorio 
(que en muchos casos aparece como consecuencia de intervenciones 
diversas a las que se ha sometido al niño, después de realizada la toma de 
muestra del cribado inicial), pueden producir alteraciones en el desarrollo 
psicomotor. Por ello se recomienda el seguimiento continuado de los niños 
prematuros [24]. 

El tratamiento sustitutivo debe reservarse a pacientes con una situación 
de hipotiroidismo verdadero. Las características de la “fisiología” de la 
función tiroidea en el prematuro imponen basar este diagnóstico en la 
determinación paralela de TSH y de FT4 con investigación sistemática de 
factores susceptibles de acentuar el hipotiroidismo por defecto de secreción 
de TSH. No es evidente que la sustitución con hormona tiroidea de estos 
pacientes mejore efectivamente su pronóstico, ya que la disfunción tiroidea 
no es quizás más que el reflejo de la patología primaria asociada [24]. 

En los casos de niños ingresados en la Unidad de Cuidados Intensivos 
(UCI) los problemas médicos pueden provocar la no realización de las 
pruebas de cribado por lo que hay que poner una especial atención en estos 
casos [20]. Se deben enviar notificaciones de recuerdo a las unidades de 
cuidados intensivos neonatales acerca de la importancia de la toma de 
muestras para el cribado del HC [25]. 

Cuando un niño es trasladado a otro hospital, el de origen debe indicar si 
la muestra ha sido recogida. En caso de desconocer este hecho se debe 
recoger una nueva muestra para el cribado en el hospital de destino [19]. 

Después de la utilización de dopamina en niños prematuros o en recién 
nacidos a término críticos se recomienda repetir el cribado después de 7 a 
14 días de la primera toma de muestra [20, 26, 27]. 

Debe tomarse también una segunda muestra en los gemelos monocigóticos 
ya que la mezcla de sangre fetal puede enmascarar los resultados del 
programa de cribado [19]. 

Se recomienda una segunda toma de muestra en todos los niños ingresados 
en la UCI, con especial atención a los niños con enfermedad cardiaca [8, 
23, 28]. 


Se recomienda una segunda toma de muestra entre la 2ª y la 
4ª semana de vida en todos los niños prematuros, con peso al 
nacer inferior a 2500 gramos, enfermos críticos y gemelos. 
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3.2.2. Recolección de la muestra

Los resultados obtenidos en el cribado dependen de la calidad de las 
muestras de sangre [19]. La necesidad de una nueva extracción de sangre 
a causa de una muestra incorrecta provoca retrasos innecesarios en la 
detección, diagnóstico y en el tratamiento del recién nacido con HC [19]. 

Para la toma de la muestra se debe disponer de una lanceta estéril 
con punta de menos de 2.4 mm o de un dispositivo de incisión, estos 
proporcionan un flujo de sangre adecuado. Para obtener una cantidad 
suficiente de sangre se recomienda comenzar por calentar el lugar de 
la punción (superficie plantar del talón) unos tres minutos con un paño 
suave a una temperatura no superior a 42ºC o alternativamente con un 
masaje enérgico en el talón del recién nacido, para incrementar el flujo 
de sangre, después hay que limpiar con alcohol de 70º y secar al aire. 
Los derivados yodados no deben utilizarse como desinfectante. Efectuar la 
punción que debe hacerse en la parte externa del talón, nunca en la línea 
media. La primera gota de sangre que fluye después de la punción debe 
ser descartada, retirándola con una gasa estéril, ya que es probable que 
esté contaminada con fluidos tisulares. Esperar a que se forme una gota 
de sangre grande y colocar el papel contra la gota de forma que se empape 
y se rellene completamente el círculo. Impregnar la tarjeta llenando cada 
círculo impreso por completo y con una sola aplicación por círculo. La sangre 
debe ser recogida de una sola vez. No presionar el papel contra el lugar 
en el que se realizó la punción. La sangre debe ser aplicada sólo en un 
lado del papel. Se deben examinar ambos lados del papel para comprobar 
que la sangre penetró de forma uniforme y empapó el mismo [29]. Después 
de que ha sido recogida la sangre elevar el pie del niño y presionar con un 
apósito hasta que deje de sangrar. Dejar secar la tarjeta en una superficie 
horizontal plana no absorbente que esté seca y limpia, durante al menos 
tres horas a temperatura ambiente (15-22ºC) y evitar la luz solar directa [29, 
30]. La tarjeta no debe ser manipulada ni colocada en superficies húmedas 
o contaminadas por café, leche u otras sustancias [19]. 

Para la obtención de muestras de sangre sobre papel se debe disponer 
además de guantes y un contenedor de material rígido para la eliminación 
del material punzante [31]. Sólo se debe utilizar papel que cumpla con las 
normas del National Committee for Clinical Laboratory Standards (NCCLS) 
(papel Whatman®903 o similar) [19, 28]. Deben cumplir, así mismo, lo 
establecido en el Real Decreto 1662/2000 de 29 de septiembre, sobre 
productos sanitarios para diagnóstico “in vitro”.

Se debe diseñar el formato de formulario y tarjeta de la toma de sangre 
que mejor se adapte a las necesidades del programa. Antes de realizar la 
extracción se debe rellenar el formulario en el que debe constar información 
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detallada acerca de la identificación del niño (nombre y apellidos, fecha de 
nacimiento, dirección y teléfono), datos clínicos del niño (peso al nacimiento, 
semanas de gestación, medicamentos, transfusión sanguínea) y otros 
datos (fecha y hora de la extracción de sangre, posibles interferencias 
debidas a compuestos derivados del yodo) y datos de la madre [31].

En prematuros y niños de bajo peso se debe tener especial cuidado en la 
profundidad de la incisión, debido a la proximidad del hueso calcáneo a 
la superficie de la piel. En estas situaciones se pueden considerar otros 
métodos de recolección de muestra [29].

No es recomendable el procedimiento, relativamente extendido, de recoger 
la gota de sangre con un capilar y posteriormente dejar caer la gota sobre 
el papel secante sin tocarlo, ya que este método aumenta el número de 
muestras sobreimpregnadas [31].

La recolección de sangre venosa de forma rutinaria para cribado neonatal 
está desaconsejada [28, 32]. La posibilidad de que la muestra de sangre 
sea de procedencia venosa debe ser tenida en cuenta por los laboratorios 
que realizan el análisis [19] ya que los resultados del análisis pueden 
verse influidos por el origen de la sangre [34]. Además determinados 
anticoagulantes como el EDTA, habitualmente presentes en los tubos de 
recolección de muestras de sangre venosa, pueden ocasionar interferencias 
en el método analítico de determinación de hormonas tiroideas, dando lugar 
a falsos negativos, por lo que se considera imprescindible la comunicación 
al laboratorio donde se realiza el análisis la procedencia (capilar o venosa) 
de la sangre impregnada en las tarjetas.

La mancha de sangre encima de una mancha anterior o una mancha doble 
provoca resultados no válidos por lo que la muestra no debe ser utilizada. 
Tampoco deben ser analizadas las muestras con cantidades insuficientes 
de sangre pues pueden dar lugar a resultados falsos negativos [19]. 

Son necesarios programas continuos de formación, la elaboración de 
protocolos y el establecimiento de criterios estrictos para la recolección 
adecuada de las muestras [21]. Así el personal de sustituciones debe 
haber realizado un curso de formación previo a su incorporación, ya que se 
observa con mucha frecuencia en periodo de vacaciones o bajas laborales, 
un aumento considerable del número de muestras mal impregnadas [31].


Las muestras con cantidades insuficientes de sangre pueden dar 
lugar a resultados falsos negativos.
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3.3. Envío de muestras al laboratorio de cribado 
neonatal
Las muestras deben enviarse desde los centros sanitarios diariamente y 
de forma urgente, teniendo prioridad en el correo [9, 22, 23]. También es 
recomendable que las muestras se procesen diariamente en los centros 
de detección [9, 23]. 

3.4. Unidades en el informe de los valores de TSH: 
unidades en suero frente a unidades en sangre
Considerando el hematocrito en recién nacido (55%), los valores de TSH 
en sangre son del orden de 2,2 veces menor que en suero, por lo que es 
imprescindible poder identificar si los valores informados corresponden a 
unidades en sangre o en suero [19, 21].

La práctica habitual en los programas de cribado de HC nacionales es 
informar los valores de TSH en sangre, debido a que el informe en unidades 
en suero, como factor aproximado, añade un factor de imprecisión a las 
determinaciones. La medida de la concentración de TSH en el cribado se 
realiza en sangre, por lo que debe informarse en sangre.


Se recomienda que las determinaciones de TSH realizadas en 
muestras de gotas de sangre se informen en unidades en sangre.

3.5. Puntos de corte y ajuste de los mismos
Cualquier niño con unos niveles de TSH mayores de 20 mU/L en la 
prueba de cribado se considera como probable o posible caso positivo 
de hipotiroidismo primario y debe ser examinado inmediatamente por el 
endocrinólogo pediátrico que deberá practicar determinaciones séricas 
confirmatorias para verificar el diagnóstico. El clínico debe advertir al 
laboratorio de que se trata de una sospecha de HC para un procesamiento 
de la muestra con carácter urgente. 

Se puede iniciar el tratamiento con Levo-tiroxina en cuanto se ha extraído 
la sangre para la prueba de confirmación diagnóstica y antes de que los 
resultados de ésta estén disponibles, cuando existe una demora en los 
resultados [19, 21]. 

En los casos en los que las concentraciones de TSH están entre 10-20 
mU/L, se debe obtener otra muestra de sangre en papel para un segundo 
cribado. 

Cuando las concentraciones están por debajo de 10 mU/L o del resultante 
del ajuste diario que ha de ser siempre inferior, se considera ausencia de 
enfermedad [21]. 
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Deberían usarse valores de referencia ajustados por edad para todos los 
análisis [19, 21, 32, 33]. Se sugiere que el punto de corte se establezca 
como el percentil 97,5 para cada grupo de edad [34]. Cuando se utilizan 
puntos de corte ajustados para la edad se produce una reducción del 50% 
en el número de valores anormales [19]. 

Hay evidencia de que un resultado positivo en el cribado produce una 
importante preocupación en los padres y que las consecuencias de esa 
información son infraestimadas por los médicos [30]. Cuando se sospecha 
que el niño tiene HC la mayor parte de los padres experimentan la noticia 
como una importante carga psicológica. Esta situación ocurre todavía con 
mayor frecuencia cuando el niño en cuestión u otro miembro de la familia 
tienen o ha tenido otros problemas de salud. 

El reducir al máximo el periodo de incertidumbre con una rápida 
comunicación de los resultados de la prueba diagnóstica disminuye de 
forma importante la ansiedad de los padres y ayuda a la normalización de 
la relación padres-hijos [30]. 

C
La utilización de puntos de corte basados en la edad permite 
reducir el número de resultados falsos positivos en el cribado.

D
Un resultado falso positivo en la prueba genera una importante 
ansiedad en los padres, lo que lleva a una alteración en la rela-
ción padres-hijo.

3.6. Factores que pueden influir en los niveles de TSH y/o 
hormonas tiroideas

La etiología del HC transitorio se identificaba fácilmente con una buena 
historia clínica y midiendo la excreción de yodo urinario. La exposición al 
yodo era la causa más frecuente de HC transitorio [35]. Así también, el 
papel de la autoinmunidad tiroidea en la patogénesis del HC esporádico o 
transitorio en recién nacidos de madres sin enfermedad tiroidea debe ser 
clarificado [36].

Diferentes estudios [37-39] han puesto de manifiesto que los niveles de 
TSH en sangre de cordón son diferentes según el tipo de parto, a mayor 
estrés en el parto mayores niveles hormonales y que esto es independiente 
de la edad gestacional y del peso del recién nacido. Además los niveles 
de TSH en sangre de cordón están poco influenciados por los factores 
perinatales, incluyendo el método de recogida de la muestra [40]. Este 
hecho no se produce cuando la toma de muestra para el cribado se realiza 
en papel al 5º día de vida [39]. 
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La consanguinidad es uno de los factores analizados en el estudio de 
Ordookhani [41] realizado con sangre de cordón. Los resultados de este 
estudio ponen de manifiesto una influencia de este factor en la aparición 
de la enfermedad.

Debido a la repercusión de determinados contrastes yodados en niños 
diagnosticados de cardiopatías congénitas sometidos a cateterismo 
cardiaco [42, 43], parece justificar un control de la función tiroidea después 
de esta exploración. Con la administración de contrastes es importante que 
de forma rutinaria se supervise la función tiroidea [44]. Sin embargo según 
un estudio de Kovacikova et al [45] publicado  en el año 2002, el uso de 
la povidona yodada en irrigación mediastínica para infección profunda de 
la herida quirúrgica no produce alteraciones significativas en la función 
tiroidea en recién nacidos.

Otra de las utilizaciones de un antiséptico yodado es en niños con un 
cateterismo umbilical donde puede provocar una insuficiencia tiroidea 
transitoria[46].

La presencia de distintas enfermedades maternas (cardiopatías, toxemia 
gravídica, diabetes, infección por el VIH) no afectó a los resultados, en un 
estudio llevado a cabo en un programa de cribado con muestras de sangre 
de cordón [47].

El único factor que ha demostrado un efecto sobre los resultados de la 
prueba de cribado es la utilización de antisépticos yodados en el periodo 
perinatal [48-53]. La povidona yodada también debería ser evitada durante 
el periodo de gestación [54]. La exposición a antisépticos yodados es 
una causa frecuente de hipertirotropinemia transitoria e hipotiroidismo 
transitorio [50, 52, 53, 55, 56]. La gravedad  de la disfunción tiroidea es 
mayor en aquellos niños con una menor edad gestacional [57] y/o bajo 
peso al nacer. Esto justifica una monitorización especial de sus niveles 
hormonales [58-61]. Existen algunos estudios que demuestran que a 
pesar del aumento de la concentración de yodo en orina, no hay cambios 
significativos en la función tiroidea después de una única aplicación de 
povidona yodada y que los pacientes que reciben una única dosis de 
povidona yodada para la desinfección de la piel no están en riesgo de 
presentar alteraciones tiroideas [62].

Otro de los factores que puede alterar la función tiroidea del recién 
nacido es la exposición elevada a las policlorodibenzo-p-dioxinas, los 
policlorodibenzofuranos, y los bifenilos policlorados coplanares durante la 
gestación o la lactancia, con sus repercusiones sobre el crecimiento y el 
desarrollo [63].

Los niños prematuros nacidos de mujeres con preeclampsia con 
insuficiencia placentaria tienen unas concentraciones más bajas de FT4 y 
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TSH en útero (medidas en sangre de cordón), tienen también aumentadas 
las concentraciones de triyodotironina reversa (rT3) en la primera semana 
después del nacimiento, lo que sugiere un sistema de desiodonización 
hepática alterada temporalmente [64].

Los factores que han demostrado un efecto sobre los niveles de TSH y/o 
hormonas tiroideas pero no sobre la prueba de cribado son la amiodarona 
[65-68], el bypass cardiopulmonar [69-73], el síndrome de Down [74] y 
algunas enfermedades maternas [75-79]. 

Se debe tener precaución en la interpretación de la función tiroidea en 
pacientes que reciben o han recibido dopamina [56, 80].

Existen discrepancias sobre el impacto que la zona geográfica de análisis, 
en cuanto al aporte de yodo, pueda tener sobre la influencia de estos 
factores [55, 61, 81, 82]. Algunos factores, como el perclorato en el agua 
de bebida [83, 84], o los anticuerpos antitiroideos maternos [85], han sido 
analizados en algunos estudios pues se hipotetizaba un posible efecto sobre 
los niveles de TSH, sin embargo los resultados no confirman estos efectos. 
Existen resultados contradictorios acerca de la influencia de las variaciones 
estacionales sobre los niveles de TSH [86-88]. No parece que el embarazo 
gemelar tenga un efecto importante sobre los niveles de TSH [89, 90].

B
Se recomienda evitar el uso de antisépticos yodados en el perio-
do perinatal para evitar la aparición de hipotiroidismo transitorio 
en el recién nacido.

B
Se recomienda evitar el uso de antisépticos yodados en la mujer 
lactante para evitar la aparición de hipotiroidismo transitorio en 
el recién nacido.

D
En caso de que la exposición al yodo sea inevitable (por ejemplo 
utilización de contrastes yodados), se recomienda la monitoriza-
ción de la función tiroidea del recién nacido tras la misma.

D
En niños expuestos a dopamina se recomienda también la moni-
torización de la función tiroidea.

D

En caso de utilización de amiodarona durante el periodo ges-
tacional y/o la lactancia se recomienda la monitorización de la 
función tiroidea del recién nacido tanto tiempo como dure la ex-
posición a la misma.


Se recomienda una vigilancia especial de la exposición a estos 
factores en niños prematuros y de bajo peso.
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3.7. Comunicación de los resultados del cribado

El laboratorio que realiza las pruebas del cribado es el responsable de 
comunicar de forma inmediata los resultados positivos del cribado a la 
familia y al centro de seguimiento correspondiente [9, 19]. También debe 
comunicarse a la familia por escrito la normalidad del resultado. Los 
resultados del cribado deben ser incorporados en la historia clínica del 
niño [19] y en la cartilla de salud.

3.8. Niños no cribados

El pediatra de atención primaria debe identificar todos aquellos recién 
nacidos que no han sido sometidos a las pruebas de cribado para HC 
antes de los 10-15 días de vida. A todo recién nacido no sometido a estas 
pruebas, se le extraerá la muestra de sangre en el centro de salud [13].

3.9. Criterios que deberían reunir los laboratorios de 
cribado de hipotiroidismo congénito

Un sistema de control de calidad es un componente esencial de cada 
programa de cribado. Los laboratorios deben contar con programas de 
aseguramiento de calidad aceptables y someterse a evaluaciones de dicha 
calidad de forma regular [21]. El control de calidad incluye la participación 
del laboratorio en programas de control de ámbito nacional o internacional 
para cumplir los requisitos de procesado de las muestras, entrenamiento 
de personal y auditoria de actividad (rendimiento, ejecución...) [20]. 

Solamente los laboratorios con experiencia en inmunoensayos 
automatizados, tecnología informática, y personal adecuadamente 
capacitado deberían manejar muestras en grandes volúmenes para cribado 
de HC [21]. 

El responsable del laboratorio de cribado neonatal debe enviar anualmente 
los resultados del cribado neonatal y del programa de evaluación externa 
de la calidad a las autoridades sanitarias. Se recomienda que todos los 
resultados patológicos y todos los casos interesantes epidemiológicamente 
se registren en una base de datos con alto nivel de protección. El feed-back 
de información de los casos positivos enviada por los responsables de los 
centros de seguimiento es un punto esencial para el control de calidad [20]. 

La logística del transporte de las muestras, es decir, el tiempo de envío 
postal, las demoras en enviar el material a las salas de maternidad y las 
demoras en actuar después que se emite el resultado, son factores de 



41Prueba de cribado y confirmacion diagnóstica

tiempo limitantes más significativos que la velocidad de los procedimientos 
analíticos, para identificar a recién nacidos con riesgo de HC [21].

El número mínimo de recién nacidos que deberían ser sometidos a cribado 
por año es cuestionable [21]. La eficiencia analítica es mayor cuando 
se encuentra un número razonable de casos positivos. Se consigue una 
mayor eficiencia económica a partir de mayores volúmenes de muestras. 
Los laboratorios deberían controlar cuidadosamente la proporción de 
resultados falsos negativos y positivos. El programa de cribado debe 
asegurar que se realice un seguimiento de los neonatos con cribado 
positivo y disponer de mecanismos de accesibilidad a un diagnóstico 
experimentado. Se debe contar con un endocrinólogo pediatra para los 
controles de seguimiento para asegurar que se ha realizado un diagnóstico 
y tratamiento correctos [21]. 

Recomendaciones acerca de los criterios de efectividad  para el cribado de 
recién nacidos con TSH en gota de sangre [21]:

La sensibilidad funcional del ensayo de TSH debería ser por lo >>
menos de 1,0 mU/L. 
El coeficiente de variación inter-ensayo debería ser idealmente >>
<10% y no mayor de 20%. 
Las muestras de control de calidad interno deberían cubrir el rango >>
informable y se deberían incluir en cada serie. 
Al menos una de las muestras de control de calidad debería provenir >>
de un fabricante que no sea el mismo responsable del reactivo de 
TSH utilizado. 
Los estándares deberían preparase con sangre, es decir ser >>
idénticos a las muestras ensayadas. 
El mismo tipo de papel debería usarse para las muestras, >>
calibradores y controles. 
La participación en programas de control de calidad externos >>
nacionales e internacionales es esencial.

3.10. Pruebas a realizar y criterios para establecer la 
confirmación diagnóstica

Las determinaciones realizadas en sangre impregnada en papel no son 
diagnósticas. Todo resultado anormal en el cribado debe ser confirmado 
con análisis en suero, en muestras de sangre extraídas por punción venosa 
[21]. El niño debe ser remitido a una unidad de endocrinología pediátrica 
con el objetivo de asegurar un estándar apropiado de evaluación clínica, 
diagnóstico, tratamiento y seguimiento [20]. 
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El estudio de confirmación diagnóstica consiste en la realización de una 
anamnesis familiar y personal; búsqueda de síntomas y signos clínicos; 
determinaciones analíticas; estudio morfológico del tiroides; y valoración 
de la maduración ósea [3, 12, 19].

La determinación de los niveles séricos de hormonas tiroideas constituye 
la parte fundamental de la confirmación diagnóstica. Si los niveles son 
normales se establece el diagnóstico de hipertirotropinemia transitoria y 
se suspende el tratamiento si se hubiera iniciado. Si el nivel de TSH está 
elevado y el de FT4 descendido, el diagnóstico de hipotiroidismo primario 
es claro y se continua o inicia el tratamiento con Levo-tiroxina. Si la TSH 
está elevada y la FT4 es normal el diagnóstico es de hipertirotropinemia o 
hipotiroidismo compensado, en cuyo caso se trata con Levo-tiroxina si la 
etiología es una ectopia [3]. En todo caso, cuando los valores de TSH se 
mantienen entre 10-50 µU/ml el paciente requiere su envío a las unidades 
de endocrinología pediátrica para su estudio y tratamiento, si procede. 

La determinación de TSH es más sensible que la de T4 para el diagnóstico 
de hipotiroidismo primario [12, 91]. Si la TSH permanece elevada se 
confirma el diagnóstico. La T4 puede encontrarse en algunos casos en 
niveles normales (ectopias o defectos parciales de la síntesis de hormonas 
tiroideas) [3, 23, 92]. 

En cuanto a la tiroxina, es preferible determinar FT4 que TT4, ya que en la 
primera no influye el nivel de proteína transportadora de tiroxina [91]. 

Los resultados dudosos de niveles séricos de hormonas tiroideas en 
niños con hipotiroidismo leve se deberían interpretar usando intervalos de 
referencia relacionados con la edad para cada ensayo específico [12, 23].

Las pruebas de imagen están destinadas a establecer la etiología. Es 
importante definir las causas del HC porque en función de ellas existen 
diferencias en cuanto a la herencia y al pronóstico. La agenesia, la 
hipoplasia y la ectopia del tiroides son eventos esporádicos, mientras 
que los errores innatos del metabolismo de las hormonas tiroideas se 
heredan, principalmente de forma autosómica recesiva y en estos casos 
es necesario hacer consejo genético [93-95]. Aunque las disgenesias 
tiroideas (ectopia, agenesia, hipoplasia) son habitualmente esporádicas, 
muy recientemente se ha descubierto que algunos casos tienen una causa 
genética, por mutaciones de genes que codifican factores de transcripción 
tiroideos [92].

La gammagrafía es una prueba útil para diagnosticar la existencia o no 
de tejido tiroideo. Si se demuestra la presencia de una glándula ectópica, 
se ha demostrado un tipo permanente de enfermedad tiroidea e HC. La 
ausencia de captación por la glándula tiroides se asocia a menudo con 
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aplasia o hipoplasia. Una gammagrafía normal o un bocio indican una 
presencia de una glándula tiroidea funcionante (al menos en lo que respecta 
a la captación de yodo) y alerta al médico sobre la posibilidad de un defecto 
hereditario de la síntesis de tiroxina. Algunos niños con gammagrafías 
normales en el momento del nacimiento que no se incluyen en las categorías 
anteriores, pueden presentar un hipotiroidismo transitorio [19].

Se recomienda realizar la gammagrafía con I123 [96-98] y si no se dispone 
de él con Tc99 [93, 94, 99-101]. 

La gammagrafía debe realizarse en el momento de la toma de muestra para 
confirmación o, todo lo más tarde en la primera semana tras el inicio del 
tratamiento. Éste nunca debe retrasarse ante la imposibilidad de llevar a 
cabo la gammagrafía [19]. En caso de que no se pueda realizar antes o en 
la primera semana de tratamiento, debe posponerse hasta la reevaluación 
diagnóstica a los 3 años. 

La ecografía permite evaluar las características morfológicas de la glándula 
[95, 102-107] pero por el momento no puede sustituir la realización de 
una gammagrafía, aunque algunos llegan a situarla actualmente en la 
primera línea de investigación diagnóstica [108]. Cuando se acompaña 
con la determinación del nivel sérico de tiroglobulina, dicha exploración 
puede incluso permitirnos distinguir entre agenesia tiroidea y ectopia. Si 
mediante la ecografía no se detecta tejido tiroideo en la posición normal 
pero hay valores medibles de T4 y tiroglobulina, resultaría indicativo de la 
presencia de algún tejido tiroideo funcional en la posición ectópica. Con el 
uso de las nuevas técnicas de ecografía Doppler, resulta posible detectar 
los remanentes de tejido ya sea en la posición típica o en la ectópica [109] 
No se recomienda el uso rutinario de la resonancia magnética en base a 
que requiere sedación o anestesia.

El diagnóstico de ectopia tiroidea mediante pruebas radiológicas tiene un 
valor confirmatorio de HC permanente, por lo que justifica la terapia de 
reemplazo el resto de la vida [99].

La concentración de anticuerpos antiglobulina (TgAb) debería determinarse 
previamente al análisis de Tg, ya que pueden interferir en el análisis [21]. 

Se recomienda analizar los anticuerpos antiperoxidasa y los anticuerpos 
bloqueantes del receptor de tirotropina en el niño y la madre [19, 21, 23].

El estudio de la concentración urinaria de yodo orienta y/o confirma la 
etiología del hipotiroidismo transitorio por déficit o exceso de yodo [3, 4]. 

El cálculo de la superficie de la epífisis distal del fémur en mm2 evalúa la 
maduración ósea e indica la antigüedad prenatal del hipotiroidismo. Tiene 
cierto carácter pronóstico [23, 104].
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La solicitud de las pruebas para establecer el diagnóstico de HC y su 
etiología es responsabilidad del endocrinólogo pediatra y no del programa 
de cribado [21]. 


La determinación en suero de las concentraciones de FT4 y TSH 
constituye la prueba de elección para confirmar los resultados 
del cribado de hipotiroidismo congénito.

B
Las pruebas de imagen tiroidea (fundamentalmente ecografía y 
gammagrafía) sirven para establecer la etiología del hipotiroidis-
mo y optimizar el tratamiento.

B
Se recomienda realizar la gammagrafía con I123 y si no se dispone 
de él con Tc99 para establecer la etiología de la enfermedad.

B
La ecografía es una prueba útil para determinar la morfología de 
la glándula tiroides pero por el momento no puede sustituir la 
realización de una gammagrafía.


En el caso de no captación en la gammagrafía, se recomienda 
realizar ecografía tiroidea para estudiar posibles agenesias.

3.11. Edad óptima y límite para realizar cada una de las 
pruebas 

Cuando se sospecha un hipotiroidismo grave los resultados de confirmación 
se deben obtener en un plazo inferior a 24 horas [20]. Si esto no es posible 
se debe iniciar el tratamiento tras la recogida de las muestras de sangre 
adecuadas y en espera de los resultados analíticos [20].

La gammagrafía tiroidea debe ser realizada antes o durante la primera 
semana tras el inicio del tratamiento, ya que la administración de tiroxina 
exógena inhibe la TSH e interfiere con la captación del isótopo radiactivo 
de la gammagrafía [19, 104, 110]. 

El momento en que se realiza el estudio de reevaluación diagnóstica a los 
3 años de edad es el más adecuado, si se dispone de medios, para llevar 
a cabo el diagnóstico diferencial de las dishormonogénesis [4, 92]. Las 
ectopias se consideran diagnóstico definitivo y no requieren reevaluación 
[99]. Para la National Academy of Clinical Biochemistry (NACB) el momento 
adecuado para la reevaluación diagnóstica es a los 2 años de edad [21].

Los estudios especiales para el diagnóstico diferencial de las dishormono-
génesis, en caso de llevarlos a cabo, deben realizarse en el momento de 
la reevaluación diagnóstica a los 3 años de edad. 
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
La gammagrafía tiroidea debe ser realizada antes o durante la 
primera semana tras el inicio del tratamiento.


Es preferible posponer el estudio gammagráfico a la reevaluación 
diagnóstica a los tres años de edad que retrasar el inicio del 
tratamiento.

3.12. Papel de la clínica en el diagnóstico

Debido a la ausencia de sintomatología en el periodo neonatal en la mayor 
parte de los casos, el hipotiroidismo que aparece en los primeros días de 
vida suele ser difícil de reconocer clínicamente. 

Puede sospecharse por la presencia de dificultades respiratorias, cianosis, 
ictericia persistente, hernia umbilical, letargia, somnolencia, desinterés 
por la alimentación, llanto ronco, estreñimiento o presencia de una gran 
fontanela anterior o posterior abierta.

El cálculo del índice clínico de hipotiroidismo de Letarte es poco 
discriminativo y la mayor parte de los niños hipotiroideos tienen un índice 
normal [12, 104]. 

Ante cualquier signo clínico que haga pensar en un hipotiroidismo congénito 
se debe realizar diagnóstico diferencial. 

En el estudio llevado a cabo por Grant et al. 1992 [111] el 16% de los niños 
con hipotiroidismo grave no presentaron signos clínicos en el momento 
del diagnóstico (aunque algunos autores han propuesto la posible utilidad 
de los síntomas clínicos en la diferenciación de niños hipotiroideos de 
los casos falsos positivos del cribado). Se observaron que los niños con 
concentración plasmática de tiroxina por debajo de 30 nmol/l fueron más 
propensos a presentar ictericia prolongada, dificultad en la alimentación, 
letargia, hernia umbilical y macroglosia. En el grupo con HC también fue 
mucho más común la gestación prolongada (>40 semanas de gestación), 
el parto inducido y el elevado peso al nacer (>3500g).

3.13. Criterios para establecer el caso como hipotiroidismo 
permanente 

El reconocimiento de una ectopia tiroidea en las pruebas de imagen permite 
clasificar el caso como un hipotiroidismo permanente [19].

En aquellos casos en los que no se ha podido realizar la gammagrafía en 
el momento inmediatamente anterior (o en los primeros momentos) del 
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inicio del tratamiento, se debe esperar a los tres años para realizarla, tras 
la retirada del tratamiento durante 3 ó 4 semanas, sin peligro importante 
para el desarrollo del sistema nervioso central del niño. La constatación 
de una agenesia o ectopia tiroidea en este momento permite establecer el 
diagnóstico definitivo. 

A lo largo del seguimiento del paciente la constatación de repetidas 
elevaciones de los valores de TSH es indicativo de la presencia de un 
hipotiroidismo permanente.

La presencia de una glándula “in situ” junto a valores hormonales séricos 
normales en la reevaluación a los 3 años de edad lleva al establecimiento 
de un diagnóstico de hipotiroidismo transitorio. 
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4 Tratamiento y seguimiento

4.1. Tratamiento

El tratamiento precoz del HC es el factor clave para prevenir la discapacidad 
psíquica. El fármaco recomendado es la Levo-tiroxina. La T4 va a sufrir una 
desyodación en los tejidos periféricos convirtiéndose en T3, la hormona 
activa. No se ha demostrado que el añadir T3 a la pauta de tratamiento 
mejore los resultados [18]. 

El tratamiento debe administrarse diariamente en una única dosis, por vía 
oral y preferentemente en ayunas. Si se olvida la administración de una de 
las dosis puede administrase a cualquier hora del día o todo lo más a la 
mañana siguiente junto con la dosis de ese día [112]. No es aconsejable 
administrar dosis distintas en días alternos. En la primera infancia se 
recomienda su administración 30 minutos antes de una de las tomas de 
alimento para asegurar su absorción [9, 23]. El tratamiento no debe ser 
mezclado en el biberón [17].  

En España se dispone de Levo-tiroxina sódica en comprimidos de (25, 50, 
75 100, 125, 150, 175, 200 µgr), en los que el excipiente es lactosa. Los 
comprimidos deben ser triturados y diluidos (en pequeñas cantidades de  
agua o leche) [9]. Existe un formato en gotas (1 gota = 5 µgr), para recién 
nacidos y lactantes, pero es un medicamento de importación.
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Existe una estrecha relación entre la idoneidad del tratamiento y los 
resultados a largo plazo tanto físicos [113, 114] como intelectuales [115-
118]. Los puntos críticos en el tratamiento son su inicio precoz [119], 
la administración de dosis suficientes [120, 121] y el mantenimiento de 
concentraciones hormonales séricas adecuadas. Sólo así se conseguirá 
un crecimiento, desarrollo intelectual y físico óptimo y una función 
neurocognitiva dentro de rangos normales [7, 120, 122]. La gravedad de 
la enfermedad, definida en la mayor parte de los estudios en función de la 
etiología, los niveles hormonales al diagnóstico y/o la edad ósea, es otro 
factor que va a tener una importante influencia en los resultados [115, 
118, 123-129]. 

4.1.1. Estrategia terapéutica de inicio

La dosis de inicio de Levo-tiroxina generalmente recomendada se sitúa 
entre 10 y 15 μg/kg/día [19, 20, 23, 120], en función de la gravedad  de 
la enfermedad. La utilización de dosis inferiores a 10-15 μg/kg/día puede 
provocar déficits cognitivos y motores [116-118]. 

La etiología, como determinante en buena parte de la gravedad  del 
hipotiroidismo [125], va a condicionar -en caso de que se conozca- la 
dosis de inicio administrada [128, 130, 131], siendo necesarias mayores 
dosis en las agenesias y menores en las ectopias y dishormonogénesis. 
Dependiendo de la etiología existen diferentes patrones hormonales de 
supresión de la TSH en respuesta al tratamiento y diferentes dosis iniciales 
de Levo-tiroxina [131]. 

No se han encontrado efectos adversos con la utilización de dosis de 
inicio de entre 10 y 15 μg/kg/día [117, 132, 133]. Hrytsiuk et al 2002 
[134]2, habían apuntado posibles problemas de conducta en niños de 8 
años asociados a dicha dosis, consideraciones hechas en base a estudios 
de baja calidad. Para otros autores las alteraciones de conducta pueden 
ser resultado de los procesos que se producen en la familia cuando se 
diagnostica una enfermedad crónica [135]. 

Para algunos autores es más recomendable una estrategia de inicio de 
50 μg/día con el objetivo de minimizar el riesgo de sobretratamiento que 
puede ocurrir con los continuos cambios de dosis [21], o en casos de 
hipotiroidismo grave [126].

2	  En el anexo E figuran los artículos incluídos en esta revisión
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B
Se recomienda una dosis de Levo-tiroxina al inicio del tratamiento 
de 10 a 15 μg/kg de peso/día.


El conocimiento de la etiología de la enfermedad nunca debe retra-
sar el inicio del tratamiento.

B
No se han encontrado efectos adversos relevantes con la utiliza-
ción de dosis de inicio de entre 10 y 15 μg/kg/día.

4.1.2. Momento de la instauración del tratamiento 

El tratamiento con Levo-tiroxina debe administrarse sin demora tras la 
detección de un caso. De la precocidad del diagnóstico y tratamiento 
dependerá en gran medida, el cociente intelectual (CI) futuro del niño 
porque la protección de la T4 materna desaparece tras el nacimiento. Se 
ha comunicado la influencia de la edad de comienzo del tratamiento en la 
evolución del CI de los niños hipotiroideos, que empeora cuanto más se 
prolonga. Estudios recientes ponen de manifiesto un CI total normal en 
niños con HC respecto al grupo control y relacionado con un inicio temprano 
de la terapia y con una dosis de inicio adecuada [115, 136-138]. 

Ante una sospecha firme de enfermedad se puede iniciar el tratamiento 
el mismo día en que se toma la muestra para la confirmación diagnóstica 
aún sin disponer de los resultados. En caso de que éstos sean después 
negativos se retira el tratamiento [20, 23].

Ningún examen complementario (gammagrafía etc) puede retrasar el inicio 
del tratamiento [8].

El tratamiento debe instaurarse en las dos primeras semanas de vida [20]. 

El menor retraso en el tratamiento de los niños con HC es incluso más 
importante para los resultados intelectuales que el aumento de la dosis 
inicial [119]. 

B
Se debe instaurar el tratamiento con Levo-tiroxina lo antes posible, 
en ningún caso más tarde de las 2 primeras semanas de vida.



El tratamiento con Levo-tiroxina puede administrarse inmediatamen-
te ante la sospecha de un caso positivo, el mismo día en que se 
toma la muestra de sangre para la confirmación diagnóstica, antes 
de disponer de los resultados. Si el caso posteriormente no se con-
firma se suspende el tratamiento al recibirse los resultados.


La realización de exámenes complementarios, como la gammagra-
fía, nunca debe retrasar el inicio del tratamiento.
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4.1.3. Monitorización y ajuste de la dosis

En las revisiones periódicas en el seguimiento de los niños, las 
determinaciones analíticas son el elemento fundamental para ajustar las 
dosis terapéuticas. 

El objetivo del tratamiento inicial es la normalización de los niveles séricos 
de T4 en las dos primeras semanas tras el inicio del tratamiento y los de TSH 
en el primer mes [19, 20, 23]. La no consecución de estos objetivos puede 
ser debido a que el niño puede no estar recibiendo la dosis adecuada, 
debiendo tenerse en mente posibles problemas con el cumplimiento del 
tratamiento o el método de administración [7, 9, 12, 21, 23]. Se debe 
proporcionar consejo a los padres de la gran importancia del cumplimiento 
del tratamiento [19]. Se ha descrito también falta de respuesta al 
tratamiento por la interferencia en la absorción por compuestos a base de 
soja y hierro [21]. 

La administración de dosis de 10-15 μg/kg/día consigue una normalización 
más rápida de los niveles hormonales que dosis inferiores [134]. 

La dosis de Levo-tiroxina se debe ajustar en función de los niveles séricos 
de FT4 y TSH [19, 20].

Se recomienda mantener los niveles de FT4 en la mitad superior del rango 
normal y la TSH dentro del rango normal [19, 20, 23, 139]. Si se utiliza 
TT4 sus niveles deben situarse entre 10 y 16 μg/dL (127-203 nmol/L) y si 
se determina FT4 entre 1,4 y 2,3 ng/dL (18 y 30 pmol/L). Los niveles de 
TSH deben mantenerse dentro de los límites normales y dentro de ellos 
idealmente entre 0,5 y 2 mU/L) [19-21, 23].

Para la AAP (2006) [19] es preferible analizar los niveles de FT4 frente a los 
de TT4 para evaluar la concentración de relevancia biológica, la no unida a 
proteínas (a pesar de la mayor variación entre los diferentes métodos de 
análisis directo de FT4). 

En cuanto a la normalización de los niveles de TSH y FT4 se manejan dos 
hipótesis [140]:

Hipótesis de las hormonas tiroideas libres: considera que la >>
concentración de la hormona tiroidea libre refleja la respuesta en 
el tejido diana. Según esta hipótesis mantener la FT4 dentro de 
su rango normal, implica forzosamente aceptar concentraciones 
elevadas de TSH.

Hipótesis de la TSH: la normalización de la TSH refleja el >>
eutiroidismo hipofisario y por analogía también el eutiroidismo en 
los tejidos diana. Esta hipótesis implica aceptar concentraciones de 
FT4 superiores al rango normal.
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La importancia del rápido descenso de la TSH en el manejo del hipotiroidismo 
continúa siendo controvertida. Mientras unos autores mantienen que la 
rápida normalización de los valores séricos de T4, independientemente de 
las concentraciones correspondientes de TSH, es un objetivo satisfactorio 
en el tratamiento [23, 141], otros enfatizan que el nivel de TSH es el 
único marcador biológico que asegura niveles tisulares de T4 adecuados, 
especialmente en el cerebro [140, 142]. Para la NACB se debería utilizar 
la TSH como determinación primaria y la FT4 como análisis secundario y 
emplear estándares apropiados para la edad [21]. Cuando la normalización 
de TSH es el objetivo del tratamiento, el rango de referencia para los niveles 
plasmáticos de FT4 durante los primeros meses de tratamiento necesitaría 
ser revisado. Para Selva et al. 2002 [143], habría que reevaluar los rangos 
de referencia de T4 y FT4 en los recién nacidos las 2 primeras semanas de 
tratamiento, tomando como normales valores más altos.

La Sociedad Española de Endocrinología Pediátrica considera que se 
debe tener en cuenta que en algunos casos, a lo largo del primer año de 
vida, pueden persistir niveles elevados de TSH (entre 10 y 20 mU/L) con 
valores de T4 en el rango recomendado (mitad superior del rango normal), 
en estos casos el aumento de la dosis de Levo-tiroxina implicaría una 
sobredosificación que podría producir una craneostenosis prematura y 
afectar de forma negativa a la maduración cerebral [23]. 

Concentraciones elevadas de T4 pueden afectar a la capacidad de atención 
y memoria en niños con HC [136].

4.1.4. Momento de las determinaciones

Se deben analizar los niveles de FT4 a la quince semanas de instaurado el 
tratamiento [19, 20].

Posteriormente, y a lo largo de los tres primeros años de vida se propone 
el siguiente protocolo para las determinaciones séricas de T4 y TSH [19, 
20, 23]: 

a las 2 y 4 semanas después de iniciado el tratamiento con >>
Levo-tiroxina
cada 1-2 meses durante los primeros 6 meses de vida>>
cada 3-4 meses entre los 6 meses y los 3 años>>
cada 6-meses hasta completar el crecimiento>>
a intervalos más frecuentes cuando se duda del cumplimiento o >>
cuando se obtienen valores anormales 
las determinaciones de FT>> 4 y TSH se deben repetir 4 semanas 
después de cualquier cambio en la dosis de Levo-tiroxina, cuando 
se realiza un cambio en la alimentación en leches de soja y si hay 
alguna indicación clínica [139]. 
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Para las extracciones sanguíneas se debe conocer la hora de la 
administración del tratamiento ya que los niveles de FT4 se elevan 
significativamente después del mismo [17]. Se recomienda mantener un 
intervalo de tiempo mínimo de 12 horas entre la toma del fármaco y la 
extracción [7, 9, 12].

Los resultados de las determinaciones deben ser comunicados a las 
familias para realizar las modificaciones en las dosis, que se llevarán a 
cabo mediante el aumento o la disminución de la misma a razón de 12,5 
µg de Levo-tiroxina /día [17].

En aquellos casos de niños alimentados con una dieta con soja se debe 
aumentar la dosis de levotiroxina hasta alcanzar los niveles hormonales 
séricos que se consideren adecuados para la edad [144]. Debe tenerse 
en cuenta que, aparte de la soja, la absorción puede reducirse en diversas 
circunstancias: consumo de algunos alimentos (fórmulas infantiles que 
contienen semilla de algodón, nueces), procesos digestivos en los cuales 
se reduce la superficie de absorción (intestino corto, cirrosis hepática), 
fármacos concomitantes (carbón activado, hidróxido de aluminio, 
colesteramina, sulfato y gluconato ferroso, propranolol). Otros fármacos 
como el fenobarbital, fenitoina, carbamacipina y rifampicina aumentan el 
catabolismo de la tiroxina.

El tratamiento debe ser mantenido a lo largo de toda la vida del sujeto, 
excepto en aquellos casos en los que en la reevaluación a los 3 años se 
confirme el caso como hipotiroidismo transitorio.
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
Con la administración de un tratamiento adecuado los niveles sé-
ricos de T4 libre se deben normalizar en 2 semanas y los de TSH 
en 1 mes.


El objetivo de la terapia durante el seguimiento es mantener la TT4 
y FT4 en la mitad superior del rango de referencia durante el primer 
año de vida con niveles séricos de TSH en el rango de referencia.



Se consideran necesarias las determinaciones séricas frecuentes 
de FT4 y TSH. Se propone como protocolo para su realización: 

a las 2 y 4 semanas después de iniciado el tratamiento con >>
Levo-tiroxina 
cada 1-2 meses durante los primeros 6 meses de vida>>
cada 2-3 meses hasta el primer año>>
cada 3-4 meses hasta los 3 años>>
cada 6 meses hasta que se completa el crecimiento>>
a intervalos más frecuentes cuando se duda del cumplimiento >>
o cuando se obtienen valores anormales 
a las 4 semanas después de cualquier cambio en la dosis de >>
Levo-tiroxina.



Los análisis se realizarán sin la toma de la medicación previa, que 
se pospondrá al momento posterior a la extracción de la muestra, 
manteniendo un intervalo de tiempo mínimo de 12 horas entre la 
toma del fármaco y la extracción de sangre para el control.

B
La dosis de mantenimiento debe ser adaptada individualmente en 
función de la clínica, la bioquímica, la maduración ósea, etc.

C
En niños alimentados con leche de soja se debe ajustar la do-
sis del tratamiento para mantener los niveles séricos hormonales 
dentro del rango adecuado para su edad.


El tratamiento debe ser mantenido a lo largo de toda la vida del 
sujeto, excepto para los casos de hipotiroidismo congénito tran-
sitorio.


Se debe proporcionar información a los padres acerca de la impor-
tancia del cumplimiento terapéutico, asegurándose de que com-
prenden la información suministrada.
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4.2. Seguimiento

4.2.1. Controles a efectuar, edad adecuada para realizarlos y 
periodicidad 

La realización de un control evolutivo riguroso es fundamental para el 
desarrollo psicointelectual y físico de los niños hipotiroideos. Además de 
los controles analíticos descritos en el apartado anterior es importante el 
control del desarrollo psicomotor y la detección de otras anomalías [12]. 

El control clínico debe incluir somatometría (talla, peso y perímetro 
cefálico) y búsqueda de signos y síntomas que puedan sugerir hipo o sobre-
dosificación. Todos ellos deben realizarse en cada visita [12]. El intervalo 
máximo de los controles clínicos, no debería ser superior a 6 meses.

La edad ósea es un aspecto habitualmente utilizado en la valoración de 
la gravedad  de la enfermedad. Tras la valoración inicial, la realización 
de radiografías no es necesaria si el crecimiento es normal [139]. La 
ecografía puede ser un sustituto de la radiografía en la evaluación de 
la maduración ósea [145]. Se ha encontrado que guarda relación con 
variables de tratamiento. Una estrategia terapéutica adecuada corrige 
el retraso en la edad ósea antes del tratamiento que se haya podido 
producir [146].

Se recomienda la realización de pruebas destinadas a la detección precoz 
de la pérdida auditiva (la prevalencia del déficit auditivo es unas diez veces 
mayor en niños con HC) durante los primeros dos meses de vida y no más 
tarde de los tres meses de edad, con el objetivo de evitar dificultades 
relacionadas con el desarrollo del lenguaje [20, 139].

La búsqueda de ciertas anomalías de las que se observó una mayor 
frecuencia en niños hipotiroideos que en la población general, incluye un 
examen oftalmológico con test de estrabismo a la edad de 1 y 2 años 
e investigación de anomalías cardiovasculares congénitas (estenosis 
pulmonar, comunicación interauricular y comunicación interventricular) 
[9, 12].

El control del desarrollo neuropsicológico es otro aspecto de importancia 
capital en el estudio de la evolución de los niños hipotiroideos. 

Se recomienda la utilización de baterías y escalas estandarizadas, de forma 
específica aquellas de mayor difusión internacional con adaptaciones al 
país del niño objeto de estudio y la comparación de los resultados obtenidos 
con estándares propios [9, 23].
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Los tests mas utilizados son el de Brunet-Lezine3 hasta los dos años 
de edad [18, 120, 121, 124], el de McCarthy4 entre los 3 y los 6 años 
[115, 121, 136] y los de Wechsler5 (test de Wechsler de inteligencia para 
preescolares (WPPSI), escala de la inteligencia de Wechsler (WISC) y escala 
de la inteligencia de Wechsler revisada (WISC-R)) a partir de esa edad. 

Se recomiendan revisiones con la escala correspondiente a los 6, 12, 18, 
24 y 36 meses. Si los resultados son normales se puede pasar a hacer 
revisiones cada dos años a partir de esta fecha. En caso de observase 
retrasos en el desarrollo deben incrementarse los controles conforme a 
propuesta clínica [147] e iniciar de forma precoz rehabilitación psicomotora 
y estimulación del habla en aquellos casos en los que se hayan detectado 
anomalías [148]. 

Se ha observado que diferentes factores del entorno familiar-ambiental 
influyen en el desarrollo neuropsicológico del niño hipotiroideo. Kreisner 
et al. 2004 [149] encontraron como factores predictivos de peor CI total: 
el nivel de estudios materno (factor socio-económico) y el número de 
visitas durante el primer año de vida. Leger et al. 2001 [127] encontraron 
relación entre los retrasos escolares y la mala adherencia al tratamiento o 
tratamiento inadecuado, que se daba especialmente en niños con peores 
condiciones sociales. Se ha observado también relación entre un bajo nivel 
sociocultural de la familia y desordenes del aprendizaje escolar, CI bajo y 
empobrecimiento del lenguaje [148, 150]. 

Por todo ello se recomienda que el manejo del niño hipotiroideo se lleve a 
cabo por un equipo multidisciplinar (con trabajadores sociales y psicólogos) 
para la rápida identificación de pacientes con peor pronóstico. 

Es importante evaluar los aspectos conductuales en el seguimiento de 
niños y adolescentes con HC. El diagnóstico de una enfermedad crónica en 
un recién nacido produce una serie de procesos en la familia que pueden 
incrementar el riesgo de problemas psicopatológicos [135].

La realización de tests neurofisiológicos puede ser una herramienta útil en 
la evaluación de la maduración neurológica y del desarrollo cerebral [137, 
151, 152].

3	  La escala se encuentra desarrollada en el anexo F
4	  Ídem
5	  Ídem
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El impacto del diagnóstico de una enfermedad crónica en un hijo va a 
generar importantes situaciones de angustia y ansiedad en los padres que 
deben ser detectadas por el sistema sanitario que, en caso necesario, 
debe proporcionar el soporte emocional necesario a la familia [135, 153] 
Se deben evitar situaciones de sobreprotección que generalmente son 
más perjudiciales que beneficiosas [135]. El apoyo psicológico a los 
padres debe ser preceptivo en la mayor parte de las familias con niños 
con HC [154]. 

C
En el niño con HC se recomienda el estudio de la función auditiva, 
la realización de pruebas oftalmológicas y la valoración de posi-
bles anomalías cardiovasculares congénitas.

C La somatometría se debe analizar en cada consulta.

C
En el seguimiento se debe estudiar el desarrollo psicomotor, el 
entorno familiar, el rendimiento escolar y aspectos conductuales.


Se recomienda la utilización de baterías y escalas estandarizadas 
de desarrollo neurológico, de forma específica aquellas de mayor 
difusión internacional con adaptaciones al país objeto de estudio.



El impacto del diagnóstico de una enfermedad crónica en un hijo 
va a generar importantes situaciones de angustia y ansiedad en 
los padres que deben ser detectadas por el sistema sanitario que, 
en caso necesario, debe proporcionar el soporte emocional nece-
sario a la familia.

Es recomendable que las unidades funcionales de seguimiento de 
los niños detectados en el cribado neonatal se integren dentro de los 
programas de cribado y que dichas unidades estén formadas por 
equipos multidisciplinares que incluyan pediatras (encargados de la 
evaluación de la clínica, bioquímica, etc.) y psicólogos (para la evaluación 
psicométrica, lingüística, conductual, del rendimiento escolar, etc). Estas 
unidades deben contar con el apoyo de otro tipo de profesionales para 
el seguimiento de los aspectos comentados (oftalmólogos, cardiólogos, 
trabajadores sociales etc). 

4.2.2. Reevaluación diagnóstica

A los 3 años de edad se recomienda reevaluar el caso de HC, salvo en 
aquellos casos en los que se haya confirmado una ectopia glandular en el 
periodo neonatal. Esta reevaluación se realiza con una retirada de la Levo-
tiroxina durante 4 semanas. Antes y después de la retirada del tratamiento 
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se miden las concentraciones de FT4 y TSH. Si las concentraciones de FT4 
disminuyen y las de TSH aumentan, se confirma el diagnóstico de HC [19, 
20, 23]. Prácticamente el 100% de los niños con HC verdadero presentan 
un claro aumento de TSH después de dos semanas de la interrupción del 
tratamiento [21]. 

Los niños con HC grave podrían presentar un hipotiroidismo clínico ante la 
retirada del tratamiento durante cuatro semanas. Ante la sospecha de uno 
de estos casos, una alternativa puede ser reducir el tratamiento solamente 
a la mitad. Si después de las 4 semanas la TSH se eleva por encima de 
las 20 mU/L, se confirma un hipotiroidismo permanente y se reinicia el 
tratamiento. Si los niveles séricos de TSH no se incrementan se suspende 
el tratamiento durante otras 4 semanas y se repiten las determinaciones 
de FT4 y TSH [19]. 

Una vez confirmado el diagnóstico deben realizarse las pruebas necesarias 
para establecer el tipo de hipotiroidismo (disgenesia o dishormonogénesis), 
si éste no se ha determinado en el periodo neonatal. 

Se recomienda asimismo el diagnóstico diferencial entre los diversos 
trastornos: insensibilidad a la TSH, defecto de captación de transporte 
de yoduro, defecto de síntesis y secreción de tiroglobulina, defecto 
de organificación y déficit de yodotirosina-deyodinasa. La reevaluación 
diagnóstica puede ser un momento idóneo para realizar los estudios 
pertinentes [12]. 

Los estudios de biología molecular están permitiendo conocer la causa 
exacta del defecto en algunos casos [155]. Si se identifica una causa 
hereditaria se debe hacer consejo genético. 


Se recomienda realizar la reevaluación diagnóstica a los 3 años 
de edad cuando no fue posible completar la investigación del diag-
nóstico etiológico en el periodo neonatal.


Se incluyen en la reevaluación diagnóstica a todos los casos de 
HC, excepto a las ectopias.

4.2.3. Hipotiroidismo transitorio

Cuando tras la retirada del tratamiento durante las 4 semanas las 
concentraciones hormonales permanecen normales se establece que el 
hipotiroidismo fue transitorio y no se reanuda el tratamiento [12, 19, 20]. 

En estos casos debe mantenerse una cuidadosa vigilancia del niño y 
ante cualquier sospecha de recurrencia de hipotiroidismo hacer las 
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determinaciones analíticas correspondientes [19]. En el momento 
presente han podido demostrarse deficiencias enzimáticas, relacionadas 
con alteraciones genéticas, en algunos casos de hipotiroidismo primario 
transitorio. Traducirían una situación de deficiencia parcial en la génesis de 
hormonas tiroideas, solventada posteriormente, pero que podría ponerse 
otra vez en evidencia en el curso de la infancia o la vida.



Se considera establecido el diagnóstico de hipotiroidismo transi-
torio cuando en el momento de la reevaluación diagnóstica a los 
3 años de edad y tras la interrupción del tratamiento se observan 
niveles de T4 y TSH séricas normales, con tiroides “in situ”.
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5 La información a los padres

La ley 41/2002 básica reguladora de la autonomía del paciente establece 
como uno de sus principios básicos que “todo profesional que interviene 
en la actividad asistencial está obligado no sólo a la correcta prestación 
de sus técnicas, sino al cumplimiento de los deberes de información y de 
documentación clínica, y al respeto de las decisiones adoptadas libre y 
voluntariamente por el paciente”.

Para que un programa de cribado sea considerado de calidad es necesario 
que, además de los procedimientos de diagnóstico y terapéuticos cuente 
con otras intervenciones de apoyo a los padres y a los propios pacientes. 
Para ello es recomendable que el programa de cribado desarrolle material 
informativo que debe estar disponible en las clases antenatales, los 
centros de salud etc. 

El Comité de Ética del Instituto de Investigación de Enfermedades Raras 
[156], en el documento “Recomendaciones acerca de los aspectos éticos 
de los programas de cribado de población para enfermedades raras” 
establece en su recomendación 12 “Es un deber de los responsables 
del programa de cribado obtener el consentimiento informado del sujeto, 
sus representantes legales o ambos, según proceda, antes de realizar la 
actuación. El consentimiento informado se obtendrá de forma expresa y 
normalmente por escrito; el comité de ética establecerá en que situaciones 
se podrá obtener de forma verbal. En el caso de enfermedades tratables (o 
prevenibles), y cuando el programa de cribado forme parte de la práctica 
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clínica habitual, el consentimiento explícito podría no ser requerido, siempre 
que se garantice que la participación esté precedida con la suficiente 
antelación de una información adecuada (esto es lo que viene denominándose 
“participación informada”)”

Y en su recomendación 14 “En un programa de cribado en el que se 
obtengan muestras biológicas debe informarse a los participantes del 
procedimiento de obtención de la muestra, de su procesamiento, así como 
de las posibilidades de almacenamiento y usos posteriores de las muestras 
residuales para investigación biomédica. Asimismo, deberá informarse de la 
manera en que se protegerá la confidencialidad del donante y de los datos 
obtenidos….”

En cuanto a la utilización de muestras biológicas, obtenidas por 
programas de cribado, para la investigación biomédica, se debe tener en 
cuenta lo expuesto en la Ley 14/2007, de 3 de julio, de investigación 
biomédica [157], en cuanto a consentimiento informado y derecho a la 
información y en cuanto a  la protección de datos personales y garantías 
de confidencialidad.

Los padres deben recibir información de los resultados del cribado también 
en el caso de que éste sea negativo. 

Una vez detectado un caso positivo de hipotiroidismo congénito la 
información a los padres debe centrarse en aspectos generales de la 
enfermedad (su etiología etc), las pruebas que se van a realizar al niño, 
la importancia del diagnóstico y tratamiento precoces para evitar la 
discapacidad psíquica, la forma de administración del tratamiento y la 
importancia de un adecuado seguimiento del niño para la consecución de 
un óptimo desarrollo tanto físico como intelectual [9]. 

En Anexos se encuentra un ejemplo de información a aportar a los padres 
de los niños con hipotiroidismo congénito. 

Para que las familias entiendan todo el proceso es necesario que 
la comunicación con el médico sea buena para ello existen algunas 
alternativas como [30]: 

Elaborar una buena carpeta de información para los padres que se 1.	
enfrentan con un resultado positivo en el cribado y que debe ser 
entregada cuando los padres reciben las noticias.

El periodo de incertidumbre debe mantenerse tan corto como sea 2.	
posible: son preferibles un rápido envío (uno o dos días) y una rápida 
comunicación de los resultados de la prueba diagnóstica.

Es necesaria una buena entrevista entre los padres y el pediatra o 3.	
el médico de cabecera. 
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Es necesaria una buena formación acerca del cribado de todos 4.	
aquellos que participan en él, esto es, aquellos que toman la 
muestra, el médico general, el equipo de consulta y el pediatra. 
Esto es importante tanto para la salud somática del niño como el 
estado emocional de los padres.

Debe hacerse un esfuerzo en reducir el número de resultados falsos 5.	
positivos en el cribado.
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6 Indicadores 

¿Cuáles son los indicadores que permiten monitorizar la calidad de un 
programa de detección precoz de hipotiroidismo congénito?

Un indicador es un dato cuantificable que puede utilizarse como guía para 
conocer y valorar la calidad de diferentes actividades. 

En este apartado de la guía se ha incluido una serie de indicadores que 
permiten evaluar diferentes aspectos del cribado neonatal del hipotiroidismo 
congénito y de la atención al niño hipotiroideo. Todos ellos se han elaborado 
desde la perspectiva de un programa poblacional de cribado neonatal. 

Los indicadores propuestos han sido escogidos, a modo de ejemplo entre 
otros posibles, por reunir dos importantes características: su validez como 
indicadores de calidad y por considerar que la información que aportan es 
importante que sea registrada. 

El objetivo de los indicadores propuestos es facilitar la implantación de las 
recomendaciones realizadas en esta guía, ya que es importante conocer si 
se alcanzan los objetivos que se espera obtener con su cumplimiento. 

Para cada indicador se ha indicado el criterio de calidad y se ha incluido 
una descripción operativa de los mismos para garantizar la homogeneidad 
y calidad de la información a registrar. Estos indicadores pueden además 
servir para establecer estándares de calidad, entendiendo por estándar de 



Guía de práctica clínica.64 Hipotiroidismo congénito

calidad el grado de cumplimiento exigible a una recomendación y que se 
define como el rango en el que resulta aceptable el nivel de calidad.

A continuación se relacionan y describen los once indicadores propuestos 
que, si se obtienen con cierta periodicidad, permiten analizar su evolución 
a lo largo del tiempo, es decir permiten su monitorización.

Indicadores propuestos:

Nº Área Nombre del indicador

1 Cribado
Calidad del momento de la toma de muestra de 
cribado

2 Cribado
Toma adicional de muestra por muestra de 
sangre no válida

3 Cribado
Doble cribado en RN prematuros y/o con muy 
bajo peso y gemelos del mismo sexo

4 Cribado Falsos positivos del cribado

5 Diagnóstico
Tiempo de espera para confirmación analítica 
diagnóstica

6 Diagnóstico Realización de gammagrafía diagnóstica

7 Tratamiento
Administración de dosis terapéutica de Levo-
tiroxina de inicio

8 Tratamiento Demora terapéutica

9 Seguimiento
Monitorización de los niveles de hormonas 
tiroideas

10 Seguimiento Monitorización de la evolución psicomotora

11 Diagnóstico Confirmación diagnóstica definitiva 
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Denominación 
del indicador

1.- Calidad del momento de la toma de muestra  
de cribado

Criterio calidad
¿Se le realizó la toma de muestra de cribado entre 
las 48 y las 96 horas de vida?

Justificación

El momento idóneo para la toma de la muestra se 
sitúa entre las 48 horas y el 4º día de vida ya que en las 
primeras 24 horas de vida se produce una elevación 
fisiológica de los niveles de TSH, posiblemente en 
respuesta a la exposición al frío, que puede dar 
lugar a un número elevado de falsos positivos. 
No se recomienda demorar el cribado más allá del 4º 
día de vida para conseguir un inicio de tratamiento 
lo más precoz posible pues éste es uno de los 
factores determinantes del desarrollo intelectual 
posterior del niño hipotiroideo. 

Fórmula 

Nº de recién nacidos a los que se le 
tomó una muestra válida en el momento 

adecuado
                                                                   x 100

Nº total de niños recién nacidos cribados

Descripción de 
términos

Recién nacidos: niños con menos de 4 semanas de 
vida a los que se les toma una muestra de sangre 
en el marco de un programa de cribado neonatal 
para la detección de hipotiroidismo congénito.

Muestra válida: muestra de sangre que cumple los 
requisitos especificados por el programa para poder 
ser  analizada y emitir un resultado fiable.

Momento adecuado: cuando la toma de muestra se 
realiza entre las 48 y las 96 horas de vida.

Nº total de recién nacidos cribados: se considerarán 
cribados todos los recién nacidos a los que se les 
tomó una muestra de sangre válida para la detección 
de hipotiroidismo congénito antes de superar las 
4 semanas de vida, en el marco de un programa 
de cribado neonatal, y se disponga de información 
sobre el resultado del cribado. 
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Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los recién nacidos cuyos padres residen en 
esa área geográfica, en el periodo de estudio.

Periodicidad
Generalmente se toma como periodo de referencia 
los últimos 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Se excluirán del denominador los niños cribados 
cuya edad a la toma de la muestra válida sea 
superior a las 4 semanas.

Se excluirán del numerador los recién nacidos que 
a pesar de realizarse la toma de muestra en el 
momento adecuado, dicha muestra no se considere 
válida por cualquier motivo: muestra en mal estado, 
muestra no eluida, sangre escasa, etc.

Tipo de 
indicador

Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la base de 
datos del programa de cribado y, en su defecto, la 
información procedente de la Historia Clínica de 
Atención Primaria y/o hospitalaria, en soporte papel 
y/o electrónico.

Denominación 
del indicador

2.- Toma adicional de muestra por muestra de 
sangre no válida

Criterio calidad
¿Se le realizó una segunda toma de muestra de 
cribado porque la primera no era válida para ser 
analizada?

Justificación

Unos resultados precisos en el cribado dependen 
de la buena calidad de las muestras de sangre. La 
toma de muestra debe realizarse siguiendo las reco-
mendaciones indicadas. Se debe examinar ambos 
lados del papel de filtro para comprobar que la san-
gre penetró de forma uniforme y empapó el papel. 
Las muestras con cantidades insuficientes de san-
gre y las muestras en mal estado, concentradas, 
no eluida, etc. pueden dar lugar a resultados falsos 
negativos.
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Fórmula 

Nº de recién nacidos a los que se realizó 
una nueva toma de muestra por muestra de 

sangre no válida
                                                                   x 100

Nº total de niños recién nacidos cribados

Descripción de 
términos

Recién nacidos: niños con menos de 4 semanas de 
vida a los que se les toma una muestra de sangre 
en el marco de un programa de cribado neonatal 
para la detección de hipotiroidismo congénito.

Muestra de sangre no válida: muestra de sangre con 
sangre insuficiente o mal impregnada, muestra en mal 
estado, concentrada, no eluida, etc. que no permite 
su análisis y/o la emisión de un resultado fiable.

Nueva toma de muestra: se contabilizará como nue-
va muestra siempre que haya una o más repeticio-
nes de toma de muestra por cantidad de sangre 
insuficiente o mal impregnada, muestra en mal es-
tado, concentrada, no eluida, etc.

Nº total de recién nacidos cribados: se considerarán 
cribados todos los recién nacidos a los que se les 
tomó una muestra de sangre válida para la detec-
ción de hipotiroidismo congénito antes de superar 
las 4 semanas de vida, en el marco de un programa 
de cribado neonatal, y se disponga de información 
sobre el resultado del cribado. 

Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los recién nacidos cuyos padres residen en 
esa área geográfica, en el periodo de estudio.

Periodicidad
Generalmente se toma como periodo de referencia 
los últimos 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Se excluirán del denominador los niños cribados 
cuya edad a la toma de la muestra válida sea supe-
rior a las 4 semanas.

Tipo de Indicador Proceso 

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la base de 
datos del programa de cribado y, en su defecto, la 
información procedente de la Historia Clínica de 
Atención Primaria y/o hospitalaria, en soporte papel 
y/o electrónico.
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Denominación 
del indicador

3.- Doble cribado en RN prematuros, con muy bajo 
peso y/o gemelos

Criterio calidad
¿Si el niño pesaba al nacer menos de 1.500 gr, fue 
prematuro y/o gemelo, se le realizó una 2ª toma de 
muestra a las 2-4 semanas de vida?

Justificación

El aumento de TSH que se produce inmediatamen-
te después del nacimiento puede retrasarse en los 
niños prematuros debido a la inmadurez del me-
canismo de autorregulación hipotalámico-hipófiso-
tiroideo, por ello, en niños de muy bajo peso (en 
especial recién nacidos prematuros) y gemelos del 
mismo sexo debe repetirse el cribado de TSH para 
detectar aquellos casos en los que su inmadurez 
puede enmascarar un hipotiroidismo primario.

Fórmula 

Nº de recién nacidos prematuros, con muy 
bajo peso y/o gemelos  a los que se realiza 
una 2ª toma de muestra a las 2-4 semanas 

de vida
                                                                   x 100
Nº total de recién nacidos prematuros, con 

muy bajo  peso y/o gemelos cribados

Descripción de 
términos

Recién nacidos prematuros: nacidos con una edad 
gestacional calculada a partir del primer día del últi-
mo periodo menstrual menor de 37 semanas.

Recién nacidos con muy bajo peso: nacidos con me-
nos de 1500 gr. 

Gemelos: especialmente los gemelos univitelinos 

Nº total de recién nacidos prematuros, con muy bajo 
peso y/o gemelos cribados: se considerarán criba-
dos todos los recién nacidos prematuros, con muy 
bajo y/o gemelos peso a los que se les tomó al 
menos una muestra de sangre válida para la detec-
ción de hipotiroidismo congénito antes de superar 
las 4 semanas de vida, en el marco de un programa 
de cribado neonatal, y se disponga de información 
sobre el resultado del cribado. 
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Área geográfica 
de referencia

Se registrará el hospital donde nació el recién naci-
do, o en su defecto donde fue ingresado durante las 
primeras 4 semanas de vida, para poder obtener el 
indicador desagregado por centro asistencial. 

Periodicidad
Generalmente se toma como periodo de referencia 
los últimos 6 y 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Se excluirán del denominador los niños prematuros, 
con muy bajo peso y/o gemelos cribados cuya edad 
a la toma de la primera muestra válida sea superior 
a las 4 semanas.
Se excluirán del numerador los recién nacidos pre-
maturos, con muy bajo  peso y/o gemelos criba-
dos que, a pesar de realizarse la primera toma de 
muestra en las primeras 4 semanas, la muestra de 
sangre no se considere válida por cualquier motivo: 
muestra en mal estado, muestra no eluida, sangre 
escasa, etc.

Tipo de Indicador Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la base de 
datos del programa de cribado y, en su defecto, la 
información procedente de la Historia Clínica  hospi-
talaria, en soporte papel y/o electrónico.

Denominación 
del indicador

4.- Falsos positivos del cribado

Criterio calidad
¿Si el niño no fue diagnosticado de HC, se le realizó 
más de una prueba válida de cribado y/o una prueba 
analítica de confirmación por sospecha de HC?

Justificación

Debería usarse valores de referencia de TSH 
ajustados por edad para todos los análisis. Se 
sugiere que el punto de corte se establezca como 
percentil 97,5 para cada grupo de edad. Cuando 
se produce puntos de corte ajustados por la edad 
se produce una reducción del 50% en el número de 
valores anormales.
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Fórmula 

Nº de recién nacidos con resultado falsos 
positivos de la prueba de cribado 

                                                                   x 100
Nº total de niños recién nacidos cribados

Descripción de 
términos

Recién nacidos: niños de menos de 4 semanas de 
vida a los que se les toma una muestra de sangre en 
el marco de un programa de cribado neonatal para la 
detección de hipotiroidismo congénito.
Resultado falso positivo: recién nacido al que se 
le solicita realizar un segundo cribado o pruebas 
diagnóstica de confirmación tras obtener una TSH 
superior a los 10 mU/L,  en al menos una prueba 
de cribado, sin que finalmente sea diagnosticado de 
hipotiroidismo congénito. 
Nº total de recién nacidos cribados: se considerarán 
cribados todos los recién nacidos a los que se les 
tomó una muestra de sangre válida para la detec-
ción de hipotiroidismo congénito antes de superar 
las 4 semanas de vida, en el marco de un programa 
de cribado neonatal, y se disponga de información 
sobre el resultado del cribado. 

Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los recién nacidos cuyos padres residen en 
esa área geográfica, en el periodo de estudio.

Periodicidad
Generalmente se toma como periodo de referencia 
los últimos 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Se excluirán del denominador los niños cribados 
cuya edad a la toma de la muestra válida sea supe-
rior a las 4 semanas.
Se excluirán del numerador los recién nacidos que 
a pesar de realizarse la toma de muestra en el mo-
mento adecuado dicha muestra no se considere vá-
lida por cualquier motivo: muestra en mal estado, 
muestra no eluida, sangre escasa, etc.

Tipo de indicador Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la base de 
datos del programa de cribado y, en su defecto, la 
información procedente de la Historia Clínica de 
Atención Primaria y/o hospitalaria, en soporte papel 
y/o electrónico.
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Denominación 
del indicador

5.- Tiempo de espera para confirmación analítica 

Criterio calidad
¿Tras el resultado de sospecha de HC por TSH ma-
yor de 20U/L en el cribado se confirmó serológica-
mente en 24 horas?

Justificación

La determinación de los niveles séricos de hormona 
tiroidea es fundamental para la confirmación analíti-
ca. Las determinaciones realizadas en papel de filtro 
no son diagnósticas. Toda sospecha de HC debe ser 
confirmada con análisis en suero, en muestras de 
sangre extraídas por punción venosa. El estudio de 
confirmación diagnóstica implica además la realiza-
ción de una anamnesis familiar y personal; búsque-
da de síntomas y signos clínicos, estudio morfológi-
co del tiroides y valoración de la maduración ósea. 

Fórmula 

Nº de recién nacidos con resultados de 
determinaciones analíticas de confirmación 
en 24 horas tras un cribado con resultado 

de sospecha de HC 
                                                                   x 100
Nº total de recién nacidos con resultado de 

cribado de sospecha de HC

Descripción de 
términos

Recién nacidos: niños de menos de 4 semanas de 
vida a los que se les toma una muestra de sangre en 
el marco de un programa de cribado neonatal para la 
detección de hipotiroidismo congénito.
Determinaciones analíticas de confirmación: deter-
minación de niveles séricos de hormonas tiroideas. 
Resultados en 24 horas: se contabilizará a partir del 
momento en que se dispone de información regis-
trada en el laboratorio de referencia del programa 
de cribado.
Recién nacidos con sospecha de HC recién nacido 
con un resultado de TSH mayor de 20 mU/L en una 
prueba de cribado.
Recién nacidos cribados: se considerarán cribados 
todos los recién nacidos a los que se les tomó una 
muestra de sangre válida para la detección de hipoti-
roidismo congénito antes de superar las 4 semanas 
de vida, en el marco de un programa de cribado neo-
natal, y se disponga de información sobre el resul-
tado del cribado. 
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Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los recién nacidos cuyos padres residen en 
esa área geográfica, en el periodo de estudio.

Periodicidad
Generalmente se toma un periodo de referencia los 
últimos 6 y 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Se excluirán del denominador los niños cribados 
cuya edad a la toma de la muestra válida sea supe-
rior a las 4 semanas.

Se excluirán del numerador los recién nacidos que 
a pesar de realizarse la toma de muestra en el mo-
mento adecuado dicha muestra no se considere vá-
lida por cualquier motivo: muestra en mal estado, 
muestra no eluida, sangre escasa, etc.

Tipo de indicador Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la base de 
datos del programa de cribado.

Denominación 
del indicador

6.- Realización de gammagrafía diagnóstica

Criterio calidad
¿Se le realizó al niño una gammagrafía en la primera 
semana de inicio del tratamiento?

Justificación

El estudio de confirmación diagnóstica requiere la 
realización de pruebas de imagen destinadas a es-
tablecer la etiología. 

La gammagrafía es una prueba útil para diagnosticar 
la existencia o no de tejido tiroideo. Se recomienda 
realizar la gammagrafía con I123 y si no se dispone 
de él con Tc99. La gammagrafía debe realizarse en el 
momento de la toma de muestra para confirmación 
o, todo lo más tarde, en la primera semana tras el 
inicio del tratamiento.
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Fórmula 

Nº de recién nacidos con sospecha de 
hipotiroidismo congénito a los que se les 
realiza una gammagrafía para establecer 

la etiología del HC antes del inicio del 
tratamiento o en la primera semana de 

inicio del mismo
                                                                  x 100

Nº total de recién nacidos que inician 
tratamiento por sospecha de HC 

Descripción de 
términos

Recién nacidos: niños de menos de 4 semanas de 
vida a los que se les toma una muestra de sangre en 
el marco de un programa de cribado neonatal para la 
detección de hipotiroidismo congénito.

Gammagrafía: se contabilizarán todas las gamma-
grafías realizadas para establecer la etiología del 
HC, ya sean realizadas con I123, o con Tc99. 

Primera semana de inicio de tratamiento: se conta-
bilizará a partir de la fecha de la consulta en la que 
se prescribe el tratamiento. 

Recién nacidos cribados: se considerarán cribados 
todos los recién nacidos a los que se les tomó una 
muestra de sangre válida para la detección de hipoti-
roidismo congénito antes de superar las 4 semanas 
de vida, en el marco de un programa de cribado neo-
natal, y se disponga de información sobre el resul-
tado del cribado. 

Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los recién nacidos cuyos padres residen en 
esa área geográfica, en el periodo de estudio.

Periodicidad
Generalmente se toma como periodo de referencia 
los últimos 6 y 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Niños no detectados a través del programa de 
cribado

Tipo de indicador Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la 
Historia Clínica del paciente en soporte papel y/o 
electrónico.



Guía de práctica clínica.74 Hipotiroidismo congénito

Denominación 
del indicador

7.- Administración de dosis terapéutica de  
Levo-tiroxina de inicio

Criterio calidad
¿Se le administró una dosis de Levo-tiroxina de 10 a 
15µg/Kg peso/día al inicio del tratamiento?

Justificación

Se recomienda una dosis de Levo-tiroxina al inicio 
del tratamiento de 10 a 15µg/Kg de peso/día en 
función de la severidad de la enfermedad. No se ha 
encontrado efectos adversos con la utilización de és-
tas dosis de inicio.

Fórmula 

Nº de recién nacidos con sospecha de 
HC a los que se les administró la dosis 
recomendada al inicio del tratamiento

                                                                  x 100
Nº total de recién nacidos tratados por 

sospecha de HC 

Descripción de 
términos

Recién nacidos: niños con menos de 4 semanas de 
vida a los que se les toma una muestra de sangre en 
el marco de un programa de cribado neonatal para la 
detección de hipotiroidismo congénito.

Dosis inicial recomendada: administración al inicio 
del tratamiento de una dosis de Levo-tiroxina de 10 
a 15µg/K. de peso/día en función de la severidad 
de la enfermedad. 

Recién nacidos cribados: se considerarán cribados 
todos los recién nacidos a los que se les tomó una 
muestra de sangre válida para la detección de hipoti-
roidismo congénito antes de superar las 4 semanas 
de vida, en el marco de un programa de  cribado 
neonatal, y se disponga de información sobre el re-
sultado del cribado. 

Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los recién nacidos cuyos padres residen en 
esa área geográfica, en el periodo de estudio.
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Periodicidad
Generalmente se toma un periodo de referencia los 
últimos 6 y 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Niños no detectados a través del programa de 
cribado.

Tipo de indicador Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la 
Historia Clínica del paciente en soporte papel y/o 
electrónico.

Denominación 
del indicador

8.- Demora terapéutica

Criterio calidad
¿Inició el tratamiento con Levo-tiroxina antes de los 
14 días de vida?

Justificación

Se debe instalar el tratamiento con Levo-tiroxina lo 
antes posible, en ningún caso más tarde de las 2 
primeras semanas de vida. De la precocidad del 
diagnóstico y tratamiento dependerá en gran me-
dida el cociente intelectual futuro del niño porque 
la protección de la T4 materna desaparece tras el 
nacimiento. El tratamiento con Levo-tiroxina puede 
administrarse inmediatamente ate la sospecha de 
un caso positivo, en el mismo día en que se toma la 
muestra de suero para la confirmación diagnóstica, 
antes de disponer de resultados. La realización de 
exámenes complementarios, como la gammagrafía, 
nunca debe retrasar el inicio del tratamiento. 

Fórmula 

Nº de recién nacidos cribados con 
diagnostico inicial de HC que iniciaron 

tratamiento antes de los 14 días de vida 
                                                                   x 100
Nº total de recién nacidos cribados tratados 

por diagnóstico inicial de  HC 
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Descripción de 
términos

Recién nacidos: niños con menos de 4 semanas de 
vida a los que se les toma una muestra de sangre en 
el marco de un programa de cribado neonatal para la 
detección de hipotiroidismo congénito.

Fecha inicio de tratamiento: se contabilizará la fecha 
de inicio de tratamiento con Levo-tiroxina registrada 
en la Historia clínica del paciente.

Tratados por diagnóstico inicial de HC recién nacido 
a los que se inició tratamiento con Levo-tiroxina tras 
confirmación analítica de sospecha de HC.

Recién nacidos cribados: se considerarán todos los 
recién nacidos a los que se les tomó una muestra 
de sangre válida para la detección de hipotiroidismo 
congénito antes de superar las 4 semanas de vida, 
en el marco de un programa de cribado neonatal, y 
se disponga de información sobre el resultado del 
cribado. 

Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los recién nacidos cuyos padres residen en 
esa área geográfica, en el periodo de estudio.

Periodicidad
Generalmente se toma como periodo de referencia 
los últimos 6 y 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Niños no detectados a través del programa de 
cribado. 

Tipo de indicador Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la Historia 
Clínica del paciente en soporte papel y/o electró-
nico.
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Denominación 
del indicador

9.- Monitorización de los niveles de hormonales 
tiroideas  

Criterio calidad
¿Se le realizó al niño determinaciones analíticas con 
la periodicidad adecuada para ajustar la dosis de 
Levo-tiroxina?

Justificación

En las revisiones periódicas para el seguimiento de 
los niños en tratamiento las determinaciones analí-
ticas son el elemento fundamental para ajustar las 
dosis terapéuticas. Para monitorizar los niveles de 
hormonas tiroideas se recomienda realizar las deter-
minaciones séricas hormonales periódicas recomen-
dadas hasta que se complete su crecimiento. 
Aunque los intervalos deberían ser más frecuentes 
cuado se dude del cumplimiento, cuando se obten-
gan valores anormales y a las 4 semanas después 
de cualquier cambio en la dosis de Levo-tiroxina.

Fórmula 

Nº de niños de 1 año de edad o menos en 
tratamiento por diagnóstico inicial de HC, 
que realizan las determinaciones  séricas 
de hormonas tiroideas con la periodicidad 

recomendada
                                                                   x 100
Nº total de niños de menos o igual a 1 año 

de edad en tratamiento por diagnóstico 
inicial de  HC

Descripción de 
términos

Niños en tratamiento por diagnóstico inicial de HC: ni-
ños a los que se inició tratamiento con Levo-tiroxina 
por diagnóstico inicial de HC y que hayan sido detec-
tados en el marco del programa de cribado neonatal. 
Se contabilizarán los niños durante todo el periodo 
mientras persista la sospecha de HC y no se deten-
drá el seguimiento salvo que se confirme un caso de 
hipotiroidismo congénito transitorio.
Periodicidad recomendada: se consideran necesa-
rias las determinaciones séricas de FT4 y TSH con la 
siguiente periodicidad: 

a las 2-4 semanas después de iniciado el >>
tratamiento con Levo-tiroxina
cada 1-2 meses durante los primeros 6 meses >>
de vida
cada 2-3 meses duran>> te el primer año.
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Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los niños cuyos padres residen en esa área 
geográfica, en el periodo de estudio.

Periodicidad
Se tomará como periodo de referencia los últimos 3, 
6 y 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Se excluirán los niños no detectados por el programa. 
Se excluirán los niños mayores de 1 año. 

Tipo de indicador Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la Historia 
Clínica del paciente en sopor te papel y/o elec-
trónico.

Denominación 
del indicador

10.- Monitorización de la evolución psicomotora 

Criterio calidad
¿Se le realizó al niño evaluación psicomotora a los 
6, 12, 18, 24 y 36 meses de edad?

Justificación

El control del desarrollo neuropsicológico es un as-
pecto de gran importancia en el estudio de la evolu-
ción de los niños tiroideos. 

En las revisiones periódicas para el seguimiento de 
los niños en tratamiento por sospecha o confirma-
ción de HC se recomienda la utilización periódica 
de baterías y escalas estandarizadas de desarrollo 
neurológico, de forma específica aquellas de mayor 
difusión internacional con adaptaciones al país ob-
jeto de estudio y la comparación de los resultados 
obtenidos con estándares propios.

Fórmula 

Nº de niños de 3 o menos años de edad en 
tratamiento por sospecha o confirmación de 
HC, que realizan evaluaciones psicomotoras 
con al menos la periodicidad recomendada

                                                                   x 100
Nº total de niños de 3 o menos años 

de edad en tratamiento por sospecha o 
confirmación de HC
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Descripción de 
términos

Niños en tratamiento por sospecha o confirmación 
de HC: niños a los que se inició tratamiento con Le-
vo-tiroxina por sospecha o confirmación de HC y que 
hayan sido detectados en el marco del programa de 
cribado neonatal. Se contabilizarán todos los niños 
mientras exista sospecha de HC y se detendrá su 
seguimiento tan pronto se confirme un caso de hipo-
tiroidismo congénito transitorio.
Periodicidad recomendada: Se recomienda realizar 
las evaluaciones psicomotoras a los 6, 12, 18, 24 y 
36 meses de edad.

Se considerará correcta toda evaluación que no >>
difiera más de  1-2 meses sobre la periodicidad 
recomendada.

Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los niños cuyos padres residen en esa área 
geográfica, en el periodo de estudio.

Periodicidad
Se tomará como periodo de referencia los últimos  
6 y 12 meses.

Criterios de 
exclusión

Se excluirán los niños no detectados por el programa. 
Se excluirán los niños mayores de 3 años. 

Tipo de indicador Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la Historia Clí-
nica del paciente en soporte papel y/o electrónico.

Denominación 
del indicador

11.- Confirmación diagnóstica definitiva 
(verdaderos positivos)

Criterio de 
calidad

¿Si a un niño con diagnóstico inicial de HC no fue 
posible completar la investigación del diagnóstico 
etiológico, se le realizó reevaluación diagnóstica a 
los tres años?

Justificación

Para la confirmación diagnóstica definitiva se reco-
mienda realizar la reevalución diagnóstica a los 3 
años de vida cuando no haya sido posible completar 
la investigación del diagnóstico etiológico en el pe-
riodo neonatal. Se incluyen en la reevaluación diag-
nóstica todos los casos de hipotiroidismo congénito, 
salvo en aquellos casos en los que se haya confir-
mado una ectopia glandular.
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Fórmula 

Nº de niños con diagnóstico confirmado de 
HC  a los 3 años de vida 

                                                                   x 100
Nº total de niños con diagnóstico inicial de 

HC 

Descripción de 
términos

Niños con diagnóstico confirmado de HC: se consi-
deran casos confirmados (verdaderos positivos) los 
niños con diagnóstico definitivo de hipotiroidismo 
congénito. También se consideran los casos confir-
mados tras reevaluación diagnostica a los 3 años de 
vida así como  las  ectopias. 
Reevaluación diagnóstica: la reevaluación se realiza 
con una retirada de la Levo-tiroxina durante 4 sema-
nas. Antes y después de la retirada del tratamiento 
se miden las concentraciones de FT4 y TSH. Si las 
concentraciones de FT4 disminuyen y las de TSH au-
mentan, se confirma el diagnóstico de hipotiroidis-
mo congénito.
Hipotiroidismo transitorio: se considera establecido 
el diagnóstico de hipotiroidismo transitorio cuando 
en el momento de la reevaluación diagnóstica a los 
3 años de edad y tras la interrupción del tratamiento 
se observan niveles de T4 y TSH séricas normales, 
con tiroides “in situ”.
Diagnóstico inicial de HC: se contabilizarán en el de-
nominador todos los niños cuyo resultado de la prue-
ba de cribado haya sido una TSH mayor de 20 mU/L 
y tengan un diagnóstico inicial de HC. 

Área geográfica 
de referencia

Se indicará el área geográfica de referencia para de-
limitar los niños cuyos padres residen en esa área 
geográfica, en el periodo de estudio.

Periodicidad Se tomará como periodo de referencia los últimos  
12 meses.

Criterios de 
exclusión

Se excluirán los niños no detectados dentro del pro-
grama de cribado. 
Se excluirán los niños mayores de 3 años. 
Se excluirán los niños con diagnóstico etiológico ini-
cial  de ectopia.

Tipo de indicador Proceso

Fuentes de 
datos

Se tomará como fuente de información la Historia Clí-
nica del paciente en soporte papel y/o electrónico.
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7 Algoritmo 

Respuesta a los
padres

Respuesta a los
padres

2ª determinación
de TSH (papel)

Comenzar el
tratamiento

con Levo-tiroxina

Comenzar el
tratamiento

con Levo-tiroxina

TSH <10 (mU/L) TSH 10-20 (mU/L) TSH >20 (mU/L)

TSH <10 (mU/L) TSH 10-20 (mU/L) TSH >20 (mU/L)

Cribado negativo Cribado dudoso
Cribado y estudio
de confirmación

positivo

TSH <10 (mU/L) TSH 10-20 (mU/L) TSH >20 (mU/L)

Cribado negativo
Cribado y estudio
de confirmación

positivo

Cribado y estudio
de confirmación

positivo

Análisis de TSH (mU/L), en papel secante (sangre)
48 horas o lo antes posible
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GLOSARIO

Ensayo aleatorizado y controlado•	 : estudio experimental en el que los 
sujetos son asignados al azar para recibir un tratamiento/intervención 
experimental o de control. La eficacia relativa de la intervención se 
evalúa comparando las tasas de acontecimientos y los resultados 
finales de los dos grupos.

Estudio de cohortes•	 : estudio en el que se pueden identificar subgrupos 
de una población definida que están, han estado o pueden estar en el 
futuro, o no estarlo, o estarlo en diferentes grados, expuestos a un factor 
o factores que hipotéticamente pueden influir sobre la probabilidad de 
aparición de una enfermedad u otro resultado final determinado.

Estudio de casos y controles•	 : estudio que se inicia identificando las 
personas que presentan la enfermedad (u otra variable de resultado 
final) de interés y un grupo control adecuado de personas que no 
presentan la enfermedad.

Estudio observacional•	 : estudio epidemiológico en el que se investiga 
la variación natural en la exposición para explorar las asociaciones 
entre la exposición y el resultado para la salud. Los estudios de 
casos y controles y los estudios de cohortes son dos tipos de estudio 
observacional.

Estudio prospectivo•	 : estudio en el que los sujetos incluidos son seguidos 
durante un periodo de tiempo registrando los acontecimientos a medida 
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que suceden. Los estudios prospectivos pueden ser de varios tipos, 
incluyendo los de cohortes o los ensayos aleatorizados y controlados.

Estudio retrospectivo•	 : estudio que incluye observaciones obtenidas en 
el momento en que se recogen los datos y también con anterioridad. 
Los estudios de casos y controles son siempre retrospectivos. 

Evidencia: •	 hechos o datos concretos, documentados, en los que ha de 
fundamentarse la valoración de cada uno de los subcriterios. 

Guía•	 : declaración desarrollada de forma sistemática para ayudar a los 
médicos y a los pacientes en la toma de decisiones sobre la atención 
sanitaria adecuada para unas circunstancias clínicas específicas.

Grado de recomendación•	 : código asociado a una recomendación de 
una guía que indica la solidez de la evidencia científica en la que se 
fundamenta dicha recomendación.

Jerarquía de la evidencia•	 : jerarquía establecida de tipos de estudios, 
basada en el grado de certeza que puede atribuirse a las conclusiones 
de un estudio bien desarrollado.

Nivel de evidencia•	 : código asociado a un estudio que indica qué lugar 
ocupa en la jerarquía de la evidencia y hasta qué punto se ha adherido 
bien a los principios metodológicos establecidos.

Recomendación•	 : curso de acción recomendado por el equipo de 
elaboración de la guía a partir de la evaluación de la evidencia en que 
se sustenta. 

Revisión•	 : resumen de los puntos principales y tendencias en la 
literatura de investigación sobre un determinado tema. Una revisión 
no se considera sistemática a menos que se haya efectuado una 
amplia búsqueda bibliográfica para garantizar que se cubren todos los 
aspectos del tema, y que se lleva a cabo una evaluación de la calidad 
de los estudios principales. 

Revisión sistemática•	 : revisión en la que la evidencia aportada por los 
estudios científicos se ha identificado, informado y sintetizado siguiendo 
una metodología bien establecida. 

Serie de casos•	 : descripción de varios casos de una enfermedad 
determinada, cubriendo habitualmente la evolución de la enfermedad y 
la respuesta al tratamiento. 

Tabla de evidencia•	 : resumen tabulado de los resultados de una colección 
de estudios que, tomados en conjunto, representan las pruebas o 
estudios científicos que apoyan una recomendación particular o una 
serie de recomendaciones. 
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