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El objetivo fundamental del programa de pes-
quisa neonatal es la identificación del hipotiroidismo
primario severo para evitar el retardo mental que
produce si no es tratado.

El hipotiroidismo congénito primario es debido
a una producción insuficiente de hormona tiroidea
por la glándula. Su frecuencia es variable en dife-
rentes poblaciones. En los centros de pesquisa de
nuestro país varía entre 1 en 2.000 a 3.300 recién
nacidos.

Los pacientes que no se detectan y tratan
precozmente en los primeros días de la vida pre-
sentan retardo mental, grados variables de retardo
de crecimiento, alteraciones neurológicas, así como
los síntomas clásicos de hipometabolismo del
hipotiroidismo.

La detección del hipotiroidismo congénito me-
diante programas de pesquisa neonatal ha permi-
tido su diagnóstico y tratamiento tempranos y la
prevención de la discapacidad severa en este tipo
de pacientes.

En nuestro país, a pesar de la existencia de una
legislación que obliga a la detección precoz (ley
23413 y 23874 del 26/10/86 y 24/10/90 con decreto
reglamentario 1316/94 del 8/8/94, resolución mi-
nisterial 508/96 del 18/11/96) y de varios progra-
mas en marcha, aún no existe una cobertura de
todos los recién nacidos y los últimos datos regis-
trados indican que la misma es del 48%.

Es necesario estandarizar la detección, la eva-
luación del diagnóstico temprano y el tratamiento
rápido de los casos detectados para unificar los

criterios que aumenten la eficiencia, cumpliendo
con los requerimientos epidemiológicos y econó-
micos para un programa de pesquisa.

Requerimientos generales
Los programas de pesquisa neonatal de

hipotiroidismo congénito deben estar asociados
con los existentes para otros trastornos metabó-
licos, con el propósito de evitar el envío de mues-
tras múltiples y minimizar los costos y riesgos de
error.

Laboratorio de pesquisa
Un programa de pesquisa requiere cobertura

completa de los recién nacidos, alta calidad en la
toma de las muestras, una prueba adecuada, eva-
luación diagnóstica precisa, comunicación rápida
de los resultados de la pesquisa y consejo sobre el
tratamiento y el seguimiento de los pacientes de-
tectados.

Tamaño y tipo de laboratorio
Los requerimientos regionales deben ser cu-

biertos por laboratorios de pesquisa centralizados.
La cobertura óptima es de 40.000 recién nacidos
por año y esa cantidad no debe ser inferior a
20.000 recién nacidos por año para favorecer la
relación costo/beneficio y poseer datos adecuados
para el control de calidad y análisis estadístico. En
situaciones excepcionales se puede aceptar la
realización de la pesquisa en un número inferior de
recién nacidos por motivos de organización, por
ejemplo, en lugares con sistemas de comunicación
y correo pobremente desarrollados.

Los laboratorios deben ser responsables de la
pesquisa y de la interpretación de los resultados,
deberán realizar las determinaciones con una fre-
cuencia no inferior a tres veces por semana, comu-
nicando sus resultados a las autoridades pertinen-
tes.

La participación en programas de control de cali-
dad reconocidos implica calificar dentro de los crite-
rios de calidad establecidos para el buen funciona-
miento del programa de pesquisa, debiendo comuni-



RECOMENDACIONES PARA LOS PROGRAMAS DE PESQUISA NEONATAL DE HIPOTIROIDISMO CONGENITO2000; 98(4) 245

carse esta calificación en forma periódica y ser la
misma accesible para su fiscalización.

Es recomendable realizar un registro/control de
los resultados patológicos y de las particularidades
epidemiológicas.

Métodos de pesquisa
Eficiencia de las pruebas o determinaciones

El objetivo fundamental del programa de pes-
quisa neonatal es la identificación del hipotiroidismo
primario severo para evitar el retardo mental que
produce si no se trata. La insuficiencia hipotálamo-
hipofiso-tiroidea (hipotiroidismo secundario o ter-
ciario) generalmente no cursa con retardo mental y
la frecuencia de marcado hipotiroidismo central es
muy baja para justificar su rastreo neonatal.

Se ha demostrado que la determinación del
TSH (tirotrofina) en sangre en papel de filtro es la
más eficiente para la detección del hipotiroidismo
congénito: sus valores en el hipotiroidismo congé-
nito son habitualmente muy altos, mayores cuanto
más grave es la deficiencia.

Toma de la muestra
Todo recién nacido debe ser sometido a prue-

bas para la detección de hipotiroidismo congénito
que consistirán en una extracción de sangre reco-
lectada en un papel especial de tipo y característi-
cas determinadas por el laboratorio de pesquisa.
La muestra será remitida en un plazo no mayor de
una semana al laboratorio.

La extracción de sangre deberá ser realizada entre
las 24 horas y el séptimo día de vida. Si el alta se da
con anticipación a ese lapso, la muestra se tomará
antes de abandonar el servicio asistencial, sin tener
en cuenta la edad o la historia alimentaria.

Cuando se trate de recién nacidos admitidos en
servicios perinatales después de su nacimiento, la
muestra de sangre se tomará, de ser posible, entre
las 24 horas y el séptimo día de vida o bien dentro
de las 48 horas de su admisión, debiendo ser
siempre realizada antes de dar de alta al niño.

Cuando la muestra sea obtenida antes de las 48
horas, deberá constar fehacientemente las horas de
vida del recién nacido. La toma de la muestra en
sangre de cordón es útil pero impide la realización de
otras pesquisas conjuntamente.

Cuando se trate de recién nacidos cuyo naci-
miento no ha tenido lugar en servicios perinatales
ni recibido asistencia en ellos, los médicos obs-
tetras o neonatólogos, parteras o profesionales
especializados que lo atiendan tomarán una mues-
tra de sangre y la enviarán a un laboratorio de
pesquisa.

Las muestras deberán remitirse con los datos
completos del recién nacido (filiación, dirección,
teléfono), del responsable del mismo y del profe-
sional remitente.

Los laboratorios de rastreo registrarán los resul-
tados obtenidos y comunicarán los que pre-
sumiblemente sean positivos a los servicios asisten-
ciales de origen de la muestra dentro de los cinco
días hábiles de recibida ésta. Los resultados norma-
les se informarán en una planilla aparte.

Muestras en prematuros y recién nacidos
en unidades de terapia intensiva

Debido a la posibilidad de un pico de TSH
retrasado y a una aumentada susceptibilidad al
hipotiroidismo transitorio, las muestras de niños
pretérmino menores de 32 semanas de edad
gestacional deben ser repetidas cuando hayan
alcanzado esta edad. La toma de la muestra debe
ser realizada antes de cualquier transfusión o
exanguinotransfusión.

En niños pretérminos o de término enfermos,
las muestras deben ser repetidas después del
tratamiento con dopamina.

Determinaciones de
confirmación diagnóstica

Los valores de TSH superiores a 15 mUI/l de
sangre con métodos inmunofluorométricos o
20 mUI/I con métodos radioinmunológicos requie-
ren confirmación posterior con una determinación
en suero.

La determinación de TSH y tiroxina (T4) es
obligatoria y las determinaciones de anticuerpos
antitiroideos y tiroglobulina pueden ser útiles. Los
resultados de las confirmaciones deben estar en
48 horas como máximo.

La realización de la radiografía de la rodilla para
la determinación de la maduración ósea debe reali-
zarse, así como la ecografía tiroidea y/o cen-
tellograma tiroideo, si es posible.

El diagnóstico confirmatorio etiológico debe rea-
lizarse sin retrasar el comienzo del tratamiento. El
mismo debe ser iniciado en todos los casos alrede-
dor de los quince días de vida.

Tratamiento
Tratamiento inicial

El tratamiento se debe comenzar inmediata-
mente después de tener la muestra para la confir-
mación. La L tiroxina (LT4) es la medicación de
elección. La dosis diaria es de 10-15 µg/kg y debe
ser administrada como dosis única para lograr la
normalización de los niveles de TSH en el primer
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mes de vida.

Supervisión del tratamiento
El tratamiento debe supervisarse clínicamente

valorando el estado de eutiroidismo, el desarrollo
pondoestatural y madurativo (coeficiente intelec-
tual) y por medio de determinaciones de TSH y T4
manteniendo los niveles de TSH en límites estric-
tamente normales (entre 1,5 y 5 mUI/ml) y T4 en el
límite superior de lo normal.

Reconfirmación del diagnóstico
La reconfirmación no es necesaria si el diag-

nóstico fue inequívocamente establecido en el
período neonatal, si los valores de TSH se incre-
mentaron durante el tratamiento con LT4 y fueron
necesarios ajustes de la dosis de LT4 o si, por
incumplimiento del tratamiento, se tuvieron valo-
res elevados de TSH.

Si en el momento de la confirmación en el
período neonatal no pudo establecerse la etiología
del hipotiroidismo, se puede planear una
revaloración a los 2 o 3 años de edad luego de la
suspensión de la L tiroxina durante 2 semanas o la
reducción a la mitad de la dosis durante 3 o 4
semanas y la determinación de TSH, T4, T3, etc. y
estudios de imágenes (ultrasonido, centellograma).
La ecografía tiroidea no necesita suspensión pre-
via de la medicación.

Una consideración especial
Un resultado normal de la pesquisa de hipo-

tiroidismo congénito no puede disminuir la vigilan-
cia en pacientes que presenten algún síntoma que
sugiera hipotiroidismo. Los signos neonatales más
frecuentes son ictericia prolongada, constipación y
hernia umbilical. Su persistencia obliga a descartar
nuevamente la enfermedad.

Conclusiones
La pesquisa neonatal de hipotiroidismo se in-

cluye dentro de las acciones de la medicina pre-
ventiva. Otorga a todos los recién nacidos oportu-
nidades similares, previniendo el retraso mental
producto de la patología no detectada.

Los programas deben ser diseñados y aplica-
dos con criterios comunes para sacar conclusiones
epidemiológicas que sirvan de marco para futuras
intervenciones sanitarias.

En resumen, un programa de pesquisa com-
prende:

• Educación de los padres y pediatras sobre la
pesquisa.

• Recolección y transporte confiables de las
muestras.

• Realización rápida y confiable de la prueba
de la pesquisa.

• Pronta ubicación y seguimiento del individuo
con prueba anormal.

• Diagnóstico de certeza con pruebas con-
firmatorias.

• Educación, consejo genético y apoyo psico-
lógico de las familias con niños afectados.

• Manejo y tratamiento adecuado de los pa-
cientes.

• Evaluación sistemática de la evolución.
El funcionamiento adecuado de todas las fases

del programa asegura que el objetivo sea logrado.
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