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INTRODUCCIÓN

El programa de salud infantil (PSI) incluye las actividades de 
promoción y prevención de niños y adolescentes desde el 
nacimiento hasta los 18 años. Adquiere enorme importan-
cia para detectar enfermedades en estadios precoces en las 
que puede instaurarse un tratamiento, así como acciones 
destinadas a la promoción de la salud. 

Uno de los puntos que se incluye en este programa es el se-
guimiento del desarrollo psicomotor. Una alteración detec-
tada de forma temprana puede orientarnos de forma precoz 
a diagnósticos y ofrecer a las familias la posibilidad de apo-
yos de otros equipos como la Atención Temprana. 

CASO CLÍNICO

Presentamos a un niño, actualmente de 4 años, en quien a 
los 18 meses se le detectan «señales de alarma» durante 
el PSI: no atiende a su nombre, no señala, no interactúa, 
camina con apoyo y de forma inestable. No utiliza bisíla-
bos ni palabras dirigidas. No realiza juego simbólico. Fue 
derivado a Atención Temprana y se solicitó consulta con 
Neuropediatría.

Siguió terapia en Atención Temprana dos días a la semana 
(psicoterapia y estimulación) y desde Neuropediatría solicita-
ron analítica sanguínea sin alteraciones y estudio genético 
(FRAXA, CGH array normal). Dada normalidad de las pruebas 
se solicitó un estudio genético. En el estudio genético se de-
tectó una mutación de novo que se asocia a un patrón de he-
rencia autosómica dominante a la discapacidad intelectual 
tipo 5 con retraso psicomotor y en algunos casos epilepsia y 

autismo. Actualmente escolarizado con apoyo y en trata-
miento con levetiracetam por epilepsia de tipo ausencias. 

CONCLUSIONES

Uno de los puntos importantes en el PSI es la vigilancia del 
desarrollo psicomotor. En este caso llamó la atención un re-
traso del desarrollo psicomotor con conductas que podían 
orientar a un trastorno del espectro autista, por lo que inme-
diatamente fue derivado a Atención Temprana para recibir 
terapia. 

Posteriormente se llegó a un diagnóstico genético que da 
nombre a la patología de nuestro paciente, pero eso no nos 
debe hacer olvidar que lo más importante es la detección 
temprana de estos trastornos y ponerlos en las manos de los 
profesionales adecuados para una adecuada atención del 
paciente y de sus familias. 

Al final el diagnóstico puede ser o no genético, pero los apo-
yos deben recibirlos cuanto antes mejor y de ahí la impor-
tancia de las revisiones.
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ABREVIATURAS

CGH: hibridación genómica comparativa • PSI: programa de salud 
infantil. 


