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A. INTRODUCCION

1. ¢QUE ES EL SINDROME DE TOURETTE (ST)?

Se trata de un trastorno de origen neurolégico, hereditario, cuya principal
caracteristica es la asociacion de tics motores y fonicos con un caracter

cronico.

E1 DSM IV TR lo incluye dentro de la categoria genérica de trastornos de tics, y
formando parte de los trastornos con inicio en la infancia, nifiez y

adolescencia, estableciendo los siguientes criterios diagnoésticos:

= En algin momento a lo largo de la enfermedad ha habido tics motores
multiples y uno o mas tics vocales, aunque no necesariamente de modo
simultaneo. El tic es un movimiento o vocalizacién de caracter rapido,

recurrente, no ritmico y estereotipado

= Los tics aparecen varias veces al dia (habitualmente a brotes) casi todos
los dias o de forma intermitente a lo largo de mas de un ano, y durante
lema no se de este tiempo nunca ha habido un periodo libre de tics

superior a tres meses consecutivos.

= El problema no se debe a los efectos directos de una sustancia (p. €j.,
estimulantes) o una enfermedad (por ejemplo, enfermedad de

Huntington o encefalitis postviral).

= El inicio es anterior a los 18 anos.

Los trastornos de los tics fueron incluidos por primera vez en el DSM Il y se
produjeron importantes cambios en el DSM IV. La edad de aparicion era de 21
anos fue reducida a 18 anos. Se incluy6 la necesidad que estos provoquen

una discapacidad o claro deterioro en la calidad de vida.

Actualmente, en el DSM IV -TR, no se considera que este ultimo punto sea un

criterio diagnéstico.

El DSM-IV TR distingue, ademas del ST, el trastorno crénico de tics motores o

fonicos y el trastorno de tics transitorios.




El trastorno cronico de tics implica la presencia tics motores o fonicos durante

mas de un ano.

El trastorno transitorio de Tics es la presencia de tics motores y/o fonicos

durante mas de 4 semanas y menos de un ano.

También existen otras entidades mas que serian el trastorno de tic no

especificado.

John Walkup y col (2010), unos de los referentes cientificos mas importantes
en el tema, han propuesto realizar ciertas modificaciones para la nueva
version de DSM V (que aparecera traducido al espafol a mediados de 2014)
referentes a la nosografia de los desérdenes de tics y ciertas recomendaciones.
Estara incluido dentro de los trastornos del neurodesarrollo. Los cambios
recomendados fueron disefiados para clarificar y simplificar los criterios
diagnosticos, reducir el uso de la categoria residual de Trastorno de Tics no
especificados, sin alterar sustancialmente la practica clinica. Estos cambios

podemos resumirlos en:

*» Una definicion mas precisa de tics motores y fonicos. Proponen cambiar
el término de movimientos “estereotipados” por “no ritmicos”. Esta

distincién tiene por objetivo no confundir los tics con las estereotipias.
= Una simplificacion en los criterios de duracion de los trastornos de tics.

= Revision del término “trastorno de tic transitorios” en los casos que

presentan tics con menos de 12 meses de duracion.

= Determinar otras nuevas categorias diagnosticas para aquellos tics que
aparecen inducidos directamente por sustancias de aquellos que surgen

debido a una condiciéon médica general.

» Inclusion de “solo tics motores” o “solo tics vocales” como categoria mas

especifica que tics motores cronicos o tics fonicos cronicos.

La determinacion genética, su manifestacion a través de impulsos motores
basadas en alteraciones de circuitos cerebrales frontoestriados, como veremos
mas adelante, lo definen como un trastorno neurolégico. Pero el ST suele
presentarse acompanado de trastornos que a menudo son los que constituyen
el objeto de la consulta. El trastorno obsesivo compulsivo (TOC) y el trastorno

de déficit de atencion con hiperactividad (TDAH) son los mas frecuentes, entre
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otros. Debido a ello, se considera mas apropiado hablar de trastorno

neuropsiquidtrico.

Debido a sus manifestaciones, a lo largo de la vida del individuo se producen
desadaptaciones y respuestas ambientales que determinan el empeoramiento
de la sintomatologia y la aparicion de alteraciones emocionales, vinculares y
conductuales. Es por ello que esta compleja articulacion entre aspectos
neurolégicos, psiquiatricos y psicologicos, convierten al ST en un Sindrome
bio-psico- social, y en un claro objeto de estudio de la neuropsiquiatria y la

neuropsicologia.

2. RESENA HISTORICA

Una de las primeras descripciones de los tics, aparecié en 1825, cuando el
médico francés Jean Itard describié a 10 personas con tics repetitivos,
incluidos complejos movimientos y palabras inapropiadas. Mas adelante,
surge el eponimo, que fue otorgado por Jean-Martin Charcot (1825-1893,
considerado por muchos el padre de la neurologia moderna) en nombre de su
residente, Georges Albert Edouard Brutus Gilles de la Tourette (1859-1904),
un meédico francés de 28 anos y neurélogo, quien publicé: “Un Estudio de una
Condicion Neurologica Caracterizada por Incoordinacion Motora Acompanada

por Ecolalia y Coprolalia”.

Se trataba de un relato de nueve pacientes con sindrome de Tourette en
1885, para el que utilizo el nombre de "maladie des tics" (enfermedad de los

tics). Uno de esos casos fue el de la Marquesa de Dampierre, y también, otro
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caso de Charcot que presentaba tics persistentes en distintas partes del

cuerpo, sonidos de ladridos, y la emision de obscenidades.

En el documento de 1885 de la Tourette, llegd a la conclusion de que estos
pacientes sufrian de una condicion nueva clinica: "Desorden convulsivo de
tics”. Gilles de la Tourette y Charcot pensaban que era incurable, crénico,
progresivo y hereditario. A pesar de Charcot persistio en sus esfuerzos para
distinguir "La enfermedad de tic de Gillet de la Tourette" de otras

enfermedades, sus contemporaneos en general, no estaban de acuerdo.

Durante el siglo siguiente, no se produjeron grandes avances sobre su origen.
Una teoria popular era que los tics eran el resultado de una lesion cerebral o
lesiones similares a las observadas en al corea reumatica o letargica en la
encefalitis letargica. Otra idea comun propuesta era que los tics repetitivos
eran causados por factores emocionales y psiquidtricos. Era considerado un
sintoma histérico y por lo tanto, podian ser tratados mejor mediante el

método psicoanalitico de Freud.

En los Estados Unidos, la opinion de que el ST es un trastorno raro
psicologico prevalecié durante gran parte del siglo XX. En la década de 1970,
los doctores Arthur y Elaine Shapiro, con Bill y Eleanor Perla de la incipiente
Asociacion de Sindrome de Tourette, utilizan la eficacia de los datos clinicos
del haloperidol y otros para apoyar la conclusion de que el ST es un trastorno

neurolégico relativamente comun y no mental o, un problema emocional.

En la década de los 80, cuando los estudios sobre ST incluyen el estudio de
las familias de los pacientes con ST, comienzan a centrarse en las
comorbilidades psiquiatricas del Sindrome, en especial, el Trastorno Obsesivo

Compulsivo (TOC) y el Déficit Atencional con o sin hiperactividad (TDAH).

Se llega a la evidencia de que el ST es un desorden de origen genético
originado en anormalidades funcionales de los neurotransmisores. Es asi
como se llega a la necesidad de considerar al Sindrome de Tourette como un
desorden neurolégico, psiquidtrico, conductual, genético y emocional. Esta
concepcion actual sea probablemente la mas compleja pero también la mejor

que podemos manejar en la actualidad.

Hoy en dia, sabemos que se trata de una enfermedad relativamente comun,
que se subdiagnostica frecuentemente, debido a que su manifestacion es

variable en el tiempo, y a que los tics aumentan o disminuyen en severidad en
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el curso de la vida de los pacientes. A pesar de la escasa investigacion en
comparacion con otros trastornos, podemos afirmar que en las ultimas
décadas se han hecho importantes avances y ha ganado mucho interés, a

pesar que aun quedan mucho por investigar y aprender.

3. DATOS EPIDEMIOLOGICOS

3.1 PREVALENCIA

Los datos de prevalencia son de sumo interés debido a que se trata de un
Sindrome con trastornos que afectan a corto y a largo plazo. Por lo tanto,
estos datos nos permiten planificar intervenciones terapéuticas tempranas a

nivel personal, educativo, familiar y social.

El ST afecta entre 0.3 y el 1% de la poblacién (Roessner, 2011), dependiendo
de la edad de los grupos estudiados y de la rigurosidad de los métodos de

investigacion utilizados.

Se ha demostrado que los tics aislados y temporales son comunes en la edad
escolar. La Asociacion de Tourette estadounidense estima que cerca del 24 %
de los ninos han tenido algiin tipo de tics en su infancia. Estos tics no
perduran en el tiempo, no constituyen un trastorno y suelen ser
desapercibidos por los demas. Entre un 2 y un 3 % de ellos desarrollan el ST
(Walkup, 2007). La mayoria de los casos presentan tics leves que suelen
mejorar con la edad. También se observa que los nifios con TS, incluso
aquellos con condiciones suaves, tienen mayor posibilidad de otros problemas

como el TDAH, conductas disruptivas y ansiedad.

Los ninos con TS solo, independientemente de la gravedad, parecen tener
solo ligeramente mayor riesgo de discapacidad que los ninos en general
poblacion. Por lo tanto, el diagnostico y el tratamiento requieren la
identificacion de los problemas mas acuciantes, en lugar de centrarse
Unicamente en los tics. Los tics suelen aparecer en personas jovenes y en

ninos, antes de los 18 anos.

Los tics suelen aumentar o disminuir al lo largo del curso del trastorno.
Desde la perspectiva cultural, el ST afecta a personas de todas las culturas y
paises en los que se ha investigado. Parece que las caracteristicas del

sindrome trascienden las culturas. A pesar de ello, Robertson (2009) y
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Cavannas (2008) revelan en sus investigaciones que el diagnostico de ST es
dos veces mas que en las personas blancas no hispanicas que en las

hispanicas o de raza negra.

Hay una preponderancia de hombres por sobre mujeres de 3 a 1, segin

Cavannas (2008) o de 4 a 1, segun Robertson (2009).

3.2 COMO CURSA EL SINDROME

Se trata de un trastorno del neurodesarrollo. Es decir, que tiene un curso

determinado con el desarrollo.

La edad promedio en que aparecen los primeros tics es alrededor de los 5

anos, aunque en el 40% de los casos aparecen en edades mas pequenas aun.
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Suelen aparecer en primer término los tics simples y al cabo de uno o dos

anos aparecen los tics complejos. (Leckman, 2003).

También, es mas frecuente que aparezcan primero los tics motores y luego los

fonicos.

En la mayoria de los pacientes, el peor periodo de severidad de tics y

comorbilidades ocurre entre los 8 y los 12 anos. (Shapiro, 1998).

Suele presentar una evolucion favorable a lo largo de la vida. Los estudios
clinicos muestran que un 80 % de las personas que presentan tics antes de

los 10 anos experimentan un descenso en la adolescencia y alrededor de los
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18 anos la intensidad y frecuencia decrece y rara vez sufren un
empeoramiento de sus tics. (Pappert, 2003). Sin embargo, en un 20 % la
intensidad de los tics persiste, y dentro de este grupo, ciertas personas

empeoran en severidad y discapacidad.

En relacion a la frecuencia y severidad de los tics en la infancia, Roessner y
col.(2011) observan que no suelen ser predictores para la severidad de los
tics en la edad adulta. Si ha podido observarse que la calidad de vida de los
nifios y adolescentes con desordenes de tics suele ser peor que la de los nifos
que no tienen tics. Este deterioro de la calidad de vida aumenta a medida que
los tics tienen mas sereveridad. El deterioro en la calidad de vida de los
adultos con ST esta asociado a la presencia de Trastorno Obsesivo Compulsivo

(TOC), y a la presencia de los tics.

Segun estudios de Lin, Peterson y col (2002), la presencia de sintomas
obsesivos y compulsivos predice la persistencia de los mismos en la

adolescencia y la adultez, junto con la persistencia de déficit atencional.

Por otra parte, se estima que las 2/3 partes de la personas con ST se auto

diagnostican. (Kadesjo B, 2000; Mason A y col. 1998; Kurlan R y col, 1994).

continuug,

Signos - Sintomatologia

motores conductual

El espectro clinico del ST conlleva un movimiento ciclico entre lo neurolégico
y lo psiquiatrico. Mientras mas tics aparecen en la persona, mas se
incrementa la sensacion de malestar consigo mismo y esto provoca la

aparicion de desordenes en la conducta.

Al mismo tiempo, mientras que el mayor despliegue de sintomatologia

psiquiatrica provoca aumento de los tics.
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B. DESARROLLO

1. LOS TICS

Los tics son la principal caracteristica del Sindrome de Tourette. Presentan

distintos grados de severidad y duraciéon, pueden ser motores o féonicos.

También pueden ser simples o complejos. Los simples incluyen un sélo
grupo muscular, mientras que los complejos incluyen 2 o mas grupos

musculares.

Los tics motores son descriptos como movimientos involuntarios breves,
repentinos, irresistibles, inapropiados, recurrentes y no ritmicos.

Comprometen a un musculo o a un grupo muscular.
Ejemplos de tics motores simples:

-parpadeo

-encoger los hombros

-hacer muecas

Ejemplos de tics motores complejos:

-saltar

-tocar

-Ponerse en cuclillas

-lamer u oler objetos

-movimiento combinados de cuello/cabeza/brazo

Los tics fonicos son sonidos emitidos en un flujo de aire a través de las
cuerdas vocales, boca, faringe o nariz. Asi los chasquidos de la lengua no son
fonicos sino motores. Mientras que absorberse la nariz es fonico. El término
fonico hace referencia a que no solamente los sonidos son producidos por las

cuerdas vocales.
Ejemplos de tics fonicos simples son:
-carraspeo

-grunir
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-sorberse la nariz
-resoplar

Los tics fonicos complejos consisten principalmente en palabras o expresiones

dichas fuera de contexto.

Cavanna y Robertson (2010) refieren que la “coprolalia” (decir obscenidades
o palabrotas de forma involuntaria e inadecuada) se produce en el 10—15 %
de las personas con Sindrome de Tourette. Sostienen que es importante
diferenciarla del lenguaje obsceno en un contexto social, puesto que la
persona pronuncia las palabras contra su voluntad y suele intentar ocultar la
verglenza que le causan (por ejemplo, tosiendo al mismo tiempo). La
coprolalia no es habitual en niflos ni en los casos leves. Suele iniciarse

aproximadamente a los 15 anos, tras la aparicién de tics motores y fonicos.

Pueden variar en frecuencia e intensidad pero son generalmente percibidos

por la persona como incontrolables.

Van acompanados de una experiencia subjetiva, denominada “experiencia
premonitoria” o “tics sensoriales”. Los tics sensoriales son descriptos como
una sensacion displacentera de tipo somatosensorial, como picazén, tension,
ganas irresistibles, dolor, calor o frio. Esta sensacion se produce en el grupo
de musculos que emiten el tic. Estos tics sensoriales urgen a la persona a
realizar el tic para aliviar dichas sensaciones. Los pacientes comparan estas
sensaciones con la urgencia que una persona siente de rascarse para aliviar la

picazén de una picadura de mosquito.

La ejecucion del tic alivia el displacer provocado por el tic sensorial. El
registro de la sensacion premonitoria esta asociada al nivel de desarrollo
cognitivo, ya que 90% de los adultos con ST registran tics sensoriales o
sensacion premonitoria, precediendo a la realizaciéon de los tics. Antes de los

10 anos solo un 30% de los nifios lo registran. (Banaschewski T, y col 2003).

También encontramos tics mentales o tics cognitivos. Son descriptos por
los pacientes como pensamientos repetitivos que no suceden como respuesta a
una elevada ansiedad, como ocurre en las auténticas obsesiones del Trastorno
obsesivo compulsivo. Sin embargo pueden aparecer cuando la sensacion

premonitoria es elevada y se encuentran frente a un publico, por ejemplo. No
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se conoce aun los niveles de frecuencia, pero puede incluir: ecos mentales,
juegos mentales, contar, pensamientos de contenido sexual o agresivo que no

producen miedo.

Otra caracteristica es que los tics, si bien se experimentan como irresistibles,
se pueden suprimir voluntariamente durante cierto periodo de tiempo,
pero este control transitorio provoca la aparicién de tension interna. Es decir,
se trata de un control “relativo”, ya que se limita a posponer la aparicion, pero
luego tienen que realizarlos. Por lo tanto, las personas afectadas suelen buscar
un lugar aislado para dar rienda a la descarga motora después de haberlos
reprimido durante el trabajo o la escuela. Esta relativa capacidad para
suprimir los tics ayuda a diferenciar el ST de otros trastornos del movimiento,
tales como los trastornos hiperkinéticos, como la corea, atetosis, mioclonias,

distonia y diskinesias.

Entre los tics complejos mas caracteristicos se encuentran:
-copropraxia: realizacion de gestos de caracter obsceno
-ecolalia: imitacion de gestos ajenos.

-ecopraxia. Imitacion de gestos ajenos.

Existen otros sintomas mas raros, que no son esenciales para el diagnéstico y

que surgen luego de ser interrogado el paciente:
-coprografia: escribir palabras o expresiones obscenas.
-coprolalia mental: tener pensamientos obscenos

-palilalia mental: decirse a si mismo la tltima palabra oida.

Respecto a las variaciones de los tics en una misma persona, pueden estar
asociadas situaciones, estados, factores diversos. Estos varian de un individuo

a otro.

Los tics pueden aumentar con un aumento de tension, ansiedad aburrimiento

o stress.
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Pero también pueden incrementarse en estados de relajacion, ya que en
algunas personas, sobre todo ninos, los tics aparecen cuando estan comodos.

Por ejemplo, cuando llegan del colegio.

Existen estudios que informan que algunas sustancias alimentarias como los
aditivos y estimulantes como a cafeina, el metilfedinato, la pemolina y las
anfetaminas aumentan los tics. Por el contrario, pueden producir una
desaparicion temporal de los sintomas: el sueno, el alcohol, la fiebre, la
relajacion, hacer deporte, bailar, conducir, el orgasmo o la concentraciéon en

una tarea agradable. (Cavannas, 2008)

Los tics suelen comenzar en la cara y tienden a extender haciéndose mas
caudalosos, preferentemente por la cabeza, cuello, hombros y brazos. Tienden
a decrecer significativamente cuando se duerme a pesar que es frecuente que

no desaparezcan.

Cerca del 60 % de los ninos y adultos con TS se quejan de trastornos del
suefo. Los ninos con ST tienen habitos de sueno diferentes al los grupos de
control. Suelen presentar un sueno mas liviano, permanecen mas tiempo
despiertos, alteraciones en los distintos estadios del suefio. Esto, sumado a la
presencia de TDAH como comorbilidad provocan como consecuencia deterioro

en la eficacia del sueno. (Mlodzikowska, 2008)

Respecto a la duraciéon, podemos decir que los tics son generalmente breves.
Pueden clasificarse como cléonicos (menos de 100 ms) o distonicos y tonicos
(mas de 300 ms). El hecho que los tics aumentan o disminuyan constituye
una caracteristica esencial de los tics. Esto significa simplemente que en un
periodo de tiempo de semanas o meses, una persona puede mejorar o

empeorar. No se comprende exactamente por qué esto ocurre.

Los tics pueden entenderse mejor como el producto de procesos “anidados”
que se desarrollan a muchas escalas de tiempo, desde milisegundos hasta
afnos, o incluso décadas (Walkup J,2012). Suelen ocurrir en series, en

segundos o en fracciones de segundos.
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Figure 2. Leckman JF. Tourette syndrome. Lancet 2002 360:1577-1586; Peterson
B5, Leckman JF: Temporal characterization of tics in Gilles de la Tourette
syndrome. Biol Psychiatry 1998, 44:1337-1345,

Los tics distonicos son menos comunes y se caracterizan por una postura
anormal repetitiva. En los tics tonicos en cambio, existe una duracion
relativamente larga, como una contraccion muscular, sin exhibir posturas

anormales. (Roessner, 2011)

2. COMORBILIDADES

Tal como afirma Marcelo Bertier: “Las enfermedades neurologicas suelen
cursar con sintomas y trastornos psiquiatricos bien definidos (por Ej.,
depresion, ansiedad). Estas manifestaciones se observan con mayor frecuencia
en aquellas afecciones que comprometen a ciertas estructuras del sistema
nervioso central (SNC) relacionadas con la emocion. Las alteraciones
psiquiatricas suelen ser un hallazgo clinico casi constante en las
enfermedades que afectan al sistema limbico cortical y a los circuitos

neuronales subcorticales (sistemas fronto-subcorticales)”. (Bertier, M., 2012).

El Sindrome de Tourette no es la excepcion. La mayoria de los pacientes con
ST desarrollan otros trastornos asociados. Estudios recientes (Cavannas, Ay
Robertson, M; 2010) lo sitian en un 90%. Otros investigadores, como

O"Connor K (2005), lo sitiian en un 50 %. Por deberse a una tasa tan elevada
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se cree desprender que es debido a que comparten las mismas bases

neurobiologicas y genéticas.

Las cuatro comorbilidades mas frecuentes se detallan a continuacién.

= 2.1 Las Conductas obsesivas compulsivas (COC) y el trastorno obsesivo

compulsivo (TOC).

El TOC se caracteriza por la aparicion de obsesiones, consistentes en ideas
recurrentes intensas intrusivas. Pueden ser pensamientos, impulsos o
imagenes. Las compulsiones son comportamientos repetitivos o actos
mentales destinados a prevenir o reducir la ansiedad. La mayor parte de las
personas con ST tienen COC o TOC. La diferencia respecto del COC reside en
que la intensidad de los sintomas. Este tiltimo, implica la presencia de
compulsiones y obsesiones en un grado de severidad que no constituye un
trastorno. La prevalencia de alrededor del 50 %. En nifios y adolescentes los
contenidos obsesivos suelen girar alrededor de la contaminacion, temor a
hacer dano, escrupulosidad, religiosidad, obsesiones sexuales, o bien
pensamientos sobre la simetria, contar mentalmente, violencia, mientras que
las compulsiones tienen que ver con el tocar, contar, controlar que todo esté

bien, etc.

Los sintomas de obsesiones y compulsiones suelen aparecer alrededor de los
10 anos, luego de la aparicion de los tics. La persistencia de sintomatologia
obsesiva compulsiva en la adultez esta relacionada con Coeficiente Intelectual
alto, segin estudios por Peterson BS, Scahill y col. (2006). También Peterson
y col (2005) han observado que los nifios con menor volumen de nucleo
caudado, presentan persistencia de sintomatologia obsesiva y compulsiva en

la adultez.

Pareciera existir una relacion bi-direccional entre el ST y el TOC en la mayoria
de los grupos de pacientes. Segin Leonard, H.( 1988), y Grad (1987) entre el
20 y 40% de los pacientes con ST se ha informado que cumplen los criterios
completos para el TOC, y hasta un 90% han de desarrollado sintomas (COC).
Por otra parte, los pacientes con TOC tienen aproximadamente un riesgo de

por vida 7% de desarrollar ST y 20% de riesgo de tics en el desarrollo.

También existen caracteristicas diferentes entre los pacientes que tienen solo

ST+ TOC y los que tienen solo TOC en relacion a las caracteristicas de sus
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sintomas. Los primeros suelen describir sintomas sensoriales y motores
asociados a sus conductas repetitivas, mientras que los segundos refieren mas
sintomas cognitivos y afectivos asociadas a sus conductas repetitivas. Las
personas con ST+TOC tienden a experimentar una necesidad de tener las
cosas “correctamente”, y la repeticion de ciertas conductas obedece al criterio
de obtener una balance simétrico en el espacio, en los actos de tocar o en la
apariencia. Por el contrario, los pacientes con COC o TOC sin ST, sus
pensamientos y compulsiones giran alrededor de la limpieza o el temor a la

contaminacion. (Leckman, 1994).

= 2.2 Trastorno por déficit de atencion con hiperactividad (TDAH).

El TDAH se caracteriza por un desarrollo inapropiado de la atenciony / o
hiperactividad y comportamiento impulsivo. El inicio de los sintomas se
produce antes de los 7 anos. Con el fin de cumplir con los criterios para el
diagnéstico, algin tipo de deterioro a partir de los sintomas debe estar
presente en, al menos, dos areas, generalmente, el hogar y la escuela. La
presencia de ST y TDAH estan asociada a menudo con dificultades
académicas, el rechazo por pares, con conflictos familiares, y comportamientos
disruptivos, tales como trastorno de oposicién desafiante, la agresividad, baja
tolerancia a la frustracion, y cumplimiento deficitario del tratamiento.
Existe una relacion bidireccional entre tics y el TDAH; entre un 50 a 75% de
los ninos y adolescentes con TS suelen cumplir con criterios de para el
TDAH, y entre 10% alrededor y una tercera parte de los pacientes con TDAH
también presentan trastornos de tics. (Walkup, 2012)

Se observa mayor comorbilidad cuanto mas severo es el ST. Es muy frecuente
que el TDAH sea el motivo de consulta, ya que los tics han pasado
desapercibidos o no se les ha dado importancia. La relacion entre ambos
trastornos es compleja, sobre todo porque la naturaleza de la relacion entre
TDAH y ST no es clara. Algunos investigadores creen que existe una relacion
genética y que la desregulacion genética de la dopamina, subyacente en
ambos sindromes explica esta relacion. Otros en cambio, prefieren diferenciar
dos tipos TDAH: un tipo que precede al ST y es genéticamente independiente y

otro que aparece con posterioridad al ST.

Otro grupo de investigadores sostiene que el ST es parte del TDAH, mientras

que también existen los que consideran que no existe ninguna relacion y que
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co-ocurren debido a un sesgo en la valoracion. En general, las dificultades se
traducen en dificultades de atencion, sobretodo en las tareas mas complejas,
como sumar series de nimeros, cuyo resultado hay que conservar en la
mente, recordar la secuencias de bloques, recordar un ruta, etc. Hay cada vez
mas estudios que indican que los niflos y jovenes que tienen tics, es decir ST
puro o ST simple no se diferencian de sus iguales normales y sanos. En la
mayor parte de los casos, es el TDAH, no los tics, lo que se traduce en
problemas de conducta y otros problemas psicologicos. No esta claro que el

TDHA se relacione genéticamente con el TS.

Los sintomas de TDAH suelen aparecen antes que los propios tics. Al llegar a
la adolescencia, los sintomas de TDAH suelen disminuir en un 20 % de los

casos, aunque suelen ocurrir con posterioridad a la disminucion de los tics.

Tanto en el ST como en el TDAH encontramos déficit de funcionamiento
ejecutivo. En los ninos que presentaban ST puro, es decir, sin comorbilidades,
se pudo observar un menor indice de disfuncion ejecutiva respecto de los

ninos con ST+ TDAH o sé6lo TDAH.

= 2.3 Trastornos de ansiedad

Estan caracterizados por una preocupacion excesiva o irreal, o por miedo.
Pueden incluir ansiedad de separacion, ansiedad generalizada o ansiedad
social. Puede manifestarse a través de problemas de sueno, miedo,
aprehension, inseguridad, somatizaciones, tension, inquietad motora,
preocupaciones, crisis de panico, agorafobia, etc. Estudios realizados por O’
Connor K (2011) estiman que la prevalencia es en torno entre el 10% a 28%
tanto en nifios como en adultos. El origen de esta co-morbilidad puede
deberse a varias causas. Tal como lo sefialara Berthier, los modelos
neurobiolégicos recientemente desarrollados apoyan las relaciones entre el
movimiento y la emocién, principalmente a través de las vias contiguas en el
los ganglios basales y talamo. Pero a esto hay que anadir, que el curso cronico
de las enfermedades y las dificultades a nivel social causan angustia y pérdida
de autoestima. Sabemos que repetidas experiencias de frustracion, la tristeza,
la ansiedad e inhibicién social vinculadas con el tener ST convierten a los
nifios en mas vulnerables a padecer trastornos de ansiedad y depresiéon. La

practica clinica y gran cantidad de estudios demuestran que los ST presentan
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dificultades con las relaciones de pares y con las habilidades sociales en

general.

= 2.4 Trastornos del estado de animo: distimia, depresion, trastorno

bipolar, trastorno explosivo intermitente.

O’ Connor refiere que la rabia se encuentra en el 35 a 70% de los casos en los
ninos y en un 8% en los adultos. En los ninos los trastornos de humor se
caracterizan por sintomas de depresion o estado de animo de irritable. Pierden
interés por las actividades placenteras. Estos sintomas pueden durar al menos
como 2 semanas. Si bien estos trastornos son subyacentes al ST, se observa
que son secundarios a las vivencias de frustracion social. Los adultos también
tienen riesgo mayor que la poblacion general a presentar alteraciones de
animo. Los trastornos del estado de animo son comprendidos desde el
sustrato neural que los modulan. El conjunto de las estas estructuras que
regulan la emocion es el denominado “Sistema limbico”. Este sistema es un
circuito interconectado formado, segiin Alexander por una serie de 5 circuitos
frontosubcorticales (ganglios basales-talamo-corticales), y tres de ellos muy

comprometidos con la regulacion del estado de animo:

-estructuras paralimbicas anteriores: cingulo anterior, corteza orbitofrontal

medial.
-estriado ventral: nucleo accumbens septi y tubérculo olfatorio.

- palido ventral y ntcleo mediodorsal del talamo, que a su vez proyectan a las

estructuras paralimbicas mencionadas, completando el circuito.

Tal como afirma Berthier: “Esta expansion del sistema limbico es importante
porque las estructuras subcorticales tienen un papel crucial en la regulacion
de la conducta y numerosas enfermedades neurologicas de origen subcortical
(enfermedad de Parkinson, Corea de Huntington, sindrome de Tourette) suelen

cursar con sintomas psiquiatricos prominentes” (Berthier, 2012).

= 2.5 Trastornos de aprendizaje.

Entre un 30 y un 60 % de los ninos estima O Connor tienen algun tipo de
trastorno de aprendizaje. Los estudios publicados hasta la fecha, senalan que

parte de los ninos con ST presentan también, trastornos de conducta,
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problemas de aprendizaje, como incapacidad para aprender, repeticion de
cursos, malas calificaciones y derivacion a los servicios de salud mental
infantiles. Muchos de ellos precisan adaptaciones curriculares y en
consecuencia, requieren ayuda especial. Los motivos de estas dificultades
obedecen a muchos factores. Por una parte, los provocados por los propios
tics: muchos tics como sacudir la cabeza, los tics fonicos, los saltos, impiden
seguir el ritmo de la clase con fluidez. También, encontramos problemas de
aprendizajes especificos, como dislexia, discalculia o disgrafia. Ademas
encontramos los derivados del TOC y el TDAH, el trastorno oposicionista
desafiante (TOD), el trastorno de conducta (TC), la disfuncién ejecutiva (DE),
los trastornos del espectro autista (TEA) o los efectos secundarios de la
medicacién, como somnolencia, irritabilidad, etc. En consecuencia, los
problemas de aprendizaje se agudizan cuando mas comorbilidades existen, y
segun la gravedad de las mismas. Los nifos con ST puro, suelen presentar
trastornos leves de aprendizaje que pasan desapercibidos en muchos casos.
Sin embargo, a pesar que su CI es normal e incluso muchas veces por encima
de la media, se han documentado algunos déficits como alteraciones
visoespaciales y en la fluidez verbal que pueden provocar problemas, como
dificultades para copiar cosas o la comprension de problemas. Los ninnos con
ST sin TDAH pueden tener a veces, problemas de atenciéon y falta de control de
los impulsos. También es importante senalar los problemas derivados de acoso
escolar, ya que en muchas ocasiones, por tratarse de ninos con dificultades en
el manejo de habilidades sociales, baja autoestima, son estigmatizados

socialmente por sus pares como “raros” o “locos”.

= 2.6 Sintomas agresivos.

Es muy comun entre los pacientes con ST. Se manifiestan desde la infancia.
Pueden dirigirse hacia uno mismo, como a continuacion describiremos, o
sobre los demas o a los objetos. Rara vez se producen en pacientes con TS
puro. Dentro de esta clase de sintomas, encontramos los arrebatos explosivos
y “ataques de ira” y la intimidacién. Son de caracter reactivo y pueden
consistir en agresiones verbales o fisicas que se producen con poca o ninguna
provocacion aparente. Su reaccion es desproporcionada en relacion con el
factor desencadenante. Son vividos como incontrolables y no deseados.

Sienten luego mucha verglienza y culpa. Muchas personas con estos ataques
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refieren percibir un aumento de tension interna muy elevado y que luego de la
manifestacion explosiva, se descarga y sienten alivio. Generalmente se dirigen

a padres y hermanos.

= 2.6.1 Conductas autolesivas (CAL)

Se tratan de conductas deliberadas, no accidentales, repetitivas de agresion
hacia uno mismo sin la intension de suicidarse. Ejemplos de ellas pueden ser
desde las leves, como la ocnicofagia, hasta la tricotomania, el pincharse o
cortarse. Una tercera parte de los pacientes con ST grave las presenta. Suelen
tener caracteristicas obsesivo-compulsivas, ya que tienen la sensacion que
“deben pegarse o hacerse dano”, aunque no quieran hacerlo. La presencia de
estas conductas tiene correlacion directa con la gravedad de los tics y de los

trastornos asociados.

= 2.7 Conductas no obscenas pero socialmente inadecuadas (NOSI)

Algunos pacientes suelen decir comentarios o realizar actos fuera de lugar en
un momento determinado. Suelen sentirse luego culpables y avergonzados, ya

que lo que dice no refleja sus verdaderos sentimientos.

= 2.8 Depresion

Manifiestan una tendencia mayor a la depresion que los grupos de control.
Muy probablemente pueda ser secundaria, derivado de la cronicidad del
trastorno. Suelen presentar antecedentes familiares debido a la trasmision
genética del ST. También la implicacion del sistema limbico provoca que la
depresion constituya uno de los trastornos psiquiatricos mas frecuentes en el
espectro de las enfermedades neurologicas. Un estudio llevado a cabo por
Piedad J, Cavannas A y col (2012) estima que un 76 % de los pacientes con ST
experimenta sintomas depresivos, y un 13 % de ellos con diagnéstico efectivo
de trastorno depresivo. No se observa diferencias por raza o edad, pero si por
sexo, siendo el porcentaje de mujeres mas elevado que el de los hombres. El
alto riesgo clinico de depresion es un dato importante en términos de

screening, tratamiento y pronostico para pacientes con ST.
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= 2.9 Trastorno oposicionista desafiante (TOD)

Pueden mostrar tendencia a desafiar las normas, o tendencia a discutir en
exceso, perder los estribos con facilidad, negarse a cumplir con lo que los
adultos le solicitan. Otras formas de trastorno de de conducta (TC) pueden
incluir acoso a otras personas, provocar peleas fisicas, mostrar crueldad hacia

animales o cosas, robar, mentir, etc.

= 2.10 Trastornos de personalidad

El mas comun, el trastorno limite de la personalidad o trastorno borderline.
Seguin Robertson y Cavannas (2010), el 64 % de los adultos presenta trastorno

de personalidad.

Se trata, segiin el DSM IV de un trastorno caracterizado primariamente por
inestabilidad emocional, pensamiento extremadamente polarizado y
dicotémico y relaciones interpersonales caéticas. El perfil global del trastorno
también incluye tipicamente una inestabilidad generalizada del estado de
animo, de la autoimagen y de la conducta, asi como del sentido de identidad,
que puede llevar a periodos de disociaciéon. Se incluye dentro del grupo B de

trastornos de la personalidad, los llamados "dramatico-emocionales".

= 211 Trastornos de alimentacién

En especial, anorexia y bulimia, como manifestacion del TOC. También debido
a que presentan ciertas hipersensibilidades a ciertos sabores. En algunos
otros, dificultad a la hora de mezclar ciertos alimentos o rituales a la hora de

la comida.

= 2.12 Trastornos del espectro autista.

Se presentan con mucha mas frecuencia en personas con ST que en los
grupos de control. Se ha observado una tasa de prevalencia del 8,1, (Baron-
Cohen, Robertson M, 1999). De esta forma, se observa ademas de la presencia
de estereotipias, como trastorno del movimiento mas importante en el espectro
autista, la presencia de tics. Respecto de la diferenciacion entre ambos, en el

apartado de diagnostico diferencial nos referiremos a ellos.
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= 2.13 Alteraciones cognitivas.

Estudios de Channon, Pratt y Roberton (2003) sobre Coeficiente intelectual
de los nifos y adultos con ST puro muestran que no existen diferencias
significativas con los grupos de control, e incluso, como mencionamos
anteriormente, se observan que muchos tienen un coeficiente intelectual mas

alto.

Mueller, Sven; y Jackson, G; (2006), investigadores de la Division de
Psiquiatria del Queen's Medical Centre, de la Universidad de Nottingham, en el
Reino Unido estudiaron el control cognitivo de los movimientos de los
sujetos jovenes afectados por el Tourette, analizando la realizacion de tareas
de movimiento del ojo orientados a un objetivo. Dichas pruebas requerian de
altos niveles de control voluntario del ojo y la inhibicion activa de los
movimientos automaticos. Cuando los pacientes con Tourette llevaban a cabo
dichas tareas no tenian alterado su control cognitivo y mostraban menos
respuestas erréoneas que los controles emparejados en edad.

Los resultados reflejan un cambio compensador en los individuos con
Tourette, que hace que se supriman los tics en favor de un aumento del

control cognitivo.
» 2.13.1 La disfuncién ejecutiva

Es la alteracion cognitiva mas frecuente que encontramos en el ST. Se
manifiesta como dificultades para planificar, organizar o inhibir tareas,
pensamientos y acciones. Tienen dificultades para generalizar, es decir para
aprender de los errores y para iniciar y acabar sus tareas. Esto se observa
sobre todo en los casos puros de TS y de ST + TDAH. Mientras que en los
casos de ST + COC no se observan diferencias respecto de los casos de control.

(Murphy, T; 2011).

Sabemos que las funciones ejecutivas son un elemento clave para
comprender la racionalidad y la conducta social de los seres humanos.
Algunos de los componentes de las FE se encuentran sélo en las personas y
no en el resto de los animales. Es por ello que decimos que son esenciales

para comprender la civilizacién, la ciencia y la tecnologia.

Existen muchas definiciones de FE, pero basicamente, podemos afirmar que
la definicion de FE se refiere a la habilidad de filtrar informacion que interfiere

con la tarea, involucrarse en las conductas dirigidas a un objetivo, anticipar
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las consecuencias de las propias acciones y el concepto de flexibilidad mental.

(Denckla, 1969,1980: 1996, Stuss Golber, 2001; Luria & Benson, 1986).

El concepto de moralidad, conductas éticas, autoconciencia y la idea de los
loébulos frontales, como un director y programador de la psique humana,

también se contemplan dentro de su definicion (Ardila y Surloff, 2007).

Desde finales del XIX, época cuando comienzan a reportarse los primeros
casos de trastornos conductuales de patologia frontal, hasta nuestros dias, los
conceptos de patologia frontal y disfuncion ejecutiva se han ido discriminando
cada vez mas. Hoy en dia sabemos que no son los mismos sindromes. La
corteza frontal juega un papel fundamental en el monitoreo de en las
funciones ejecutivas, pero también participan otras areas del cerebro para
llevar a cabo dichas funciones. Elliot (2003) define a las FE como el proceso
complejo que requiere la coordinacion de varios subprocesos para lograr un
objetivo particular. Los procesos frontales intactos a pesar de ser sinénimos del

funcionamiento ejecutivo, son partes integrales de esta funcion.

Ardila (2008) propone que los 16bulos frontales participan en dos funciones
ejecutivas estrechamente relacionadas pero diferentes: las primeras, dedicadas
a la solucion de problemas, planificacién, formacion de conceptos, desarrollo
e implementacion de estrategias, memoria de trabajo, etc., a las que denomina
“funciones ejecutivas metacognitivas”; y las segundas, que implican la
coordinacion de la cognicion y la emociéon — motivacion, o “funciones
ejecutivas emocionales”. Las primeras funciones dependen de areas
prefrontales dorsolaterales, mientras que las segundas estan asociadas con el

area orbitofrontal y medial frontal.

El compromiso de las areas frontales en el ST explica entonces la presencia de
disfuncion ejecutiva en ambas areas presentando estos pacientes disfunciones

metacognitivas y emocionales.
= 2.13.2 Otras alteraciones cognitivas

Parecieran estar mas vinculadas a la presencia de los trastornos asociados

como TDAH, TOC, etc.

Estudios sobre la funciéon psicomotriz fueron evaluados a través del Test de
Tablero de clavijas de Purdue. En ellos se observo que aquellos ninos diestros

que tenian pobre rendimiento predecian un empeoramiento de los tics en la
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edad adulta. Mientras que los pobres resultados en nifios con bilateralidad,

predecian peor desempeno psicosocial. (Bloch y col 2006 — 2011).

A nivel del lenguaje, se han observado alteraciones en la fluidez del lenguaje,

en especial en la lectura, que son percibidas por ellos mismos.

También se observado que obtienen niveles bajos en habilidades de expresion.
Pero en cambio, obtuvieron puntajes mas altos que la media en conjugacion

de verbos.
Otras alteraciones neuropsicologicas leves:

Disfuncion de integracion sensorial: aunque no esté todavia reconocida
desde el punto de vista diagnostico, se trata de un area en constante
investigacion en el campo de neuropsicologia. En el ST se observa una gran
sensibilidad alterada (hipersensibles o hiposensibles) a numerosos estimulos
sensoriales, como el olor (no soportan jabones nuevos, olores fuertes),la vista
(no le gustan patrones demasiado coloridos), el tacto ( se arrancan las
etiquetas de la ropa, o la ropa ajustada), sonidos (no soportan que hablen en

voz alta o ruidos fuertes), torpeza en el movimiento con falta de coordinacion.

También podemos encontrar déficit en habilidades sociales, dispraxia y

dislexia.

No existe una relacion significativa entre ST y esquizofrenia, a pesar que varios
medicamentos utilizados para los cuadros psicoticos, son eficaces en el
tratamiento de los tics, ya que actian sobre la dopamina, neurotransmisor

producido por el sistema limbico.

A pesar de la gran cantidad de estudios en relacion a la presencia de
comorbilidades del ST, es importante tener en cuenta que los mismos son
realizados entre la poblacion clinica, es decir, personas que han acudido a la
consulta sanitaria por presentar alguno de los sintomas, siendo los estudios
epidemiolégicos un porcentaje menor de ellos. Por tal motivo, es posible que
exista cierto sesgo a la hora de conocer porcentajes fiables. En consecuencia

no debemos extrapolar a la poblacién con ST que no consulta.

3. COMPRENSION DESDE LAS NEUROCIENCIAS

Si bien la etiopatogenia del ST a nivel molecular y nivel celular todavia no esta

muy clara, los estudios de neuroimagen estructural y funcional apuntan al
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compromiso de los ganglios basales y circuitos cortico-estriado-talamo-
corticales relacionados como el locus neuroanatéomico para el sindrome de
Tourette. Por otra parte, el ST tiene un fuerte componente genético, y se ha
avanzado considerablemente en la comprension del modo de transmision y en

la identificacion de posibles genes implicados. (Hoekstra PJ y col, 2004).

3.1. Alteraciones bioquimicas

El sistema limbico recibe proyecciones de las estructuras del tronco
cerebral, especialmente de nucleos troncales en cuyos cuerpos

celulares se almacenan los neurotransmisores mas importantes.

La teoria bioquimica principal sostiene que el Sindrome de Tourette
presenta los sintomas descriptos debido a un desequilibrio de dos

neurotransmisores: la dopamina y la serotonina.

3. 1. 1. Dopamina

La teoria de la dopamina se sustenta en los efectos positivos derivados de la

administracion de medicamentos que bloquean la dopamina.

Estudios como los de Singer y col (2002) demuestran que se produce una
liberacion de dopamina mayor en adultos con ST, en comparacién con grupos
de control, después de la administracion de anfetaminas. Estos resultados
sugieren que la patobiologia subyacente en el sindrome de Tourette es una

disfuncién basica de la transmisién de dopamina.

También se sustenta en el hecho que algunos estimulantes como pemolina y el

metilfenidato empeoran los tics.

La dopamina es producida en muchas partes del sistema nervioso,
especialmente en la sustancia negra. La dopamina es también una

neurohormona liberada por el hipotalamo.

Desde el punto de vista anatémico, las neuronas dopaminérgicas forman un
sistema neurotransmisor que se origina en la parte compacta de la sustancia
negra, el area tegmental ventral (VTA) y el hipotalamo. Sus axones son
proyectados a través de varias areas del cerebro mediante estas vias

principales:

Via mesocortical
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Via mesolimbica
Via nigrostriatal

Via tuberoinfundibular

Vias Dopaminérgicas

Mesocortical

Nigrd estriada

Mesofimbica '\ Ml

Tubero -infundibular

Esta inervacion explica muchos de los efectos de activar este sistema
dopaminérgico. Asi podemos observar como la dopamina se encarga de

distintas funciones:

Interviene en el movimiento: Mediante los receptores de dopamina D1, D2, D3,
D4 y D5, la dopamina reduce la influencia de la via indirecta, e incrementa las
acciones de la via directa involucrando los ganglios basales. A diferencia de la
enfermedad de Parkinson, donde se produce una biosintesis insuficiente de
dopamina, teniendo como consecuencia la perdida de habilidad para ejecutar
movimientos; en el Sindrome de Tourette se produciria una sobreproduccion
de este neurotransmisor y en consecuencia la necesidad de realizar

movimientos.

También interviene en el comportamiento y la cognicién. En los 16bulos
frontales, la dopamina controla el flujo de informacion desde otras areas del
cerebro. Los desordenes de dopamina en esta region del cerebro pueden
causar un declinamiento en las funciones neurocognitivas, especialmente la
memoria, la atencion y en la resolucion de problemas. Esto explica la

comorbilidad del ST con el Trastorno por déficit de atencion de hiperactividad.
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La dopamina es el principal regulador neuroendécrino de la prolactina desde
la hipofisis anterior. En el contexto de la regulacion de la secrecion de
prolactina, la dopamina es ocasionalmente llamada Factor Inhibidor de
Prolactina (PIH), o prolactostatina. La prolactina también parece inhibir la
liberacion de dopamina, como un efecto posterior al orgasmo, y es
principalmente responsable del Periodo Refractario. Esta regulacion de la
dopamina por parte de la prolactina, podria explicar la mejoria en los sintomas
que manifiestan muchas mujeres con ST cuando se encuentran gestando y en

periodo de lactancia.

Tiene relacion con el sistema de placer y refuerzo. Multiples pruebas implican
a la Dopamina (un neurotransmisor), y al circuito cerebral de recompensa del
que forma parte, en la consolidacién (aprendizaje) de estas conductas
placenteras. La dopamina es un neurotransmisor que se asocia con los
sistemas de refuerzo del cerebro, con la capacidad de desear algo y de repetir
un comportamiento que produce placer. Son las sensaciones de placer que
provoca este neurotransmisor lo que refuerza la motivacion de las personas a
implicarse en las actividades placenteras. Estas actividades regulan a su vez
los niveles de dopamina. Esto explicaria por ejemplo el porqué muchas
personas con ST no tienen tics mientras estan realizando una actividad
placentera como tocar un instrumento, realizar un deporte favorito, una

produccion artistica, etc.

Esta relacionada con la regulaciéon del suenio y del humor. Dos aspectos que se
observan en la clinica del ST alterados con frecuencia. Niveles altos de

dopamina estan asociados a falta de sueno.

3. 1. 2. Serotonina

En relacion con la serotonina, (5-hidroxitriptamina, o 5-HT), sabemos que se
trata de otro neurotransmisor involucrado en el ST, que se concentra en el

subtalamo y ganglios basales.

Desde el punto de vista anatémico, las neuronas de los nucleos del rafé son la
fuente principal de liberacion de la 5-HT en el cerebro. Los nucleos del rafé
son conjuntos de neuronas distribuidas en nueve grupos pares y localizados a

lo largo de toda la longitud del tronco encefalico, centrado alrededor de la
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formacion reticular.

Los axones de las neuronas de los nucleos del rafé terminan en, por ejemplo:
Nucleos cerebelosos profundos

Corteza cerebelosa

Médula espinal

Por otro lado, los axones de las neuronas en el nticleo rostral dorsal del rafé

terminan en:
Talamo

Nucleo estriado
Hipotalamo
Nucleo accumbens
Neocortex

Giro cingulado
Cingulo
Hipocampo

Amigdala

Vias Serotonina

- P\ Nicleo Rafe

Asi, la activacion de este sistema serotoninérgico tiene efectos en varias areas
del cerebro, lo que explica los efectos terapéuticos en su modulacion. Dentro

de las funciones principales de la serotonina encontramos que

* Es un regulador de la actividad motora, funcionando como inhibidor de

la actividad motora, funcién que se encuentra alterada en el ST.
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= Juega un papel importante en el trastorno obsesivo compulsivo, otro de

los trastornos asociados mas frecuentes junto el TDAH.

= Regular del apetito mediante la saciedad. Se observan frecuentemente

trastornos alimentarios en los pacientes con ST.
= Equilibrar del deseo sexual.

» Interviene en la inhibicién de la ira y la agresion: Niveles altos de
serotonina estan asociados al bienestar y la relajacion. Niveles bajos a
la dificultad del control de la ira y la agresion. Uno de los trastornos
asociados en el ST es el trastorno explosivo intermitente, en el que la ira

aparece como respuesta exagerada frente a un estimulo minimo.

= Regulador del suenio y del humor, la angustia y la ansiedad. Se ha
descrito la presencia de trastornos del sueno, entre ellos insomnio y
una variedad de parasomnias (sonambulismo, terrores nocturnos,
pesadillas, omniloquia, enuresis), en el 12-62% de los pacientes con
SGT. La presencia de un trastorno por déficit de atencién con
hiperactividad puede ser determinante en la aparicion de los problemas

del sueno en el SGT. (Allen, RP y col. 1992).

3. 1. 3. Otros neurotransmisores

Cavannas y Robertson (2010) refieren que podria haber una disminucion del

AMP ciclico, otro mensajero quimico cerebral.

También se han encontrado otras anomalias, como alteraciones del sistema
noradrenérgico y un incremento del nimero de sitios de recaptacion de la
serotonina del cuerpo estriado del cerebro. En algunos casos de ha
demostrado una disminucion de la dinorfinas (similares a los opiaceos) en el

globo palido (una parte de los ganglios basales).

Se han encontrado asimismo, alteraciones del sistema opioide en las areas

frontales del cerebro.

3. 2. Estudios sobre actividad eléctrica cerebral

El electroencefalograma (EEG), que mide actividad eléctrica cerebral es

generalmente normal y si aparecen alteraciones son minimas y no estan
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relacionadas con los tics. Tampoco existe relacion entre epilepsia y TS. Por lo
tanto el EEG no puede considerarse una prueba diagnostica para el ST. Es
posible que en algunos casos el médico lo considere necesario para descartar

otras patologias.

3. 3. Estudios sobre las dreas cerebrales comprometidas

Las principales areas cerebrales involucradas en el ST son los ganglios
basales y los lobulos frontales de la corteza cerebral. Los ganglios basales son
un grupo interconectado de las estructuras que se encuentran en lo profundo
del cerebro. Estan involucrados en el control de movimiento y otros
comportamientos mediante la regulacion la actividad de los 16bulos frontales y
algunos circuitos en el cerebro medio. Las funciones de los 16bulos frontales
son complejas y muchas. Los ganglios basales parecen actuar como un "freno"
para prevenir ciertos movimientos y comportamientos cuando que no son
deseados. En otras ocasiones, se elimina el freno para facilitar
los movimientos y comportamientos. La regulacion precisa de las acciones es
lograda a través de una compleja interaccion entre los lobulos frontales y los
ganglios basales para ejecutar las acciones deseadas y evitar acciones no

deseadas.

Se han realizado pocos estudios anatomopatologicos del tejido cerebral de
personas con ST cadavéricos. En las que se han podido conocer se reportan
hallazgos de alteraciones en el ntcleo caudado de los ganglios basales (un
area del cerebro relacionada con el movimiento), en el cértex cingulado
anterior y en sus conexiones y sus conexiones con la materia gris

periacueductual y el tegmento del mesencéfalo.
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Basal Ganglia and Related
Structures of the Brain

globus pallides
thalamus

substantia
nigra
cerebellum

3. 4. Estudios sobre neuroimagen

Se trata de técnicas con fines investigativos, pero no en la practica clinica
diaria. Las investigaciones a partir de neuroimagenes estan orientados a

estudiar la estructura y la funcionalidad cerebral en el ST.

Estos estudios muestran alteraciones funcionales y estructurales (mas

sutiles), sobre todo en las areas frontotemporales y en los ganglios basales.

3. 4. 1. Estructura cerebral

La Tomografia Computarizada (TC) del cerebro no reporta anomalias que
pudieran dar luz sobre las causas del ST. Cavanna y Robertson (2010) refieren
que en la literatura médica se han documentado algunos casos de TC

anormales, pero la gran mayoria son normales.

La IRM ha permitido investigar y examinar la estructura cerebral de una
forma no invasiva en seres humanos vivos. La alta resolucion de la IRM y su
capacidad para medir estructuras cerebrales nos ha provisto de cierta
comprension sobre las diferencias estructurales en el ST, habiéndose
detectado alteraciones mas sutiles. Por ejemplo, aparecen anomalias del
tamano del ntcleo caudado. El nucleo caudado es una larga estructura de
entrada o “input” de los ganglios basales, que recibe informacion del cortex
cerebral y procesos en el contexto de otro tipo de informaciones. Estudios

amplios realizados por Peterson (2003) han evidenciado un menor volumen
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del nucleo caudado en nifios y adultos con ST. En pacientes con ST+ TOC
comorbido se observoé ademas menor volumen del nucleo lenticular. Sin
embargo, no existe correlacion entre el menor tamano y mayor intensidad de
los sintomas. Un tamafio menor no necesariamente conlleva pobre
funcionalidad, asi como un tamano mas grande no implica mejor
funcionalidad. Sin embargo, la diferencia de tamafo es importante para
comprender la neurobiologia del ST. Estos hallazgos sugieren que las
diferencias en el desarrollo de porciones interconectadas de los ganglios
basales y del cortex cerebral indicarian predisposicion para el Sindrome de
Tourette. Peterson sugiere que el volumen reducido del ntcleo caudado podria
ser un “candidato a marcador” de una anomalia caracteristica del ST.

Mientras que el volumen lenticular inferior, podria serlo de ST+TOC.

También se han observado alteraciones en el cuerpo calloso y en la simetria de
otras estructuras de los ganglios basales y el tamano de los ventriculos

laterales, asi como la pérdida de la asimetria ventricular normal.

La Prueba de Tensor de difusion por Resonancia Magnética (DTI) se trata de
una técnica relativamente nueva que evalua fundamentalmente la integridad
de la sustancia blanca, midiendo la direccion de difusion de agua en el
cerebro. Los resultados en estudios realizados por DTI muestran alteraciones.
Cambios en partes motoras y no motores del cerebro han sido descriptos por
Neuner y col. (2010). Parece ser que los sujetos con ST presentan cambios en
el cuerpo calloso, en la larga zona de caminos que interconectan los dos
hemisferios cerebrales. Pero no es tan claro como esos cambios se relacionan

con las funciones alteradas.

3. 4. 2. Funcionalidad cerebral

Estudios a partir de las tomografias por emision de positrones (PET) han
demostrado que existen anomalias en el flujo metabdlico y sanguineo de los
ganglios basales y de las areas frontotemporales, en especial del putamen.
Tanto el PET como otros métodos han sido utilizados para estudiar
especificamente el funcionamiento quimico de los neurotransmisores. La
mayoria de los estudios en ST se han focalizado en la dopamina y en la
serotonina debido a que estos neurotransmisores tienen buena respuesta
frente a la mayoria de los tratamientos farmacolégicos para tic y los sintomas

relacionados. Estos estudios han probado la evidencia del incremento de la
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actividad en el sistema dopaminérgico que modula los ganglios basales y los
lébulos frontales. Es posible que las diferencias entre los estudios muestra las
diferencia entre el tipo de sintomatologia de los individuos que fueron

estudiados, pero no se sabe aun a ciencia cierta.

El grupo de investigadores a cargo de Cavannas y Robertson demostro que los
tics motores simples se relacionaban con cortex sensomotor del cerebro,
mientras que los tics complejos como la coprolalia y los tics vocales se asocian
a las regiones prerrolandicas y posrolandicas del lenguaje, y a otras areas
como la insula, el caudado, el talamo y el cerebelo. Este es un punto muy
interesante ya que revelaria que distintos tics estan asociados con diferentes

mecanismos biolégicos subyacentes.

Estudios realizados con tomografia computarizada por emision de fotones
individuales (TCEFI) hallaron también niveles inferiores de flujo sanguineo en
los ganglios basales, talamo y las areas corticales frontal y temporal, junto con
un elevado flujo sanguineo en el cortex frontal (ganglios basales, nucleo

caudado y putamen).

Cértex
frontal

ok -

Figura. Circuitos corticoestriados-talamocorticales implicados en
el trastorno de Tourette,

Estos datos nos revelan la fuerte implicacioén de los ganglios basales, como
parte de los circuitos corticoestriados — talamocorticales. Los ganglios basales
constituyen un sistema operativo que regula la relacién entre el cortex frontal
y las estructuras periféricas (nervios y musculos ejecutores de los actos
voluntarios), en la realizacion de actos volitivos. Una de las funciones
principales de los ganglios basales es la regulacion e incorporacion de

fragmentos secuenciales de la conducta, tales como movimientos
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automatizados o pensamientos. Artigas Pallares, J. (2011) explica que dichos
fragmentos de conducta automatizada facilitan la realizacion agil y eficiente de
actos voluntarios complejos, obviando la necesidad de tener que programar
constantemente pequefios patrones de conducta motora. Los ganglios basales
facilitan otras partes del cerebro la ejecucion, combinacion e inhibicion de
actos automaticos. La disfuncionalidad de los mismos en el ST consiste en el
fracaso de la inhibicion de determinados movimientos o conductas no
funcionales. Esto provoca como resultado que dichas conductas aparezcan en
forma de tics. También otros circuitos de otras partes del cerebro involucrados
en el movimiento, las sensaciones y emociones también discurren en los
ganglios basales. Si bien circulan generalmente en paralelo por los ganglios
basales, algunas neuronas se extienden a través de los circuitos produciendo
interferencia de senales entre los diferentes canales. Y esta interferencia puede
explicar junto con las alteraciones de los neurotransmisores porqué los tics se

incrementan cuando la persona esta ansiosa, estresada o cansada.

Otras lineas de trabajo, estan investigando por ejemplo, el nivel de
maduracién funcional en los adolescentes con ST. A partir de estudios con
feMRI, se puede observar que los adolescentes con TS parecen haber
retrasado la maduraciéon funcional de la conectividad de las redes neuronales
de control de tareas, mostrando patrones atipicos especificamente en la red

frontal parietal. (Schlaggar B, 2009).

También, estudios combinados de psicologia conductual y estudios de
neuroimagenes, como los realizados por Jackson y col (2011), proveen
evidencias de la reorganizacion compensatoria del cerebro, producto de
neuroplasticidad durante la adolescencia, que les permite alcanzar una
autorregulacion. Esta autorregulacion puede explicar el mayor control sobre

los tics que los sujetos con ST alcanzan en la adolescencia.

En conclusion todos estos hallazgos sugieren que la deficiencia para inhibir
movimientos y conductas no deseadas en el ST parece deberse a un complejo
mecanismo. Actualmente los tratamientos mas eficaces disponibles trabajan
para mejorar esos mecanismos. Y al mismo tiempo, tanto los tratamientos
farmacologicos, la neurocirugia (que desarrollaremos mas adelante) y los
tratamientos cognitivo-conductuales apuntan a ello y nos muestran la

multicausalidad del ST.
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4. 5. Bases genéticas

Esta claro que hay factores genéticos que intervienen en la mayoria de los

casos de ST, pero se desconoce el mecanismo hereditario exacto.

La investigacion sobre la genética del ST es importantisima para identificar las
causas subyacentes en dicha genética. La identificacion de los genes podria
proveer revelaciones importantes de los mecanismos fundamentales dentro de
las neuronas que causan el sindrome. La mejor comprension de estos

mecanismos podria permitir mejorar el diagnostico y el abordaje terapéutico.

Los cientificos saben que son muy pocos los trastornos que son el 100 %
hereditarios y el ST no es la excepcion. Por lo que la pregunta seria “cuan

hereditario es”.

En este sentido la investigacion basada en hermanos gemelos es un muy buen
recurso para determinar si se trata de factores geneaticos, ambientales o una
combinacion de ambos lo que causa la condicién de ST. Los estudios en
gemelos también han demostrado la implicacion genética en la transmision.
Se ha hallado una concordancia del 50 al 70% (el 75-90% para cualquier
forma de tics) para gemelos monocigoticos frente al 8-10% (el 23% para los

tics en general) en gemelos dicigoticos.

Los cientificos también intentan determinar “cuan genética” la condicion de ST

puede ser a partir del estudio de los miembros de una familia.

Los estudios en familias han demostrado que el ST tiene una fuerte agregacion
familiar. El riesgo de ST para los familiares de primer grado de personas
afectadas oscila entre el 9,8 y el 15%, que se incrementa hasta el 15-20% si se

toma en consideracion cualquier forma de tics.

En un principio de las investigaciones, los estudios hereditarios sugerian que
el ST el TOC y COC podrian ser transmitidos de un miembro de la familia a
otro por “un gen simple”. Sin embargo, los estudios posteriores indican que
para la mayoria de las familias el ST parece ser causado no por un gen simple,
sino por unos pocos genes, 10 o 100 genes en trabajo conjunto en una familia.
Se tratarian de uno o unos pocos genes de efecto potente, y un fondo
multifactorial donde estan implicados varios genes de efecto menor que
interactian con factores ambientales. (Artigas Pallares, 2003). También se ha

evidenciado una base genética comun para el ST y el TOC, y también la alta
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prevalencia entre ST y TDAH han llevado a considerar también una base

genética comun entre ambos sindromes.

Los ultimos estudios al respecto también estan evidenciando una base

genética compartida con el Sindrome de Asperger.

3. 6 Otros factores que pueden intervenir como desencadenantes de ST

Como hemos mencionado anteriormente, no solamente los factores genéticos
son importantes en el desarrollo del ST, también los no-genéticos. Entre ellos,

encontramos:

3.6.1 Infecciones:

A finales de la década de 1990 un grupo de investigadores describi6é a un
grupo de ninos con TOC y trastornos por tics, a los que denominaron
trastornos de neuropsiquiatrico pediatricos autoinmunes asociados a
infecciones estreptococos (PANDAS, en su sigla en ingles). Se trataria de
personas que padecieron infeccion por estreptococos en los tres meses
anteriores al inicio del trastorno. Asociando la aparicion de los sintomas
neuropsiquiatricos con la infeccion se encontraria la explicacion a los cambios
dramaticos que tienen lugar en los ninos que eran saludables previamente.

Todavia se trata investigaciones cuyos resultados veremos en el futuro.

Los criterios de diagnostico de PANDAS, enunciados por el National Institutes

of Mental Health son:

La presencia de TOC y/o Trastornos de tics.

Inicio de los sintomas en la infancia (a partir de los 3 anos hasta la pubertad)
Curso episodico de la gravedad de los sintomas.

Una asociacion temporal entre el inicio de los sintomas y la infeccion por

PANDAS.

Presencia de anormalidades neurologicas (hiperactividad, movimientos

coreicos, deterioro de la escritura.
Sin evidencia de corea, artritis o cardiopatia reumatica.
Los sintomas asociados son:

miccion muy frecuente.
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infecciones respiratorias frecuentes (resfrios, sinusitis, otitis) anginas antes de

los 7 anos.

Historial de mejoria con antibioticos.

Historial de adenoectomia y /o amigdaloectomia
Altos episodios de cuadros con estreptococos.

Frecuentemente presencia de: historia familiar de trastornos autoinmunes,
ansiedad de separacion, malestares estomacales, dificultades para copiar de la

pizarra, y enuresis nocturna.

3.6.2 Dificultades en el embarazo y nacimiento:

Estudios realizados por Leckman y otros posteriores, llegaron a la conclusion
que las personas con ST suelen haber tenido problemas relacionados con su
nacimiento y embarazo de la madre. Entre ellos encontramos estudios que
revelan bajo peso al nacer. Existen estudios que investigan la relacion entre el
bajo peso y la severidad de los tics o la presencia de TOC, algunos de ellos

encuentran relaciéon y otros no. (Walkup, 2012)

Por otra parte las madres que han consumido alcohol o a las que se
prescribieron medicamentos durante el embarazo han presentado una
incidencia mayor de TOC O TDAH en sus hijos, pero no de ST. Sin embargo
los estudios refuerzan la idea que el consumo de tabaco durante el embarazo

constituye uno de los riesgos mas importantes para el desarrollo de ST.

Las complicaciones durante el embarazo, incluidas: las nauseas severas y los
vOomitos alta presion arterial materna, salud maternal débil, madres de edad
avanzada, diabetes gestacional, pueden provocar aborto no deseado. Cesareas,
cordon umbilical alrededor del cuello del bebé, forceps, son otro tipo de
complicaciones. No podemos decir que existan factores concretos asociados al
ST referentes a estas complicaciones. Sin embargo se observa mayor riesgo d

ST cuando existen complicaciones de este orden.

3.6.3 Alergias:

Si bien las personas con ST no presentan mas alergias que la poblacion en

general, es sabido que las alergias empeoran los tics.
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3.6.4 Hormonas y estrés:

Es bien conocida la relacion directa entre altos niveles de estrés y
empeoramiento de los tics. Leckman sostiene que la exposicion prenatal a
androgenos, podria ser importante en la etiopatogenia. De esta forma, altos
niveles de stress durante el embarazado tiene relacion con la aparicion de STy

con la severidad de los sintomas, asi como también a la presencia de TDAH.

4. LA EVALUACION CLINICA

La evaluacion clinica de una persona con TS es realizada desde la concepcion
integral de la persona, poseedor de una rica vida personal e interpersonal. No
se trata de valorar solamente la presencia de un conjunto de sintomas
anormales sensoriales impulsos y tics. En el proceso de una evaluaciéon
integral, toda la gama de problemas y competencias deben ser registrados,
comenzando por los puntos fuertes y por los intereses del adulto y del nifio o
adolescente con ST. A pesar que las intervenciones terapéuticas giraran
alrededor las dificultades desde el punto de vista comportamental, intelectual
y farmacoloégico, es importante tomar en cuenta las fortalezas del paciente

para poder apoyarnos en ellas y beneficiarnos de ellas.

Ademas de las fortalezas del paciente, es muy importante determinar en que
medida los tics interfieren en el ambito emocional, familiar y social. A veces,
esta valoracion no puede hacerse en las primeras entrevistas y es

recomendable tomarse un par de meses para evaluar su gravedad y la forma

de afrontarlo.

A pesar que existe la tendencia de centrarse en la alteracién que los tics
provocan y en la estigmatizacion social de los tics, el clinico debe ubicar estos
tics en un contexto del desarrollo, ya que de esto dependera el éxito del
tratamiento.

En términos generales, la valoracion clinica se realiza mediante entrevista al
paciente donde se realiza una historia vital, un examen al paciente,

evaluando mediante escalas de severidad de tics la gravedad y el tiempo de los
mismos. Se realiza la clasificacion de tics en las distintas tipologias expuestas

en el DSM IV.

Entre los tests que miden severidad de Tics, tenemos la escala de Yale y la

Escala de gravedad de tics motores y vocales de Hopkins.
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No existen pruebas de sangre que tengan que realizarse para diagnosticar ST,
aunque algunos médicos pueden solicitarlas, al igual que resonancias

magnéticas, para descartar otras enfermedades.

4.1 El examen fisico

Un examen fisico y neurologico es importante para asegurarnos el diagnostico
correcto y excluir trastornos neurolégicos de otro tipo. Es conveniente
realizarlo en una etapa temprana del proceso diagnostico, para determinar la
necesidad de otras pruebas. La presencia de otros sintomas atipicos al ST
puede llevar a tomar la determinacion de incluir una EEG u otro diagnéstico

por imagenes.

El examen neurologico permite distinguir los tics de otros trastornos de
movimiento, los mas importantes son las distonias mioclonicas, algunas

formas de epilepsia y las estereotipias.

La presencia de ciertas caracteristicas de dismorfia corporal en el analisis
fisico puede conducirnos a un estudio genético. Asi mismo, la presencia de
dificultades de aprendizaje o diagnéstico del espectro autista puede llevar a la

consulta con el genetista para el estudio de estos trastornos heterogéneos.

4.2. La Evaluacién Neuropsicolégica

De manera similar que en otras valoraciones neuropsicologicas clinicas, el

proceso consta de:
= Entrevista Inicial
= Toma de pruebas
= Interpretacion de la informacion.

= FElaboracion del Informe

4.2.1 La entrevista inicial

Sabemos que la entrevista clinica es el primer contacto que el neuropsicologo
tiene con el paciente y la familia. Este primer acercamiento es fundamental
para establecer un buen vinculo. También influira en el nivel de colaboracion

para el proceso de evaluacion. Es muy frecuente, que en este primer contacto
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algunos pacientes con ST no exterioricen ningun tic. Generalmente se trata de
pacientes que acostumbran contener sus tics frente a personas extranas, en
especial nifios/as. Es muy importante tener presente que los tics pueden
“relativamente” ser controlados, por lo tanto, esta actitud no debe
considerarse un criterio de exclusion de diagnoéstico de ST, como en algunas

ocasiones, ciertos profesionales afirman.

Es conveniente por lo tanto, realizar la entrevista de manera informal, pero de
tal manera que se recoja toda la informaciéon adecuada que sea posible. Este
relevo de informacion tiene como objetivo poder sondear todos los problemas

que presenta el paciente a nivel fisico, psicologico y social.
Para empezar, se tomara nota de los datos demograficos como:

= Datos personales

=  Sexo

= Edad

= Escolaridad

= Con quien vive

= Si son adultos, antecedentes laborales, estado civil, etc.

Luego indagaremos sobre su historia clinica general:

Historia de condiciones neurolégicas y psiquiatricas previas.

Antecedentes de hospitalizaciones, intervenciones quirurgicas,

accidentes,

=  examenes realizados

Antecedentes de alergias. enfermedades cronicas.

= Los datos de la historia clinica en nifio: desarrollo del embarazo,
duracion, tipo de parto, desarrollo embrionario, medidas y peso del
nino, edad en que se sienta po primera vez, que comienza a gatear,

primeras palabras, edad en que hablo con fluidez

= tratamientos anteriores referentes al ST o a los trastornos asociados,

medicamentos que toma.




46

* Antecedentes familiares relevantes: Si algin miembro de la familia o
ascendientes presenté alguno o algunos de los sintomas como tics,

problemas atencionales, obsesiones, fobias, depresion ansiedad.

= Antecedentes personales relevantes: fecha en que aparecen los
primeros sintomas. Evoluciéon y estado actual de esos sintomas. En

qué medida alteran su vida cotidiana

= Antecedentes contextuales relevantes: estudios, intereses, aficiones,

hobbies, deportes, estilo de vida.

» Constitucion de la dinamica interpersonal — familiar: Como se
constituye el nucleo familiar de la persona que estamos evaluando,
como se da la dinamica familiar entre ellos y en lo posible hacer un
genograma de éste. Frente a los tics, qué actitud toma cada miembro

de la familia, cuales son sus creencias alrededor de los tics.

» Interaccion social: si tiene amigos, si presenta dificultades para
relacionarse con las personas. Presencia de actitudes vinculadas con
agresividad, presencia de comentarios inapropiados, inhibicién,

hiperatribuciones, fobia social, etc.

= Antecedentes sobre el desempeno académico: presencia de dificultades
en el aprendizaje, en el vinculo social, sobre su conducta, problemas
de atencion, como se manifiestan los tics en el ambito escolar. actitud
de los companeros en relacion de los tics. Posible presencia de acoso

escolar. Actitud de los profesores, éxito o fracaso escolar, etc.

= La descripcion de aspectos vinculados a la personalidad: es muy
importante, para determinar como la persona vive el sindrome de
Tourette, si afecta su autoestima, intenta controlarlos, en qué medida

es conciente de su trastorno.

En relacion a los tics, les pediremos que describan lo mas detalladamente la
cantidad de tics que tiene, cuando comenzaron, si producen alteraciones
fisicas (contracturas, heridas, etc). También, como es la intensidad. Si han
registrado en qué momento se incrementan o disminuyen. Los tics suelen
comenzar en la cabeza (pestaneo, absorberse la nariz y posteriormente

aparecen hacia abajo (cuello, brazos, piernas). También suelen aparecer
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primero los tic simples, y luego los complejos. Al principio, es frecuente que se
presenten como aislados y que haya largos periodos de sin tics. Mas tarde,
suelen se mas intensos y con pocos periodos libres de tics. Leckman, King &

Cohen 1999)

Con frecuencia, en esta entrevista inicial, encontramos que alguno de los
miembros de pareja parental, se ha autodiagnosticado o lo hace en ese

momento, a partir de las preguntas que se van realizando.

Es conveniente la toma de datos en forma exhaustiva, tomando en forma
textual las palabras de paciente y del familiar que colabora informando. Es
igualmente importante transcribir o copiar los examenes que haya traido el
paciente a la consulta, como pueden ser el reporte de una tomografia axial
computarizada, un informe neurolégico, etc. También se deben anotar los

nombres de las medicinas que actualmente toma el paciente.

Generalmente, en un primer momento, dejamos que el paciente tome los 10
minutos primeros para que exprese de manera informal el motivo de consulta

para pasar luego a la fase mas estructurada de la entrevista.

Finalmente, se debe explicar la naturaleza de la evaluaciéon que vamos a
realizar, la forma en como la realizaremos y el tiempo aproximado que nos

llevara.

4.2.2 Toma de pruebas y baterias

La seleccion de las pruebas se realizara en relacion con el motivo de consulta y
con posibles indicadores de alteraciones que pudieran detectarse en la
entrevista inicial. Tomando en cuenta estas variables, nos propondremos los

siguientes objetivos de acuerdo con lo topicos mencionados por Ardila (2012):

4.2.2.1 Objetivo1: Determinar el perfil cognoscitivo, el nivel de severidad de los

Tics, y la presencia de comorbilidades.

Una primera aproximacion al perfil cognitivo, nos permite ver la presencia de
indicadores de TDAH, Dislexia, trastornos de aprendizaje, integracion
visoespacial, alteraciones emocionales como ansiedad, fobias, TOC, Depresion.

Fundamental a la hora de identificar comorbilidades.
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Desde el punto de vista practico es de gran utilidad contar con un listado de
los tests que se pueden utilizar para los diferentes grupos de pacientes,
tomando en cuenta su nivel evolutivo (edad) o para las diferentes condiciones
neuropsicologicas. Se logra, asi, mayor eficiencia dentro del proceso de
evaluacion y se evita la omision de pruebas importantes, consiguiendo una

valoracion lo mas amplia posible.

Los tests neuropsicologicos recomendados para obtener este perfil pueden ser

las baterias de Weshler.

-Weshler, Wipssi III, Wisc IV: Ofrece informacion sobre la capacidad
intelectual general (CI Total) y sobre su funcionamiento en Compresion verbal,

Razonamiento perceptivo, Memoria de trabajo y Velocidad de procesamiento.

Posteriormente en funcion de sus valores, de lo manifestado por los pacientes
y sus padres en las entrevistas, se pueden incluir test mas especificos para la

valoracion de los trastornos asociados tales como:
TDAH:

- Escalas TDAH, de Conners (padres y profesores): fueron disenadas por C.
Keith Conners en 1969. Aunque estas escalas se desarrollaron para evaluar
los cambios en la conducta de ninos hiperactivos que recibian tratamiento
farmacologico, su uso se ha extendido al proceso de evaluacion anterior al
tratamiento. Estas escalas se han convertido en un instrumento Util cuyo
objetivo es detectar la presencia de TDAH mediante la evaluacion de la

informacion recogida de padres y profesores.

- D2 Test de Atencion: El test d2 es una medida concisa de atencién selectiva
y la concentracion mental. El constructo de atencion y concentracion. Implica
una seleccion de estimulos enfocada de modo continuo a un resultado. Valora
la capacidad del sujeto para atender selectivamente a ciertos

aspectos relevantes de una tarea mientras se ignoran los irrelevantes
y, ademas, hacerlo de forma rapida y precisa. Una buena
concentraciéon requiere un funcionamiento adecuado de la motivacion

y del control de la atencion. Para ninos de escuela primaria.

- Test de Caras- Test de Percepcion de Diferencias: Evalua la aptitud
diferencias y patrones estimulantes parcialmente ordenados. (atencion

selectiva).
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Para valorar los tics:

- Escala de Severidad Global de Tics (Yale Global Tics Severity Scale -
YGTSS): se trata de una herramienta valida al espanol y fiable de valoracion
de los trastornos de tics. La validad y fiabilidad aumenta en el caso de los tics
motores y fonicos, que en la discapacidad y su sensibilidad al cambio la hace
util para evaluar intervenciones en investigaciones clinica controladas y en la

practica clinica.

Esta entrevista semiestructurada mide tics motores y fonicos separadamente,
de acuerdo con su frecuencia, intensidad, complejidad e interferencia en una

escala global de 6 puntos (0 a 5). Incluye una calificacion general de deterioro,
que hace incapié en como el trastorno de tics ha influido en la ultima semana

en su vida cotidiana del paciente con ST.

- Tourette Syndrome Severity Scale (TSSS; Shapiro y col 1988)

- Tourette’s Syndrome Global Scale (TSGS; Harcherik, Leckman, Detlor,
and Cohen 1984)

-Escala de tics motores y fonicos de Hopkins (Hopkins Scale; Walkup, J.
1992):

De acuerdo con Verdellen, C (2012), se trata de escalas limitadas porque no
permiten el acceso al amplio rango de caracteristicas de tics. Los
procedimientos para evaluar la severidad de los tics son inestables. La que
mas correlacion con la escala de Yale es la de Hopkins. Por otra parte, no

estan validadas al espanol aun.

-Métodos basados en la observacion: incluyen la filmacién en videos para
contabilizar los tics y valorarlos cualitativamente y el automonitoreo. Series de
filmaciones de al menos 5 minutos nos proveen de una buena informacion
sobre la severidad de los tics. Asi el método Rush (Goetz y col, 1987) propone

filmar a los pacientes en tres situaciones:
-sentados tranquilamente, frente al examinador
-sentados leyendo frente al examinador.

-sentados tranquilamente, en una habitacion, sin el examinador presente.
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Reviendo el video, el examinador accede a 5 variables: el nimero de areas de

cuerpo afectadas, la frecuencia de los tics motores y fonicos y la severidad de
los tics motores y fonicos. Un método de puntuacion revisado ha desarrollado
un puntaje global de discapacidad con puntuaciones del O (ausencia de

discapacidad) al 20 (discapacidad severa).
El automonitoreo consiste en llevar un registro diario de la frecuencia de tics.

Se utiliza no solo para evaluar la severidad sino también la respuesta a los
tratamientos. Algunos recomiendan no utilizarlo como un método de
valoracion porque puede ser una técnica en si misma terapéutica que puede

disminuir los tics.

Para valorar las sensaciones premonitorias:

En nuestra experiencia, los pacientes mayores y las personas que han
padecido la enfermedad durante largos periodos de tiempo suelen describir
con mucha precision sus sensaciones previas a los tics. Pero, las personas que

no tienen tanta experiencia, suelen beneficiarse de esta escala.

-Escala de Sensacion premonitoria (Premonitory Urge of Tics Scale -
PUTS- Woods y col. 2005): Evalua la severidad del impulso premonitorio.
Consiste en 9 items. Pide a los individuos votar varias descripciones del
impulso premonitorio en una escala ordinal de O a 4 puntos que van de “nada

»  «

cierto” “muy cierto”. No esta validada al castellano, pero los estudios hasta el
momento, muestran que la puntuacion del PUTS correlaciona con la YGTSS.

Se trata de una escala apropiada a partir de los 10 afnos de edad y mayores.

Para valorar la percepcion del nivel de estrés:

Las ultimas investigaciones llevadas a cabo por Frilling, Pilowsky, P., and Col
(2013) muestran la estrecha relacion inversamente proporcional entre la

habilidad para suprimir los tics y los niveles de stress.

Por tal motivo resulta de gran utilidad poder valorar la severidad de los niveles

de Stress ya que influye ademas en su calidad de vida.

-Percieved Stress Scale -Parents Report (PSS-P , Cohen, Kamarck, &
Mermelstein, 1983).
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-Percieved Stress Scale — Children Report (PSS-P, Cohen, Kamarck, &
Mermelstein, 1983).

- Percieved Stress Scale for adults — Spanish version (2006)

Se trata de unas escalas basadas en una perspectiva teérica de ciertos
investigadores en el cuidado de la salud, que definen el impacto de eventos
estresantes y como son percibidos por los pacientes como estresantes. La
forma original cuenta con 14 items que se refieren a pensamientos o
sentimientos que son potencialmente estresantes. Son valorados con una
puntuacion del O al 4. (Nunca, casi nunca, algunas veces, bastante
frecuentemente, y muy frecuentemente respectivamente).Altos puntajes

reflejan altos niveles de estrés.

Evaluar trastorno obsesivo compulsivo:

-Escala de Obsesiones y compulsiones de Yale: (Yale-Brown Obsessive
Compulsive Scale, Y-BOCS; Baer 1993). Evalua la presencia/ausencia de una
extensa lista de obsesiones, compulsiones y conductas de evitacion y la
intensidad de las mas destacadas. Es utilizada principalmente para evaluar la
gravedad de los sintomas y las variaciones a lo largo del tiempo (respuesta al

tratamiento).

-Escala de Obsesiones y compulsiones de Beck: El Clark-Beck
Obsessive-Compulsive Inventory (C-BOCI) es un inventario auto-
informado breve de reciente publicacién (Clark y Beck, 2002),
disenado para proporcionar una herramienta valida, especifica, y
potente de cribado del trastorno obsesivo-compulsivo (TOC), que tenga
en cuenta los sintomas, sus consecuencias, e incorpore supuestos de
los modelos cognitivos sobre el trastorno. Nuestro objetivo ha sido

examinar la utilidad del C-BOCI en poblacion espanola.

Depresion:

-Escala de Depresion de Beck: Este inventario (BDI) es la escala de
depresion mas utilizada en adolescentes. Evalua los siguientes
componentes de la depresion: cognitivos, de comportamiento, afectivos

y somaticos.
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- Escala de Autoevaluacion para la Depresion (DSRS), Birleson:
Esta escala (DSRS) fue modelada tras la Escala de Depresion de Zung
para medir los sintomas afectivos, cognitivos y somaticos de
depresion. La mayoria de items se derivan de las descripciones de las
publicaciones de depresion infantil, aunque algunos de ellos son

producto de la propia experiencia del autor.

Déficit en habilidades sociales:

-Cuestionario de Capacidades y Dificultades (The Strengths and
Difficulties Questionnaire) (SDQ), validado al espafnol: permite
valorar si existen dificultades en habilidades sociales, o inestabilidad

emocional.

- Test de frases incompletas de Sacks: Las frases incompletas
permiten estudiar sentimientos, actitudes y reacciones especificas

ante personas y objetos.

Alteraciones en la construccion visomotora:

-Test de figura de Rey: El mayor aporte de esta prueba consiste en
que permite determinar si un sujeto presenta un rendimiento mnésico
insuficiente 6 si la insuficiencia en su rendimiento es atribuible a un
nivel operatorio perceptivo inferior, y por tanto a unas dificultades a
nivel de la Percepcién Visual Inmediata, 6 si presenta déficits en
ambas funciones mentales superiores. Permite analizar su capacidad

de integraciéon visomotora.

Para valorar Funciones Ejecutivas:

-Enfen- Evaluacion Neuropsicoldogica de las Funciones Ejecutivas:
Es una bateria que permite valorar el desarrollo madurativo global del
nino durante el periodo escolar. En concreto permite realizar una
evaluacion del nivel de madurez y del rendimiento cognitivo en
actividades relacionadas con las funciones ejecutivas. Adecuado para

ninos de ciclo primaria.




53

-Cumanin- Cuestionario de Madurez Neuropsicolégica infantil: Permite
evaluar, de forma sencilla y eficaz, diversas areas que son de gran importancia
para detectar posibles dificultades de desarrollo en unas edades que por
coincidir con el inicio de la etapa escolar son esenciales en la evolucion de los
ninos: Psicomotricidad, Lenguaje, Atencion, Estructuracion espacial,
Visopercepcion, Memoria, Estructuracion ritmico-temporal y Lateralidad.

Adecuado para ninos de escuela infantil.

- Test de Stroop: En 1886, J.M. Cattell comprueba que el tiempo que
se tarda en leer palabras es mucho menor que el necesario para
reconocer simples colores. Diversas investigaciones sobre este
fenomeno condujeron a lo que posteriormente se ha denominado efecto
Stroop (Stroop, 1935) y a la creacion de una de las pruebas mas
utilizadas en el ambito escolar y neuropsicologico. La prueba consiste
en tres tareas: Lectura de palabras, Denominacion de colores y una
ultima tarea de Interferencia. La comparacion de las puntuaciones
obtenidas en las tres tareas permite evaluar los efectos de la

interferencia en el sujeto y su capacidad de control atencional.

-Test de Clasificacion de Tarjetas de Wisconsin: Este test mide funciones
ejecutivas que requieren estrategias de planificacion, indagaciones
organizadas y utilizacion del “feedback” ambiental para cambiar esquemas.

Para nifios, adolescentes y adultos.

Ansiedad:

- STAIC - Cuestionario de Autoevaluacion Ansiedad Estado. (Ansiedad de

de Spielberger). Consta de dos escalas:

Ansiedad Estado (A-E), con los que el nino puede expresar “como se siente en

un momento determinado”, expresando estados transitorios de ansiedad.

Ansiedad Rasgo (A-R), en donde puede expresar como se siente generalmente,
se trata de evaluar diferencias relativamente estables de propension a la

ansiedad.

-Escala de Ansiedad de Beck: El BAI (Beck Anxiety Inventory) fue
desarrollado por Beck en 1.988, con objeto de poseer un instrumento

capaz de discriminar de manera fiable entre ansiedad y depresion. Fue
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concebido especificamente para valorar la severidad de los sintomas de

ansiedad.

-Escala de Ansiedad Social para Nifios Revisada (SASC-R): Esta
escala se basa en la hipétesis de que la ansiedad social fomenta el
desarrollo de comportamientos sociales inadaptados que conducen a
los trastornos de ansiedad. E1 SASC-R examina la ansiedad social con
relacion al funcionamiento con amigos, una fuente importante de
experiencia afectiva. Sus tres subescalas estan moderadamente
interrelacionadas: Miedo a la Evaluacién Negativa, Evitacion de
Situaciones Sociales y Ansiedad ante Nuevos Amigos o Situaciones, y

Ansiedad Generalizada ante Situaciones Sociales.

Problemas de aprendizaje:

- TALE - Test de Analisis de Lectura y Escritura: Evaluan en
Lectura: Habilidad de conversion grafema-fonema; Errores naturales
en lectura; Fluidez lectora; y Comprension Lectora. En Escritura:

Grafia; Errores naturales en dictado y Errores naturales en copia.

- PRO- ESC: El objetivo de la bateria es, partiendo de dicho
conocimiento, detectar dificultades mediante la evaluacién de los
aspectos que constituyen el sistema de escritura, desde los mas
complejos, como puede ser la planificacion de las ideas, a los mas

simples, como puede ser la escritura de silabas.

4.2.2.2. Objetivo 2: Analizar los sintomas y signos presentes, e identificar los

sindromes fundamentales subyacentes.

Una vez que se determine la existencia de anormalidades en una o varias
areas, se busca analizar los sintomas y signos, para proponer el sindrome o
sindromes en el cual o en los cuales concurren estas anormalidades.
Determinar por ejemplo, si el ST es el sindrome principal o si se trata de un
trastorno asociado a un trastorno mas importante por la interferencia en el

desarrollo de la vida del paciente.
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4.2.2.3 Objetivo 3: Proponer procedimientos terapéuticos y de rehabilitacion.
Dependiendo de la condicion especifica del paciente, el enfoque terapéutico

sera diferente.

4.2.2.4 Objetivo 4: Proveer informacién adicional para efectuar un diagndstico

diferencial entre condiciones aparentemente similares.

Existen diversas situaciones en la cual el examen neuropsicolégico puede ser

critico para establecer un diagnostico diferencial en el ST.

Si bien en la actualidad en Espana el ST aun sigue siendo subdiagnosticado o
no diagnosticado, afortunadamente, cada vez es mas conocido entre la
comunicada cientifica. En principio, el diagnostico no presenta muchos
inconvenientes, es un diagnostico enteramente clinico, ya que no hay
marcadores bioquimicos, basado en la presencia de los 4 criterios diagnoésticos
establecidos por el DSM IV TR que se han expuesto al principio del presente

trabajo.

Sin embargo, no es tan claro el diagndstico diferencial ST respecto de otros
Sindromes. Por empezar, con los otros trastornos de Tics, con los cuales tiene
una diferenciacion de tipo semantica. Existen recientemente enlaces de ST con
el trastorno transitorios de tics en la infancia. Por lo que este diagnéstico
diferencial s6lo puede hacerse en forma retrospectiva. Es decir, frente a un
nino que presenta tics, hasta tanto no pase cierto lapso de tiempo, al menos

un ano, no podremos afirmar si se trata de ST o de un trastorno transitorio.
También es necesario diferenciar los tics con otros trastornos de movimientos:

= Uno de ellos lo constituyen las estereotipias, trastorno muy frecuente en
los trastornos del espectro autista. El DSM-IV lo define como conducta
motriz repetitiva, a menudo aparentemente orientada y no funcional. No
se considera en esta definicién la ritmicidad, que constituye otra
caracteristica de las mismas. Fernandez-Alvarez (2011) presenta la

siguiente tabla para diferenciar ambos movimientos:
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TICS ESTEREOTIPIAS
Edad media de inicio. 6 — 7 afios. < 2 afios
Patrén movimiento Variable fijo
Movimientos parpados, muecas,... brazos, manos, cuerpo
| Sonidos N si (tics fonicos) no
| Ritmo - | No frecuente
| Duracion del movimiento | Breve continuo/prolongado
Tension premonitoria | Si no
Supresion | breve (tensién interna) distraccion
Historia familiar | frecuentemente. Positiva frecuentemente. negativa _
Tratamiento antidopaminérgicos Antipsicoticos (mala respﬁésT a) |

Fernandez sostiene que la mayor dificultad radica en la diferenciacion de tics
motores complejos y estereotipias primarias complejas. Los tics motores
complejos suelen diferenciarse en que van acompanados de otros tics simples,
tanto motores como fonicos. Estos ultimos son mas facil de distinguir porque
carecen de ritmo, son variables y presentan sensacion premonitoria. En la
observacion se asemejan mucho a las estereotipias complejas. Sin embargo en
algunas circunstancias, tics y estereotipias no pueden ser diferenciadas, sobre
todo en la primera infancia. Incluso, en mucho casos coexisten ambas. En el
caso de las estereotipias, ademas de comenzar mas temprano, cuando son
mas grande, suelen decir que lo hacen por placer, que estimula su
imaginacion, mientras que los ninos con ST no suelen describir sus
movimientos de esta forma, sino mas bien como “algo que no pueden dejar de

hacer”.

Caths y col (2011) han realizado la siguiente tabla con criterios diferenciales

entre tics y otros trastornos de movimiento:

tic diagnostico diferencial respecto de:
revolear ojos ausencias

focalizar en el control de tics problema atencional

repeticion de tics, luego de pasar la Conductas obsesivo-compulsiva

sensacion premonitoria

tic excesivos imitacion — somatizacion

cascada o seguidilla de tics akatasia, parkinson juvenil

sacudidas de cuello distonias, diskinesias
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muecas faciales convulsivas

espasmos faciales

tic de balanceo

coreas

tic de temblores

mioclonia

tic durante el suefno

parasomnias, epilepsia, sindrome de

piernas inquietas.

tic de picazon excesiva en los ojos

espasmo

En muchas ocasiones puede resultar complicado distinguir los nifios
con trastorno de déficit de atencién con hiperactividad elevado (TDAH) de
aquellos con ST. Esto se debe a que muchos nifios con TDAH ademas
presentan tics asociados, y viceversa, muchos nifios con ST presentan
TADH asociado. La valoracion clinica, determinara en funcion del nivel

de trastorno mas relevante, cual es el diagnostico principal.

En algunas pocas situaciones el ST puede confundirse con un trastorno
convulsivo, porque los tics pueden producirse en forma de paroxismos.
Pero a diferencia de una crisis convulsiva, donde existe una amnesia
sobre la crisis, las personas con ST conservan la conciencia y recuerdan
claramente sus paroxismos.

Pero si el diagnoéstico contintia siendo dudoso se puede recurrir a un

EEG para clarificar.

También existe la posibilidad que una lesién del sistema nervioso central
traumatica o producto de alguna enfermedad pueda presentar tics, en
especial si existe predisposicion genética. Personas con discapacidad
intelectual o del espectro autista pueden presentar como diagnoéstico

adicional ST, segun Bruun y col. (2013).

En pacientes mayores, la enfermedad de Wilson, diskinesia tardia, el
sindrome de Meige, el abuso crénico de anfetaminas y los movimientos
estereotipados de la esquizofrenia deben ser tenidos en cuenta a la hora
de realizar un diagnéstico diferencial. La distincion se puede hacer

generalmente mediante la adopcion de una buena historia o mediante
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analisis de sangre.

Tabla IV, Causas de tics secundarios.

Trastorno

Enfermedad de Huntington
(muy rara en &l nifo)

Neuroacantocitosis
(raray no antes de los 15 arios)

Tics inducidos por farmacas

Enfermedad de Wilsan

Sintomas compartidos

Carea, tics distonicos

Movimientos de la boca,
distonia y tics fonicos y motoras

Tics motores y fonicos

Distonia y tics distonicos

Diagndstico

Herencia autosomica dominante
> 30 repeticiones CAG

> 15% de acantocitos y elevacion
de la creatinginasa sérica

Historia de administracion de

Disminucion de la ceruloplasmina sérica, anillo
de Kayser-Fleischer en el examen oftalmolagico

farmaco

Artigas (2011)

4.3 El informe

Un informe integral debe integrar los datos cuantitativos con

informacion cualitativa.

Los datos cuantitativos expresan las puntuaciones que se obtienen a
lo largo de la Valoracion Neuropsicolégica. Es muy util y permite
elaborar un perfil de la ejecucion de la persona.

La inclusion de los datos cualitativos obtenidos a partir de la
observacion directa de la valoracion nos permite subsanar alguna de
las limitaciones que supone basarse inicamente en lo cuantitativo, asi

como completar nuestra valoraciéon y apoyar el diagnostico.

Una vez completada la VNP, los resultados de la misma deben
detallarse en un informe y posteriormente comunicar los resultados a

quién corresponda: un paciente, un familiar u otros profesionales.

Como ya hemos comentado, una valoracion neuropsicologica en un
paciente con ST puede realizarse para finalidades muy diferentes, por
lo tanto, el informe resultante debera adecuarse de nuevo a la finalidad de la
valoracion. Ello supone que existen enormes diferencias en cuanto al formato,
contenido, lenguaje. Puede ir dirigida a un neurdélogo, a una institucion
educativa o a la familia. Sin embargo, algunos aspectos son generales, y deben

aparecer en practicamente cualquier informe neuropsicologico que
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confeccionemos. Estos deberan incluir tanto los datos de la persona
valorada, los resultados de las pruebas administradas, observaciones y

otros datos relevantes, tales como:
= Datos de la persona valorada
= Datos generales de la valoracion

= Informacion de familiares o cuidadores u otras personas del

entorno
= Quejas del paciente

= (Observaciones relevantes realizadas durante la valoracion

Resultados en las pruebas
= Conclusiones e interpretacion de los resultados

Puede también especificarse si es necesaria una nueva valoracién y el

plazo en el que deberia realizarse.

5. ABORDAJE TERAPEUTICO DESDE LAS NEUROCIENCIAS

Por tratarse de un trastorno neurologico, psiquiatrico y comportamental, el
abordaje es multidisciplinar y multimodal. Esto también implica que se deban
determinar qué aspectos de la sintomatologia y de su comorbilidad es
prioritario tratarse. Salvo en los casos de ST graves, es comun que los tics no
representen un problema para la persona, sino que son los las
manifestaciones cognitivas y conductuales derivadas como el TOC y el TDAH,
los trastornos de sueno, la ansiedad, la ira, lo que representan un problema
para la vida cotidiana. En este sentido, un criterio ecolégico, orientado hacia la
determinacion de las terapias disponibles para una mejora de su calidad e

integracion en la vida cotidiana es el criterio mas adecuado.

La Sociedad Europea para el Estudio del ST ha elaborado el siguiente

algoritmo de tratamiento a partir de un diagrama de arbol:
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5.1. Tratamiento médico

Los medicamentos para el ST actian sobre los neurotransmisores. Estas
drogas suelen aumentar, disminuir o regularizar la liberacion de estos
neurotransmisores. Alternativamente, suelen actuar imitando a los
neurotransmisores y se unen a los receptores en su objetivo. Esta unién a
receptores puede hacer que aumente, disminuya o bloquee las conexiones

neuronales.

La decision de medicar depende de la exhaustiva valoracion inicial y de la

identificacion tanto de los sintomas de ST como de sus comorbilidades. Debido

a que suele ir en la mayoria de los casos acompanados por otros trastornos

como TDAH, TOC, problemas de aprendizaje, ansiedad, alteraciones del estado

del animo, estas alteraciones suelen ser de mas importancia que los tics
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propiamente dichos. El médico debera determinar cual sera el tratamiento

mas prioritario.

Si bien los tics no tienen cura, se medican cuando son de una intensidad que
producen consecuencias somaticas o discapacitantes, con el objetivo de

disminuir su intensidad y las consecuencias estresantes.

5.1.1 Neurolépticos tradicionales

Los neurolépticos tradicionales como el haloperidol, pimozida, y flufenazina
son considerados como los mejores y mas potentes agentes para la supresion
de los tics y los Unicos indicados para ello. Los antagonistas receptores de
dopamina reducen significativamente la frecuencia y la severidad de los tics.
Actualmente se utilizan menos que en el pasado debido a los efectos
secundarios. No esta claro aun cuales son los pacientes que pueden
beneficiarse de estos neurolépticos sin sufrir los efectos secundarios. Por lo
tanto la primera etapa del tratamiento es experimental hasta que cada

paciente va encontrando la droga y la dosis adecuada.

El Haloperidol tiene una trayectoria de 40 afios administrandose para
pacientes con ST. La experiencia clinica nos dice que generalmente pequenas
dosis son suficientes para controlar los tics y generalmente una dosis de 1-5
mg/dia es suficiente. Sus efectos secundarios incluyen sedacion, aumento de

peso, sintomas extrapiramidales como discinesia, akatasia, etc.
Para el control de los tics tanto motores como simples, se estan utilizando

También los nifios con ST presentar vulnerabilidad frente a los neurolepticos
presentando efectos como ansiedad de separacion, depresion, ataques de

panico, fobia escolar, agresion externalizada, etc.

Lo mas aconsejable, segiin Woods y col (2007) es la reducciéon de la dosis
frente a la mayoria de los efectos secundarios, si bien adicionar
medicamentos como benzotropine puede resultar una buena opcion para los

efectos extrapiramidales.

Las reducciones en ninos con ST que han tomado neurolépticos por largos
periodos prolongados para quitar las diskinesias es complicado debido al
recrudecimiento de los tics. La desaparicion de las diskinesias puede demorar

entre 1 y 3 meses.




62

En un bajo porcentaje pueden aparecer diskinesias tardias producidas por el
uso prolongado de neurolépticos, mientras que es mas frecuente la aparicion

de ansiedad.

La Pimozida también es un bloqueador de los receptores de la dopamina D2.

Los efectos secundarios son similares que en el haloperidol.

Es considerado como una alternativa al haloperidol porque tiene eficacia

similar con menores efectos extrapiramidales.

Ambos farmacos han reducido en un 80 % los tics. Se han realizado en las
ultimas décadas muchas investigaciones al respecto. Por ejemplo, en un
estudio realizado por Shapiro E. y col (1989), cruzado randomizado, ciego
doble, con placebo y pimozina/haloperidol, con 57 pacientes con ST
confirmaron que tanto el haloperidol como la pimozina fueron mas efectivos

que el placebo.

Esta contraindicado con otros medicamentos que afectan la conduccion
cardiaca como los triciclicos antidepresores. También puede incrementar las
anormalidades de la conducciéon cardiaca cuando la pimozida es combinada
con drogas que inhiben citocromo. Se recomienda seguimiento con

electrocardiogramas durante estos estas fases de tratamiento combinado.

La flufenazina es otro neuroléptico que tiene actividad bloqueadora de los
receptores de dopamina D1 y D2. Estudios realizados y la experiencia clinica

sugieren que es mejor tolerado que la pimozida y el haloperidol.

5. 1.2 Neurolépticos atipicos

Los neurolépticos atipicos mas nuevos estan caracterizados por una
combinacion de SHT-2 y receptores de D2, por lo que tienen menores efectos
extrapiramidales que los tradicionales. Cada vez crece mas la evidencia de la
eficacia de estas medicaciones en la supresion de los tics. Por tal motivo estan
gradualmente reemplazando al haloperidol y a la pimozida, como principal

tratamiento de los tics.

El mas difundido es la risperidona, que ha sido exhaustivamente estudiado, y
ha demostrado tener igual eficacia que la clonidina y superior que la pimozida

en reducir la severidad de los tics. (Wood, 2007, pag 118)
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Entre otros neurolépticos no tradicionales encontramos : Olanzapina,

Ziprasidone, Quetiapina y Aripiprazol.

También se utilizan otros medicamentos para tratar el trastorno de déficit de
atencion con hiperactividad. Las conductas obsesivas compulvisas, el
trastorno obsesivo compulsivo y la depresion. Algunos de ellos, como

metilfenidato no estan asociados al incremento de los tics.

A pesar de los estudios, en la practica clinica no se observa una gran mejoria
con los tratamientos farmacologicos. Actualmente se estan realizando estudios
sobre la efectividad de tratamientos combinados farmacologicos y psicologicos
conductuales. También se estan realizando estudios comparativos entre la
efectividad de uno u de otro, pero los resultados los sabremos mas adelante,

en los proximos anos.

Asi, los datos “no cientificos” nos dice que es conveniente indicar primero el
tratamiento conductual antes que el farmacologico. Sin embargo, es necesario
que exista suficiente motivacion para realizarlos y cierta habilidad para la
introspeccion, por lo que su uso para pacientes pequenos es limitado. El
tratamiento conductual se realiza luego de un periodo de psicoeducaciéon, que
es también una herramienta importante antes de optar por uno u otro
tratamiento. En consecuencia, el tratamiento farmacolégico es elegido cuando

el tratamiento psicologico no es posible o no es exitoso.

Los pacientes que no tienen una buena respuesta a ninguno de los dos
tratamientos y su nivel de discapacidad es elevado, pueden ser valorados para

acceder a la estimulacion cerebral profunda.

5.2. Estimulacién Cerebral Profunda (Deep Brian Stimulation - DBS)

La estimulacion cerebral profunda es un nuevo tratamiento, poco frecuente,
que llevan a cabo expertos en adultos con ST grave y que no responden a otros
tratamientos. Bajo anestesia se implantan electrodos que estimulas ciertas
zonas del talamo. Los pacientes con sindrome de Tourette muestran una
reduccién de los tics y otros sintomas psicologicos durante un estudio de 2
anos de duracion en los que recibieron estimulacion cerebral profunda
bilateral del talamo, segun estudios realizados por Miiller-Vahl KR, Cath DC,
Cavanna AE, Dehning S, Porta M, Robertson MM, Visser-Vandewalle V. Los

autores del estudio sefialan que, de los once pacientes que se sometieron a la
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intervencion, aproximadamente, el 90% mostré mejoria en sus sintomas.
Hubo una reduccion en términos generales delL 48% en los tics motores y un

56% en los tics en los tics fonicos al final del seguimiento.

Los estudios concluyen en su mayoria que la DBS es una tratamiento eficaz
para aquellas personas con ST severo que no han respondido a otros

tratamientos.

5.3. Tratamiento neuropsicolégico

Debido a la multidimensionalidad del ST el abordaje neuropsicologico

comprende areas como

5.3.1 Entrenamiento cognitivo

Investigaciones recientes han aportado nuevos perfiles neuropsicologicos en
ninos con ST puro, y ST+ TDAH o ST+TOC. La mayoria de las investigaciones
muestran que los pacientes con ST con comorbilidades muestran disfuncion
en los tests standarizados, como hemos mencionado anteriormente,
especialmente al referirnos a las alteraciones cognitivas en el punto 2. Sin
embargo, las dificultades a nivel social y en la calidad de vida, asi como las
consecuencias a nivel de desempeno académico, necesitan ser aun mas
investigadas debido a la gran incidencia en detrimento sobre la calidad de
vida. Asi, el entrenamiento cognitivo es un aspecto de la intervencion
neuropsicolégica general, es muy Util a la hora de comprender las
caracteristicas cognitivas de los pacientes y poder orientar a los equipos
docentes y a la familia en el hallazgo de las herramientas mas adecuadas,

para alcanzar los objetivos esperados segin cada etapa evolutiva.

Actualmente se recomienda realizar una evaluacién neuropsicologica a los
ninos con ST puro, ya que pueden presentar alteraciones leves a nivel
cognitivo, sobre todo en coordinacion y construccion visomotora, posiblemente
como consecuencia de tics en el area ocular. La practica clinica nos muestra
que intervenciones tempranas en entrenamiento cognitivo en las areas que
muestran puntuaciones mas bajas, especialmente en las FE, no solo mejoran
su capacidad intelectual general, sino también que ayuda a realizar cierta
conciencia metacognitiva, es decir, los nifios aprenden a ser mas concientes

sobre las areas que deben concientemente realizar con mas concentracion.
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Mientras mas temprano sea la intervencion sabemos que, de acuerdo los
principios de plasticidad neuronal, mas posibilidad existe de “moldear” y

flexibilizar conductas, tanto desde el punto de vista cognitivo como emocional.

5.3.2 Programas neurocognitivo-conductuales

En los pacientes con ST + TDAH, TOC, Ansiedad, y otras comorbilidades, es
recomendable la implementacion de programas neurocognitivo-conductuales
que ayuden al manejo y control de los sintomas emergentes de dichos
trastornos. El interés de la terapia conductual para el abordaje concretamente
del ST, ha crecido en esta ultima década, pero se remonta a los afios 70.
Actualmente, la forma de terapia de conducta desarrolla para el tratamiento
de los tics se llama “Intervencion conductual comprensiva para Tics” (CBIT-
Comprenhensive Behavioral Intervencion for Tics). Se trata de un programa
integral, como sostiene Walkup y col (2012), que partiendo de la base que los
tics tienen una base neurolégica, pueden ser manejados y controlados de otra
manera a través de la terapia conductual. Uno de los slogans de es “tengo ST,
pero los tics no controlan mi vida, sino que yo controlo mis tics”. Es un
abordaje individualizado, adaptado a cada paciente, en el que intervienen

tanto el paciente como la familia.

Los pacientes tienen citas semanales, de una hora de duraciéon durante unas

8 semanas.

Las primeras sesiones (1 -2 sesiones), se ensena al paciente y a la familia
sobre el ST, y los principios de la terapia de la conducta. En las sesiones
siguientes, trabaja como crear un entorno “neutral” de tics y se decide que el
orden en que los tics seran trabajados. Generalmente se eligen los tics que son
mas molestos primero. La creacion de un entorno neutral, se trabaja que es lo
que ocurre en la vida del paciente mas problematico de lo habitual. Se buscan
eventos que empeoran los tics. Se trata de situaciones que ocurren antes de
los tics y provocan un que aumento de intensidad, frecuencia o mayor
variedad. Ejemplos de estos eventos pueden ser: contacto con ciertas
personas, sentir emociones negativas como estrés o enfado, participar de
ciertas actividades (ver TV, jugar a videojuegos, hacer deberes, etc.). En
contrastes tenemos eventos que ocurren después que aparecen los tics y que
pueden reforzarlos. Las consecuencias mas comunes de los tics son ciertas

reacciones sociales como hacerles evitar algo dificil.
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Luego de la eleccion de los tics y de los antecedentes y consecuentes de los
tics, se trabaja sobre como modificar los antecedentes y los consecuentes con

el objetivo que ocurran con menos frecuencia.

El siguiente paso es el control directo de los tics. Para el control de tics la
terapia de reversion del habito y la terapia de exposicion y prevenciéon de
respuesta esta dando buenos resultados. Son programas de intervenciéon de
unas 10 sesiones aproximadamente. Luego evaltian los resultados y se decide

la necesidad de volver a implementar otra serie de sesiones.

El principio de la terapia de reversion del habito se utiliza sobre todo para el
tratamiento de tics simples. Se basa en entrenar al paciente a realizar un
movimiento que “compita” con el movimiento del tic. Se cree que el impulso
nervioso de este movimiento competitivo pasa por la misma via neuronal y por
lo tanto, inhibe al tic. Por ejemplo, si el tic es el parpadeo, se invita al paciente
a mirar fijo hacia un lado, hacia el otro. Existen protocolos de trabajo al
respecto que incluyen ademas entrenamiento en relajacion y tratamiento de
contingencias que refuerzan los tics, como los disenados por Verdellen C. y

Van Griendt J (2007 y 2011).

Para los tics complejos se suele optar por la terapia de exposicion de
respuesta. Se trata de exponer a la persona a sus propios tics (también
utilizado para las obsesiones). Se intenta provocar la sensacion anticipatoria

del tic y exponerlo a las ganas por momentos cada vez mas prolongados.

Se considera que la sensaciéon previa, o tic sensorial, es el disparador de origen
neurologico que no puede evitarse, pero el tic, es decir la respuesta a esta
sensacion de malestar si puede controlarse. Siendo concientes de esta
sensacion, se puede o bien “luchar” contra las ganas como sostienen los mas
conductistas, o “sostenerla” como sugieren corrientes psicologicas

provenientes del mindfullness.

Se ha observado la disminucion del tic en un 70%, ya que este ejercicio
contribuye a mejorar la respuesta de inhibicion. Constituye un claro ejemplo
de plasticidad neuronal. Se ha observado que provoca una regulacion
compensatoria de los mecanismos neurobiolégicos implicados en los tics. En

el caso de las obsesiones se han observado mejorias de hasta un 50%.
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5.3.3 Abordaje psicoeducativo

Otro aspecto fundamental esta asociado a la psicoeducaciéon a padres, nifos y
educadores. Se ha observado que nifnos que han podido integrarse
satisfactoriamente desde el punto social y académico tienen un mejor
pronostico en la evolucion del trastorno que quienes no lo consiguen. Desde la
neuropsicologia, se observa que la realizacion de actividades agradables puede
ayudar mucho tanto en trastornos del estado de animo, a aliviar el estrés, y en
consecuencia a la regulacion de los tics. Realizar actividades agradables y
fortalecedoras de la autoestima funciona como un regulador natural de la
dopamina. Esta explicacion desde el punto de biolégico puede ser de ayuda,

tanto para los pacientes como para los familiares y equipo docente.

Respecto a los padres, se trabaja realizando orientacion para manejar las
contingencias que se presentan a diario, sobre todo en la puesta de limites. Es
fundamental al respecto, para ninos que no tienen la constante vivencia de
“falta de control” de su propio cuerpo y de sus pensamientos que los padres

ayuden a instalar esa vivencia, ademas de la contencion afectiva.

Encontrar caminos adecuados para el cuidado de los pacientes con ST es un
proceso muchas veces complicado. Los temas alrededor de los cuales cursa

este proceso pueden girar en torno a:

= El miedo que sienten muchas familias a que sus hijos empeoren en sus
alteraciones neuropsiquiatricas. Por ello, es importante brindar
informacion sobre el curso de la enfermedad. Gran parte de ellos
sienten alivio al saber que la mayor parte de los de las personas con un
trastorno de tics atraviesan un periodo de incremento de los mismos al
comienzo de la adolescencia, pero luego la mayoria de ellos mejoran
llegando a la adultez. También les alivia saber que no necesariamente
los tics tienen un impacto severo en sus vidas. Escuchar otros
pacientes, a familiares que tienen ST y tienen vidas felices, asi como el
conocer personalidades famosas con ST también ayuda a bajar los

niveles de estos temores.

= En relacion a las comorbilidades, es fundamental el dialogo con los
pacientes y familia, para determinar si se trata de las comorbilidades o
de los tics el punto problematico mas urgente en su vida. Determinar

este punto es importante para plantearnos un plan de trabajo
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5.3.4 Terapias de Tercera generacion:

Actualmente existen se esta investigando en la eficacia de corrientes
psicolégicas como el mindfulness, estimulacion multisensorial, e hipnosis.
También terapias complementarias como musicoterapia. Los resultados de

estas investigaciones se podran conocer en los proximos anos.

E. CONCLUSIONES

El Sindrome de Gilles de la Tourette, esta comprendido como parte de los

Sindromes frontales, e implica una disfunciéon del sistema fronto-basal.

Al no existir marcadores neurobiologicos descubiertos hasta la fecha el

diagnoéstico es fundamentalmente clinico.

A pesar que el tratamiento farmacolégico puede beneficiar a muchos
pacientes, debe todavia investigarse mucho mas sobre el tema, para poder

alcanzar tratamientos mas efectivos y con menores sintomas secundarios.

Es importante realizar un diagnéstico diferencial respecto de otros Sindromes
con tics secundarios a otras patologias, como el la Corea de Huntintong, el

tourettismo tardio y la enfermedad de Wilson entre otros.

La investigacion epidemiologica aporta muchos datos que ayudan a conocer
los porcentajes de incidencia por sexo, las comorbilidades. Actualmente los

estudios se centran en estudiar:

¢Cuantos ninos con tics transitorios tienen otros problemas o trastornos?

¢Cuantos nifnos requieren medicacion para la supresion de tics en algun

momento de su infancia?
¢Cuantos nifios con tics severos han registrado mejoria en la adolescencia?
¢Cuantos ninos con tics padecen discapacidad por otras condicionantes?

¢Cuantos adultos con tics necesitan medicacion para la supresion de tics?
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<Qué terapia puede tener mas éxito en el control de los tics: farmacolégica o

psicologica?

Actualmente se sabe que un incremento de los tics al inicio de la adolescencia
no es un predictor de mejoria o empeoramiento de los tics en al final de la
misma. Pero si se ha observado que un buen desenvolvimiento académico y

social si es un predictor de una mejoria en la adultez.

Las comorbilidades mas frecuentes son con el TOC, COC, y TDAH. Por
tratarse de una asociacion muy alta se considera que se debe a que comparten

parte bases neurobiologicas y genéticas.

La teoria bioquimica principal sostiene que es debido a un desequilibrio de

ciertos neurotransmisores, los mas importantes: la dopamina y la serotonina.

Estos estudios muestran alteraciones funcionales y estructurales (mas

sutiles), sobre todo en las areas frontotemporales y en los ganglios basales.

Esta claro que hay factores genéticos que intervienen en la mayoria de los

casos de ST, pero se desconoce el mecanismo hereditario exacto.

Entre las funciones cognitivas mas comprometidas en pacientes, tanto con ST
puro como con TOC y TDAH asociados, se encuentran alteraciones en las

funciones ejecutivas, trastornos del lenguaje, dispraxias, déficit en habilidades
sociales, entre las mas comunes. Sin embargo, el CI no difiere de los del grupo

de control.

Referente al abordaje terapéutico, este es multidisciplinar. Los medicamentos

como los neurolépticos tipicos y atipicos, se utilizan para el control de los tics.

El tratamiento del ST es complicado y requiere tener en cuenta una variedad
de sintomatologia causada por la disfuncion neurologica, y como esta
sintomalogia influye sobre la calidad de vida del paciente, lo cual puede a su

vez aumentar o disminuir los sintomas.

La terapia cognitivo conductual es la que mejor resultados ha aportado hasta
el momento para el control de los tics y en este sentido constituye una terapia
que confirma los principios de elasticidad neurologica sobre los que se

fundamenta la intervenciéon neuropsicologica.
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