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RESUMEN

El sindrome de Gilles de la Tourette es un trastorno neuropsiquiatrico que se manifiesta con
tics motores y vocales, a veces acompafiados de interjecciones involuntarias y otros trastornos
y problemas de control de impulsos. El estudio describe el caso de un joven de 16 afios con
antecedentes familiares relevantes y tics motores en el rostro y brazo izquierdo, junto con
tartamudeo. Los tics comenzaron a los siete afios y se afiadieron tics vocales a los 11. Se
realizd6 una evaluacion clinica completa, mediante examenes fisicos, neuroldgicos,
psiquiadtricos, genéticos. Esta evaluacion permitié diagnosticarlo con Sindrome de Tourette.
Recibe una atencién interdisciplinaria que resultd en una mitigacion de los sintomas de la
enfermedad.

Palabras clave: Sindrome de la Tourette, Tics, Trastorno neuropsiquidtrico, Mutaciones
genéticas

ABSTRACT

Gilles de la Tourette syndrome is a neuropsychiatric disorder that manifests with motor and
vocal tics, sometimes accompanied by involuntary sometimes accompanied by involuntary
interjections and other disorders and impulse control problems and impulse control problems.
The study describes the case of a 16-year-old16-year-old boy with a relevant family history
and motor tics in the face and left arm, along with left arm, together with stuttering. The tics
started at the age of seven and vocal tics were added at age 11. A complete clinical evaluation
was performed, physical, neurological, psychiatric and genetic examinations. This evaluation
allowed to diagnose him with Tourette's syndrome. He received interdisciplinary care that
resulted in a mitigation of the symptoms of the disease.
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INTRODUCCION

El sindrome o trastorno de Tourette (ST) ha sido objeto de estudio desde hace mas de un
siglo. Recibe el nombre por George Gilles de la Tourette, investigador y descubridor en 1885
del Sindrome de la Tourette. Refirid la enfermedad, un trastorno neuroldgico caracterizado por
la presencia de tics acompafiados en algunos casos por interjecciones incontrolables. !

Suele prevalecer con otros trastornos mentales. Se incluye el trastorno de déficit de atencion
(TDA), el trastorno obsesivo compulsivo (TOC), problemas con el control de impulsos, y
trastornos de comportamiento (TC).!

Se ha observado que las funciones cognitivas de los afectados son normales y que el sindrome
afecta mas a hombres que a mujeres. Aparece antes de los 18 afios y tiene un caracter
fluctuante. Este sindrome quedd6 definido por la presencia de tics motores multiples, que
incluye tics transitorios y uno o mas tics fénicos de caracter crénico. !

El ST afecta alrededor de cinco personas por cada 10 000. Las investigaciones han hecho
grandes avances en la comprension del modo de presentacién en las familias. Se considera un
trastorno neuropsiquiatrico heredado, por lo que existen estudios que registran la informacion
genética por la cual estéd enfermedad aparece en un individuo. A la vez genera una cadena de
afecciones fisioldgicas y psicoldgicas en la vida familiar y educativa. 2

En las ultimas dos décadas ha habido un desarrollo importante de nuevas tecnologias
moleculares, lo que ha hecho posible que exista una gran variedad de técnicas de analisis
genéticos disponibles para el estudio del genoma humano. Se han desarrollado tecnologias
con alta capacidad de andlisis y alta sensibilidad para la deteccién de anomalias genéticas
responsables de este sindrome. 2

En Cuba es un sindrome conocido a niveles de instituciones de la salud publica, pero sin un
reconocimiento suficiente en la sociedad. Por esta razon, no existen los conocimientos
suficientes ni la sensibilidad para convivir con las personas afectadas por la enfermedad. 3

En consecuencia, el sindrome de la Tourette se ha decidido presentar un estudio de caso del
trastorno y asi sustentar las bases para concientizar en torno a esta patologia. En este sentido,
resulta relevante exponer un caso de ST diagnosticado mediante estudio genético y tratado
con intervencion logofonoaudiolégica.

INFORMACION DEL PACIENTE O DEL CASO A ESTUDIAR:

Paciente masculino de 16 anos de edad, blanco, de procedencia urbana, estudiante del Técnico
Medio de Contabilidad, acude a valoracién a la consulta de medicina general del Hospital
Pediatrico Universitario “William Soler”. Con antecedentes heredofamiliares de importancia:
padre con diabetes mellitus tipo 2, madre y hermana de apariencia sanas y primo por rama
materna, de 29 afios de edad con movimientos involuntarios de inicio en la infancia, y
disminucién progresiva en la adolescencia.

Habita en un nucleo familiar estable y funcional, con buenos habitos higiénicos- dietéticos.
Toxicomanias negativas. Refiere vacunas completas. Se registra en el motivo de consulta
incapacidad para hablar de forma correcta: disfemia (“tartamudeo”).

Acude al hospital acompafiado por la madre, quien refiere presencia de movimientos
involuntarios en cara y brazo izquierdo, asociados a la disfemia. Estos tics comenzaron
alrededor de los siete afios, momento hasta el cual el desarrollo del nifio habia sido normal.
Comenzd a emitir sonidos guturales alrededor de los cuatro meses, y para los nueve meses ya
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era capaz de utilizar monosilabos. A los cuatro afios tenia un lenguaje bien desarrollado y era
capaz de comunicarse sin ningun impedimento.

A los siete afios aparecieron tics consistentes en: movimientos rapidos de apertura y cierre
palpebral bilateral, giros rapidos de la cabeza, tensién de musculos faciales (maseteros), y
sacudidas hacia delante del hombro izquierdo. Alrededor de los 11 afios, se agregaron tics
verbales consistentes: aclaramiento constante de la garganta, tosidos al inicio del habla, y
ecolalia (a manera de repeticién de fragmentos de palabras).

La aparicidon de los tics motores y verbales, fue acompafiada de un nivel mayor de aislamiento
social. Mostraba resistencia a asistir a la escuela al sufrir el rechazo de los compaferos.
Comenz6 a tener mal desempefio académico y se resend un intento de suicidio.

Antes de la atencidn recibida en el Hospital Pediatrico Universitario “William Soler”, habia
acudido a varias consultas generales, y se le habia reconocido una disfemia de desarrollo, para
la cual no recibié tratamiento. Durante el interrogatorio, el paciente evita hablar, y aunque se
le dirige la palabra a él, la madre es quien responde. La exploracién neuroldgica fue normal a
excepcion de los tics descritos

CALENDARIO

Eventos Fecha

Valoracién en la consulta de medicina general del Hospital Pediatrico 05/10/2022

Universitario “William Soler”. Diagnosticado con sindrome de Tourette

Valoracién por el departamento de Logopedia y Foniatria del hospital. 17/10/2022

Confirmacién del diagnéstico.

Remision al Centro Nacional de Genética Médica (CNGM). Se detecta 31/10/2022

la presencia de mutaciones que afectan al gen SLITRK1

Indicacién de tratamiento farmacoldgico con Haloperidol 07/11/2022

Tratamiento con frecuencia quincenal en el departamento de 07/11/2022

Logopedia y Foniatria, y tratamiento social con dinamica familiar. =
06/02/2023

Control de los tics motores y verbales. Disminucion significativa de la 06/02/2023

disfemia

HALLAZGOS CLINICOS O DEL CASO EN ESTUDIO

Al examen clinico se constatan tics motores y fonatorios. Al examen psiquiatrico
distractibilidad, retraimiento, desmotivacién, perseveracién, ansiedad, angustia, compulsiones
e insomnio nocturno.

Los exdmenes complementarios ofrecieron los siguientes resultados:

Tabla 1. Resultados de los exdmenes complementarios

Examen complementario Resultado

Test de Machover

Test del Arbol Marcada ansiedad e impulsividad.

test de Rotter A,

Electrocardiograma (ECG) No cambios patoldgicos
Tomografia Axial Computarizada (TAC) No alteraciones craneoencefalicas.
simple de craneo

Laboratorio clinico

Hemoglobina 13,5 g/dI
Eritrosedimentacion 8 mm/h
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Glicemia 4,5 mmol/I
Creatinina 67 mg/dl
Transaminasa glutamico oxalacética (TGO) 8 U/L
Transaminasa glutamico piravica (TGP) 6 U/L

EVALUACION DIAGNOSTICA

Después de analizar los datos clinicos, antecedentes familiares y confirmar el cumplimiento de
criterios diagndsticos establecidos por el Manual Diagndstico y Estadistico de los Trastornos
Mentales (DSM-V-R), se presumio la presencia del Sindrome de Gilles de la Tourette. Posterior
a ello fue valorado por el departamento de Logopedia y Foniatria del hospital, donde se
confirmé el diagnodstico. El servicio de psiquiatria confirmd un trastorno de ansiedad ademas
del sindrome mencionado.

Para un estudio mas profundo y contribuir con la investigacion de este trastorno, el paciente
fue remitido al Centro Nacional de Genética Médica (CNGM). Se le realizd un estudio genético
llamado el método de Secuenciacion de Sanger el cual arrojo resultados prometedores que
indicaban la presencia de mutaciones que afectan al gen SLITRK1.

INTERVENCION TERAPEUTICA

Se le indicé un tratamiento farmacoldgico con Haloperidol (dos gotas cada ocho horas). Se
orientd una consulta cada 15 dias durante tres meses en el departamento de Logopedia y
Foniatria, y tratamiento social con dindmica familiar.

Para el tratamiento o intervencién de ST en el area de logofonoaudiologia se utilizaron
diferentes técnicas de relajacion, la respiracion costo-diafragmatica, coordinacion fono-
respiratoria, postura correcta, higiene y cuidados. Se trabajo en el uso sano de la voz con
emisién mas controlada. El objetivo era intervenir en las areas de fluidez verbal y la deglucién,
para disminuir la disfemia, y los tics motores y verbales simples y complejos.

SEGUIMIENTO Y RESULTADOS

El paciente refirid6 una mejoria significativa de los tics. Esta mejoria fue evidente mediante el
método clinico, después de un apego a los tratamientos. Sin embargo, el paciente refirié haber
presentado somnolencia entre las reacciones al farmaco.

DISCUSION

La genética juega un papel crucial en el desarrollo del sindrome de Tourette, y se ha sefialado
al gen SLITRK1, candidato potencial en el desencadenamiento. Las mutaciones en este gen,
‘l{IbicadO en el cromosoma 13, se han observado en un reducido nimero de personas afectadas.
SLITRK1 codifica una proteina activa en el cerebro que desempefia una funcién crucial en el
desarrollo de las células nerviosas. Las mutaciones en este gen pueden resultar en una version
anormal y no funcional de la proteina; que impacta de forma negativa en el crecimiento de
extensiones especializadas esenciales para la comunicacién entre células nerviosas. *

Investigaciones recientes desmienten el patron de herencia autosémico dominante en el ST.
Casi todos los casos resultan de una combinacidon de factores genéticos y ambientales, no de
cambios en un solo gen. Estudios de genoma completo y andlisis de variantes raras han
identificado multiples genes vinculados con sistemas dopaminérgicos y serotoninérgicos, la
expresion génica y la epigenética. Este enfoque integral destaca la complejidad de la
contribucidn genética al ST. *°
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El ST es una compleja condicion neuropsiquiatrica caracterizada por la presencia de
movimientos repetitivos e involuntarios. Los tics motores pueden ser simples, que implican un
solo grupo muscular (parpadeos o encogimientos de hombros), o complejos, que involucran
multiples grupos musculares (acciones: saltar, patear o girar). >®

Los tics vocales, que pueden incluir lenguaje inapropiado, son comunes en el sindrome.
Ademas, existe un riesgo significativo de desarrollar problemas adicionales: el trastorno por

déficit de atencién e hiperactividad (TDAH), TOC, ansiedad, depresion y trastornos del suefio.
5,6

Los sintomas del ST suelen aparecer en la infancia, con variacién en intensidad con el tiempo.
Aunque la mayoria de los casos experimenta una disminucion de los tics en la adolescencia,
algunos persisten en la adultez. A pesar de que un Tourette grave en la edad adulta es raro, la
condicion puede afectar el aprendizaje y generar dificultades académicas, agravadas por
problemas de salud mental y el potencial acoso escolar. >®

El diagnédstico del ST se realiza mediante la observacion de sintomas y la evaluacién del
historial familiar. También se utilizan técnicas de diagnostico por imagen y examenes de
sangre para descartar otras condiciones médicas. La herencia del sindrome es compleja vy
multifactorial, con la contribucidon de factores genéticos y ambientales. ’

Se siguen los criterios especificos del DSM-V-R para el diagnéstico. Estos criterios incluyen: 8

A. Presencia de multiples tics motores y al menos uno vocal en algun periodo de la
enfermedad, sin necesidad de que ocurran de manera simultanea.

B. Durante mas de un afio, los tics se manifiestan varias veces al dia, a menudo en
oleadas, casi a diario o de manera intermitente, con periodos libres de tics que no
exceden tres meses consecutivos.

C. El trastorno afecta el desempefio normal de la persona, interfiere en la vida familiar,

actividad escolar, social o laboral.

Los primeros episodios de tics se presentan antes de los 18 afos de edad.

El trastorno no es causado por efectos directos de medicamentos estimulantes ni por

enfermedades.

m o

Los tratamientos logofonoaudioldgicos para el ST se enfocan en ayudar a manejar los tics
vocales que pueden afectar la comunicaciéon. Aunque no existe cura para el sindrome, estos
tratamientos pueden mejorar de manera significativa la calidad de vida.®

La informacién disponible indica que los tratamientos pueden incluir terapias conductuales;
entre ellas, la Intervenciéon Conductual Integral para Tics (CBIT), que ha demostrado ser un
enfoque prometedor. También se pueden utilizar medicamentos para controlar los tics. Esto se
evidencia en el presente caso.

La conciencia social y el apoyo son fundamentales para mejorar la vida de quienes tienen el
ST. Es crucial fomentar la comprension y la empatia en la sociedad para ayudar a estas
personas a sentirse aceptadas y valoradas, lo que puede tener un impacto significativo en el
bienestar emocional y social de las mismas.!%!!

Es crucial aumentar la conciencia social sobre el ST para eliminar la estigmatizacion vy
discriminacion. Ofrecer apoyo y comprensién es esencial, ya que los afectados pueden
enfrentar retos significativos en la vida cotidiana debido a los tics y trastornos asociados.

Las evidencias en el uso de terapias logofonoaudioldgicas, cognitivas y conductuales para el
tratamiento de este sindorme. El tratamiento farmacoldgico suele ser la primera opcion. Sin
embargo, existen resultados que demuestran la efectividad de estos tratamientos en la
reduccién de tics motoros y fénicos. 8% Ademds, el abordaje desde varias disciplinas, aportaria
una solucidon mas integral a este problema de salud.

Revista Cubana de Tecnologia de la Salud ﬂ
Enero - Marzo 2024; 15(1):e4173 CC BY-NC 4.0




Diagndstico genético e intervencidon logofonoaudioldgica Teran-Nocedo N, et al.
del Sindrome de Tourette. Informe de caso

Los enfoques multidisciplinarios son esenciales en el tratamiento del ST, al permitir una
atencidn integral y personalizada, desde el drea de la genética y la logofonoaudiologia. *!! La
colaboracién entre psicélogos, logofonoaudidlogos y bioanalistas clinicos, entre otros, facilita la
creacidon de estrategias terapéuticas efectivas que ayudan a los pacientes a adaptarse mejor al
entorno y a manejar los desafios que conlleva padecer la condicién.

PERSPECTIVA DEL PACIENTE

El paciente después de varios meses de tratamiento y terapia, logra controlar los tics motores
y verbales. Con el apoyo continuo de la familia y el equipo de salud, encuentra nuevas formas
de manejar el estrés y la ansiedad, lo que contribuye a una disminucién significativa de la
disfemia.
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