Referat General JM.B. nr. 1- 2024

https://doi.org/10.31926/jmb.2024.1.5

ABORDARI ACTUALE ALE SINDROMULUI TOURETTE LA COPII
CURRENT APPROACHES TO TOURETTE SYNDROME IN CHILDREN

Stanciu Denisa Paula, Simona Grigorescu
'Universitatea Transilvania din Brasov, Facultatea de Medicina, Brasov, Romania
Autor corespondent. Simona Grigorescu, email simo.grigorescu@yahoo.com.

Abstract

Introduction: In the last years, a high prevalence of the tic disorder and Gilles de la Tourette syndrome
(GTY) in the pediatric population was confirmed. Gilles de la Tourette syndrome is a neuro-psychiatric disorder
that begins in childhood with motor and vocal tics, as the main manifestation.

Objective/Aims: The main objective of the study is to identify the most effective and up-to-date methods of
management and treatment of Tourette's syndrome, as well as the degree of its impact on the quality of life of
the affected children.

Material and method: To carry out this study, a systematic analysis of relevant articles from specialized
databases was performed.

Results: An increased prevalence of Tourette syndrome in male children were identified. The average age
of onset of tics were 4-6 years in 75% of cases. For 40% of these cases, smoking during pregnancy is the most
important maternal risk factor. The most common comorbidities associated with Tourette syndrome are ADHD
and obsessive-compulsive disorder. The most serious consequences for children with Tourette's syndrome are
to be subjects for bullying in parallel with low school performance, which significantly affect the quality of
life of these children.

Conclusion: The key element in ensuring a better quality of life and maximum integration into society is
the most appropriate therapeutic approach from professionals combined with family acceptance and support

Rezumat

Introducere: In ultimii ani s-a constatat o crestere a prevalentei sindromului Tourette la copii si adolescenti.
Sindromul Gilles de la Tourette este o tulburare neuropsihiatrica caracterizata de aparitia, inca din copildrie, a
ticurilor motorii si vocale.

Obiectivul principal al studiului constd in identificarea metodelor cele mai eficiente si moderne de
management si tratament ale sindromului Tourette, precum si a gradului de afectare a calitatii vietii acestor
copii.

Material si metoda: Pentru realizarea acestui studiu s-a efectuat o analiza sistematica a articolelor relevante
din bazele de date specializate.

Rezultate: S-a constatat o prevalenta crescutd a sindromului Tourette la copiii de gen masculin. Pentru circa
75% din cazuri, varsta medie de debut a ticurilor a fost cuprinsad intre 4-6 ani. Fumatul in timpul sarcinii
reprezintd cel mai important factor de risc maternal, care a fost pus in evidenta pentru 40% din cazuri. Cele
mai frecvente comorbiditati asociate sindromului Tourette sunt ADHD si tulburarea obsesiv-compulsiva. Cele
mai grave consecinte ale aparitiei sindromului Tourette sunt bullyingul si randamentul scolar scazut, acestea
afectand semnificativ calitatea vietii copiilor care prezinta aceasta afectiune.

Concluzii: O abordare terapeuticd adecvatd din partea profesionistilor,coroborat cu acceptarea si sprijinul
permanent al familiei, reprezinta elementul cheie care ar putea contribui la integrarea si asigurarea unei bune
calitati a vietii copiilor cu sindrom Tourette.
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Introducere manifestare principala ticurile motorii multiple si
Sindromul Tourette, cunoscut si sub denu- unul sau mai multe ticuri vocale (4dmerican
mirea de sindromul Gilles de la Tourette dupd Psychiatric Association, 2013).
numele medicului neurolog pediatru francez care Un tic reprezintd o miscare motorie sau o
a descris pentru prima datd in anul 1885 aceastd  vocalizare brusca, rapida, recurentd, non-ritmica,
boala, reprezintd o tulburare neuro-psihiatrica stereotipd. Ticurile vocale sau motorii pot fi
care debuteaza in copildrie, avand ca forma de simple (implicind numai cativa muschi sau
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sunete simple) sau complexe (implicand mai
multe grupe de muschi, cuvinte si propozitii)
(American Psychiatric Association, 2013).

La nivel global, aproximativ 1% dintre copii
suferd de acest sindrom, existand o predispozitie
de 3 ori mai mare la baieti (CDC,2022). Varsta
medie de debut a ticurilor este intre 6-7 ani,
acestea fiind mai severe in jurul varstei de 11 ani,
scazand de obicei in intensitate la varsta
adolescentei.

Problemele cu care se confruntd copiii cu
sindrom Tourette nu sunt legate doar de prezenta
ticurilor, 83% dintre acestia prezentand si comor-
biditati precum: ADHD, tulburarea obsesiv-
compulsivd, anxietate, depresiec sau compor-
tament agresiv, toate acestea influentdnd in mod
negativ calitatea vietii (CDC2022). In formele
severe ale sindromului, unde sunt prezente
tulburarile de comportament, este afectatd
calitatea vietii inclusiv a parintilor, fiind absolut
necesar ca acestia sd dobandeasca cunostintele si
metodele eficiente de gestionare a manifestarilor
patologiei. Sustinerea si implicarea activa,
empaticd a familiei, influenteazd semnificativ
dezvoltarea  psiho-emotionala a copilului
(Robinson, L., 2017).

Material si metoda

Pentru realizarea acestui studiu s-a efectuat o
analiza sistematica a articolelor relevante din
bazele de date specializate. Bazele de date
utilizate au fost: PubMed, Google Scholar, Web
of Science. Cuvintele cheie utilizate: ticuri,
sindromul Tourette la copii, managementul
sindromului Tourette, factori de risc.

Rezultate si discutii

Factori implicati in aparitia sindromului
Gilles de la Tourette

In prezent nu este cunoscutd cu precizie
etiologia sindromului Tourette, dar exista studii
care demonstreazd cd aparitia acestuia este
generata de interactiunea complexda dintre
factorii de mediu, sociali si genetici. Oamenii de
stiintd studiaza cauzele si factorii de risc
implicati In mecanismul de aparitie al tulburarii,
pentru a gasi metode eficiente de tratament si

pentru a reduce sansele de aparitie ale acesteia
(Marianthi, G et al., 2016).
In urma efectudrii unor analize din probe de

34

sange, respectiv din lichidul cefalorahidian, a
efectuarii tomografiilor computerizate cerebrale si
a examindrii post-mortem a tesutului cerebral, s-
a observat ca alterarea nivelului de dopamina din
creier este implicatd in dezvoltarea ticurilor si a
sindromului Tourette. Expunerea pacientilor la
agenti care stimuleaza activitatea dopaminergica
centrala (L-DOPA) au dus la intensificarea
ticurilor, acest aspect sugerand faptul ca nivelul de
dopamina din creier este implicat in mecanismele
fiziopatologice ale aparitiei patologiei (Harris K., et
al. 2017). De asemenea, cercetdrile efectuate post-
mortem, au ardtat la subiectii analizati niveluri
scazute de serotonind in trunchiul cerebral si de
glutamat ntr-o regiune a creierului numita globus
pallidus (Paschou et al., 2016).

In urma unui studiu realizat cu ajutorul
rezonantei magnetice nucleare pe doua grupuri
de copii cu varste identice, Intr-unul fiind inclusi
cei sandtosi, iar in celdlalt cei diagnosticati cu
sindromul Tourette, s-a observat ca cei din grupul
cu ticuri aveau concentratii ridicate de GABA
(acidul gamma-aminobutiric, un neurotransmi-
tator cu efect inhibitor asupra sistemului nervos),
fatd de copiii sandtosi (Eapen V, 2017). De ase-
menea, investigatiile neuro-imagistice efectuate
au ardtat ca exista modificari structurale, functio-
nale si metabolice asociate cu aparitia sindro-
mului Tourette. Cea mai frecventd modificare o
reprezintd scaderea in volum a nucleului caudat
(Worbe Y et al., 2015). In mod asociat, cortexul
prefrontal prezinta o crestere in volum la copiii
cu ticuri. De asemenea, s-a observat cad aria
prefrontala este activatd in timpul suprimarii
ticurilor (Muellner J et al., 2016).

Pe langa factorii genetici, si factorii prenatali
pot avea un rol important in a influenta severi-
tatea simptomelor tulburarii si in aparitia comor-
biditatilor. Prematuritatea, complicatiile surve-
nite Tn timpul nasterii, hipertensiunea arteriala si
fumatul In timpul sarcinii reprezinta factori de
risc in aparitia unei forme severe de sindrom
Tourette (Pandey, S., 2018).

Criterii de diagnostic

Diagnosticarea precoce si adecvata a sindro-
mului Tourette are la baza, pe langd evaluarea
clinicd, examenul neurologic si anamneza ama-
nuntitd privind istoricul clinic. Copiii care
prezintd alte conditii medicale asociate, o forma
atipica a bolii sau un rezultat negativ la examenul
neurologic, vor necesita teste suplimentare
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pentru a identifica fie alte cauze posibile (boala
Wilson, encefalita, coreea Sydenham), fie efecte
secundare ale medicamentelor (antiepileptice).
De asemenea, trebuie investigat cu atentie
istoricul familial de ticuri sau de tulburare
obsesiv-compulsiva (Hartmann, A., 2020).

In timpul evaludrii clinice trebuie urmarite
anumite aspecte: cand apar ticurile, In ce
context, care este localizarea, severitatea si
frecventa acestora, precum si daca exista factori
precipitanti sau dimpotriva, care le diminueaza.
Pe baza simptomelor clinice se realizeaza si
diagnosticul diferential intre ticurile din cadrul
sindromului Tourette, ticurile cronice si ticurile
tranzitorii. Persoanele cu ticuri cronice prezinta
fie doar ticuri motorii, fie doar ticuri vocale timp
de minim un an de zile, spre deosebire de cei cu
ticuri tranzitorii, care pot manifesta ambele tipuri
de ticuri, fie separat, fie simultan, timp de mai
putin de un an (CDC, 2022).

CRITERII DE DIAGNOSTIC
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Figura 1. Criterii de diagnostic pentru sindromul
Tourette (CDC, 2022)

Posibile patologii asociate sindromului Tourette

Pe langd ticuri, pacientii cu sindromul
Tourette asociazd si alte comorbiditati precum
tulburarea obsesiv-compulsiva, tulburarea hiper-
kinetica cu deficit de atentie, depresia, insomniile
si migrenele, toate acestea alterand calitatea vietii
si starea de bine a bolnavilor.

Tulburarea obsesiv-compulsiva reprezintd o
afectiune caracterizata prin prezenta obsesiilor
(ganduri intruzive) si ale compulsiilor (compor-
tamente, ritualuri repetitive). Prezenta acestei
tulburari la pacientii cu sindromul Tourette, apare
la 11 - 80% din cazuri (Kumar A., 2016) Tulburarea
hiperkineticd cu deficit de atentie (ADHD)
debuteaza in perioada copildriei, inaintea varstei
de 7 ani. Prevalenta ADHD este situata intre 5-
10% la baieti si Intre 3-4% la fete. Aceasta
tulburare afecteaza viata sociald a copilului,

35

rezultatele scolare si relatiile de familie, toate
acestea crescand riscul de izolare sociald si
comportament antisocial (Cohen, C., 2013).

ADHD este o afectiune care va persista si la
adulti, simptomele fiind diferite de cele din
perioada copilariei. Odata cu Inaintarea in varsta,
hiperactivitatea exterioara se va diminua
devenind o stare de agitatie interioara (Dreschsler;
R., 2020).

ADHD
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Tulburarll qle . obsesiv

somnuiut - compulsiva

Co-

\morbidititi
Tulburéri de 4 Tulburare
comportament depresiva

Tulburari
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Figura 2. Patologii asociate sindromului Tourette

Impactul social si calitatea vietii copiilor cu
sindromul Tourette

Copiii sau adolescentii cu sindrom Tourette
prezintd dificultati semnificative in sfera sociala
si psiho-emotionald, acest lucru afectand inclusiv
calitatea vietii. Majoritatea persoanelor cu forme
usoare de boald gasesc metode diverse de adap-
tare si trdiesc o viata satisfacatoare, folosind
umorul sau creativitatea in avantajul lor. Cu toate
acestea, la cei cu forme severe §i simptome
persistente, sindromul Tourette poate influenta
negativ randamentul scolar, activitatile zilnice
legate de scoald, de a dobandi independentd sau
de a crea relatii cu alte persoane (Eapen et al., 2017).

Cand sunt la scoala, majoritatea copiilor
petrec mult timp concentrandu-se sa-si ascunda
ticurile, fapt care le determina o scadere a atentiei
in timpul orelor de curs si, totodatd, 1i face sa
evite participarea la diferite activititi de grup
(Eapen et al, 2017). De asemenea, ticurile pot
genera suferinte fizice, stari de tensiune aparute
in urma disconfortului dat de repetitivitatea
miscarilor, iar constientizarea faptului cd acestea
sunt vizibile poate duce la aparitia sentimentului
de rusine si la izolare sociald (Robertson, 2017). In
acest context, educarea atat a cadrelor medicale,
cat si a altor categorii de profesionisti (cadre
didactice, consilieri scolari), alaturi de imple-
mentarea unor campanii de promovare a
constientizarii efectelor sindromului Tourette
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sunt necesare pentru a elimina stigmatizarea,
conceptiile eronate, discriminarea si bullying-ul
exercitat asupra copiilor cu acest sindrom (Kurlan
etal, 2018).

Concluzii

Sindromul Tourette reprezinta o tulburare de
neuro-dezvoltare cu un impact negativ asupra
starii fizice si psiho-sociale a copiilor. Mana-
gementul acestuia trebuie sa fie adaptat la
intensitatea si frecventa ticurilor, la gradul de
afectare a calitatii vietii pacientului si la prezenta
sau absenta comorbiditatilor.

Abordarea terapeutica adecvatd din partea
profesionistilor (psihologi, psihiatri, neurologi),
coroborat cu acceptarea si suportul familial,
reprezintd elementul-cheie in asigurarea unei
calititi mai bune a wvietii si unei integrari
maximale Tn societate a pacientilor afectati de
acest sindrom.
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