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INTRODUCCIÓN

El síndrome de Gilles de la Tourette es un trastorno neuropsi-
quiátrico de origen genético que se caracteriza, desde el punto
de vista clínico, por la presencia de tics motores y vocales. Ade-
más, con bastante frecuencia incluye entre sus manifestaciones
un comportamiento obsesivocompulsivo y trastorno por déficit
de atención con hiperactividad [1-3]. 

Los criterios diagnósticos de los trastornos que cursan con
tics, incluido el síndrome de Tourette, han sido redefinidos re-
cientemente por el Grupo de Estudio sobre Clasificación del
Síndrome de Tourette [4] y por el DSM-IV [5]. El cuadro clíni-
co del síndrome de Tourette incluye la presencia de tics motores
o vocales (constituyen el síntoma inicial en el 71% de los
pacientes y tienen una intensidad cambiante a lo largo de la evo-
lución de la enfermedad) y trastornos conductuales asociados,
especialmente el trastorno por déficit de atención con hiperacti-
vidad (32-50% de los casos) y el trastorno obsesivocompulsivo
(32-63% de los casos) [1].

La enfermedad de Huntington es una enfermedad heredita-
ria autosómica dominante y progresiva que se caracteriza, desde
el punto de vista clínico, por la presencia de trastornos del
movimiento, alteraciones psiquiátricas y trastornos cognitivos
[6-8]. El gen responsable de dicha enfermedad, denominado
IT-15, se localiza en el brazo corto del cromosoma 4, y el defec-
to molecular consiste en la repetición de tripletes de nucleótidos
citosina-adenina-guanina (CAG). En función del número de
repeticiones de estos tripletes se determina o no la aparición de
la enfermedad. En los cromosomas normales hay menos de 30

repeticiones, por encima de 39 repeticiones se considera que el
gen es patológico, y entre 30 y 39 repeticiones se habla de un
estado de ‘portador’ [9].

La edad de aparición de la sintomatología oscila entre los 10
y los 60 años, aunque lo más frecuente es que aparezca en eda-
des medias de la vida; afecta de igual forma a hombres y a
mujeres [10,11].

El trastorno del movimiento más típico asociado a la enfer-
medad de Huntington es la corea, seguido de otros como disto-
nía y mioclonías. Los tics u otros síntomas típicos del síndrome
de Tourette se han documentado raramente en pacientes con
enfermedad de Huntington.

Presentamos un caso de un paciente que se diagnosticó y
trató desde la adolescencia como síndrome de Tourette, cuya
mala evolución desde el punto de vista psiquiátrico llevó a la
realización de estudios para el cribado de causas de síndrome de
Tourette secundario. El estudio genético molecular confirmó
que, en realidad, se trataba de una enfermedad de Huntington
con inicio precoz y atípico.

CASO CLÍNICO

El paciente es un varón de 31 años, con antecedentes familiares de un abue-
lo paterno que presentaba movimientos repetitivos de las extremidades en la
edad adulta, sin otras alteraciones asociadas y sin ningún otro antecedente
familiar de interés. Aunque nació de parto pretérmino, aproximadamente de
34 semanas, con posible sufrimiento perinatal e ingesta de meconio, el des-
arrollo psicomotor de los primeros años de vida fue aparentemente normal.

Este paciente fue valorado por primera vez en nuestra consulta en marzo
de 2003 por un cuadro insidioso de tics motores desde la adolescencia, tics
vocales desde tres años antes, bruxismo y compulsiones, como oler la comi-
da repetidamente. Durante el año previo, los trastornos de conducta habían
ido empeorando de forma progresiva, con comportamientos agresivos hacia
sí mismo y hacia los demás, lo que había motivado una interrupción en sus
ocupaciones laborales y una situación de aislamiento social y familiar. Los
tics habían respondido de forma satisfactoria al tratamiento con olanzapina,
Etumina  y topiramato, pero el control de las compulsiones y de otras alte-
raciones de la conducta era más difícil.

La exploración neurológica en el momento de la valoración inicial mos-
traba unos pares craneales normales, fuerza, tono, reflejos miotáticos, prue-
bas cerebelosas y marcha normales, así como la presencia de tics motores
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simples en el área orolingual y tics vocales ocasionales. La valoración neu-
ropsicológica puso de manifiesto un trastorno de personalidad obsesivocom-
pulsivo, así como un trastorno del ánimo deprimido (13 puntos en la escala
de Hamilton). Obtuvo un buen rendimiento en las pruebas de orientación
temporal y espacial, orientación derecha-izquierda, comprensión verbal, lec-
tura simple, fluidez categorial, cálculo, razonamiento y memoria a corto pla-
zo, praxias gráficas, unimanuales y bimanuales, y gnosias. Cometió algunos
errores en recuerdo incidental, recuerdo diferido y secuencias alternantes
manuales y gráficas. El lenguaje oral fue coherente, con fluidez disminuida.

Entre los exámenes complementarios, el estudio analítico general, las hor-
monas tiroideas, los estudios metabólicos del cobre y el frotis para acantocitos
en la sangre periférica fueron normales, así como una resonancia magnética
craneal. El estudio genético molecular para la enfermedad de Huntington mos-
tró 46 repeticiones de tripletes CAG en el exón 1 del gen IT-15, dato diagnósti-
co de dicha enfermedad. El estudio genético molecular para la enfermedad de
Huntington en el padre (asintomático) mostró la existencia de 40 repeticiones
en el mismo gen. No fue posible realizar dicho estudio en el abuelo paterno.

Una vez se confirmó el diagnóstico de enfermedad de Huntington de
comienzo atípico y de herencia autosómica dominante por línea paterna, se
realizó el ajuste de la dosis de medicación neuroléptica, con lo que se ha
obtenido un buen control sintomático hasta el momento actual.

DISCUSIÓN

Hasta la fecha, sólo se han descrito dos casos de pacientes que

presentan como manifestación inicial de la enfermedad de Hun-
tington síntomas típicos del síndrome de Tourette [12,13]. El diag-
nóstico de la enfermedad de Huntington en nuestro paciente se ha
confirmado por genética molecular; el padre, por el momento,
ha sido el portador asintomático, y ha presentado historia familiar
de trastorno del movimiento por parte de su abuelo paterno.

Mientras que el locus genético de la enfermedad de Hun-
tington está descrito desde el año 1993 [9], el locus genético de
la enfermedad de Tourette aún no se ha descrito. Los tics apare-
cen raramente en los pacientes con enfermedad de Huntington
[14,15], aunque el trastorno obsesivo compulsivo sí es frecuen-
te, tanto en ésta como en el síndrome de Tourette [16,17]. Se ha
hipotetizado que ambas enfermedades podrían ser el resultado
de una disfunción de ciertas regiones del núcleo caudado [18-
20] o estar en relación con un papel etiopatogénico de algunos
aminoácidos excitatorios [21].

En conclusión, sugerimos que en aquellos pacientes diagnosti-
cados de síndrome de Tourette, en los cuales existan datos clíni-
cos o evolutivos atípicos, parece razonable descartar causas de
síndrome de Tourette secundario, incluida la enfermedad de Hun-
tington, la cual puede diagnosticarse con relativa facilidad me-
diante el estudio genético molecular correspondiente. 
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ENFERMEDAD DE HUNTINGTON 
QUE SIMULA SÍNDROME DE TOURETTE
Resumen. Objetivo. Presentar un paciente con enfermedad de Hun-
tington confirmada por estudio genético molecular, cuyos síntomas
iniciales eran compatibles con el síndrome de Tourette. Caso clínico.
Se trata de un varón de 31 años con antecedentes personales de
sufrimiento perinatal y desarrollo psicomotor normal, y familiares
(abuelo paterno) de movimientos repetitivos de las extremidades de
comienzo en la edad adulta. Desde la adolescencia presentaba un
cuadro de tics motores múltiples. Desde los 28 años, también pre-
sentaba tics vocales, bruxismo y cuadros compulsivos, algunos con
autoagresividad y heteroagresividad. La exploración neurológica

DOENÇA DE HUNTINGTON QUE 
SIMULA SÍNDROME DE TOURETTE
Resumo. Objectivo. Apresentar um doente com doença de Hun-
tington confirmada por estudo genético molecular, cujos sintomas
iniciais eram compatíveis com a síndrome de Tourette. Caso clíni-
co. Homem de 31 anos com antecedentes pessoais de sofrimento
perinatal e desenvolvimento psicomotor normal e familiares (avô
paterno) de movimentos repetitivos das extremidades com inicio na
idade adulta. Desde a adolescência que apresentava um quadro de
tiques motores múltiplos. Desde os 28 anos também tiques vocais,
bruxomania e quadros compulsivos, alguns com auto e hetero
agressividade. A exploração neurológica mostrou tiques motores
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mostró tics motores orolinguales y tics vocales ocasionales. El resto
del examen neurológico fue normal. La valoración neuropsicológica
mostró una leve alteración de la memoria a corto plazo y del lengua-
je. La  analítica, incluidos frotis para acantocitos y estudio metabóli-
co de cobre, fue normal, así como la resonancia magnética craneal.
El estudio genético molecular para la enfermedad de Huntington del
paciente mostró 46 repeticiones de tripletes CAG en el exón 1 del gen
IT-15, y en el del padre (asintomático), reveló 40 repeticiones. No fue
posible realizar dicho estudio al abuelo paterno. Conclusiones. No
es frecuente la aparición de enfermedad de Huntington simulando el
síndrome de Tourette. Este diagnóstico debería tenerse en cuenta en
los pacientes con posible síndrome de Tourette y con características
neuropsiquiátricas atípicas. [REV NEUROL 2004; 39: 927-9]
Palabras clave. Enfermedad de Huntington. Síndrome de Tourette.

orolinguais e tiques vocais ocasionais. O restante exame neuroló-
gico foi  normal. A avaliação neuropsicológica mostrou uma dis-
creta alteração da memória a curto prazo e da linguagem. A analí-
tica, incluindo culturas sanguíneas para acantócitos e estudo me-
tabólico do cobre, foi normal, bem como a ressonância magnética
craniana. O estudo genético-molecular para a doença de Hunting-
ton do doente mostrou 46 repetições de triples CAG no exão 1 do
gene IT-15, e o do pai (assintomático), 40 repetições. Não foi pos-
sível realizar o estudo ao avô paterno. Conclusões. Não é frequen-
te o aparecimento da doença de Huntington simulando a síndrome
de Tourette. Este diagnóstico deveria ter-se em conta nos doentes
com possível síndrome de Tourette e com características neuropsi-
quiátricas atípicas. [REV NEUROL 2004; 39: 927-9]
Palavras chave. Doença de Huntington. Síndrome de Tourette.


