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Streszczenie

Pojecie zespol Gilles’a de la Tourette’a (Gilles de la
Tourette syndrome — GTS), cho¢ obecne w literaturze od
XIX w., wciaz ewoluuje. Choroba stanowi wyzwanie dla
wspolczesnej nauki, angazujac specjalistéw z réznych
dziedzin: neurologii, neurochirurgii, psychiatrii, psy-
chologii i genetyki. Zespél ten cechuje wiele réznorod-
nych objawéw w postaci tikdw ruchowych i wokalnych
oraz zaburzef uwagi i koncentracji. Etiologia jest zlo-
zona, cho¢ wskazuje sie na zwiazek z dysfunkcja zwoju
podstawnego na podlozu uwarunkowan genetyczanych.
Leczenie natomiast jest interdyscyplinarne: chirurgicz-
ne, farmakologiczne oraz behawioralne, a jego celem
nadrzednym pozostaje walka z najbardziej uciazliwymi
objawami choroby. Wlasciwa diagnoza i postepowanie
majg zapewni¢ odpowiednia jako$¢ zycia i funkcjono-
wanie spoleczne.

Celem artykulu bylo usystematyzowanie zagadnief
zwiazanych z diagnostyka i leczeniem GTS w aspekcie
neurologicznym i neuropsychologicznym. Dokonano
przegladu piSmiennictwa poSwigconego omawianej
tematyce oraz analizy wynikéw badan pochodzacych
z elektronicznych baz danych z lat 2000-2011. Arty-
kut zawiera dokladny opis objawéw i przebiegu GTS
z uwzglednieniem dylematéw diagnostycznych, cha-
rakterystyke wspotwystepujacych zaburzen neuropsy-
chiatrycznych (nadpobudliwos$¢ psychoruchowa, zabu-
rzenia obsesyjno-kompulsywne, depresja, zaburzenia
lekowe), opis towarzyszacych dysfunkcji neuropsycho-
logicznych (szczegblny nacisk polozony zostal na cha-
rakterystyke zaburzen funkcji wykonawczych). Wazna
cze§¢ pracy stanowi analiza metod leczenia, zaréwno
farmakologicznego, jak i behawioralnego tej uciazliwej
choroby.

Stowa kluczowe: zespél Tourette’a, neuropsychologia,
funkcje poznawcze.

Abstract

Although the concept of Gilles de la Tourette’s
syndrome has been present in the literature since the
19th century, it continues to evolve and it has remained
a challenge for contemporary science, including
neurology, neurosurgery, psychiatry, psychology and
genetics. This illness is characterized by a wide range
of symptoms, from motor and vocal tics to impairment
of attention and executive functions. The aetiology is
complex; the relationship with the genetic dysfunction
of the subcortical structures is stressed. The medical
treatment is multidisciplinary — surgical, pharma-
cological and behavioural — and its main goal is to limit
the most burdensome symptoms of the illness. The
proper diagnosis and treatment has to improve the
quality of life and social functioning, but it is still a very
difficult task that needs systemizing, which is the main
goal of this article. To achieve this goal we made
a review of the articles in electronic medical databases
(2000-2010).

The article contains a description of Gilles de la Tourette’s
syndrome, including the diagnostic dilemmas, the
characteristics of comorbid psychiatric dysfunctions,
the characteristics of neuropsychological impairment
and analysis of the form of treatment: pharmacological
and behavioural.

Key words: Tourette’s syndrome, neuropsychology,
cognitive functions.
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Wstep

W 1884 r. po raz pierwszy opisano zesp6l
zaburzen ruchowych, cechujacy sie niekontro-
lowanymi, naglymi, przerywanymi ruchami
bedacymi tikami ruchowymi oraz wydawany-
mi mimowolnymi dZwigckami — tikami wokal-
nymi (Denckla 2006; Gaze i wsp. 2006). Ten
zbiér objawdw nazwano zespotem Tourette’a
(Gilles de la Tourette syndrome — GTS), od nazwi-
ska francuskiego markiza Georga Alberta Edu-
arda Brutusa Gilles’a de la Tourette’a — autora
opisu tychze zaburzen. Choroba ta prawie pig-
ciokrotnie czesciej dotyka oséb plci meskiej.
Charakterystyczne jest jej wystgpowanie w wie-
ku szkolnym, ok. 8. roku zycia, ze szczytem
zachorowalnosci przypadajacym na okres doj-
rzewania. Zespél Tourette’a ujawniajacy si¢
w dziecifistwie przejawia tendencje do wsp6l-
istnienia z innymi zaburzeniami neurobehawio-
ralnymi, takimi jak: zaburzenia obsesyjno-
-kompulsywne (obsessive-compulsive disorder —
OCD), zesp6t nadpobudliwosci psychoruchowej
z towarzyszacymi zaburzeniami koncentracji
uwagi (attention deficit hyperactivity disorder —
ADHD), zaburzenia nastroju, fobie, napady
paniki, autyzm, samookaleczenia, zachowania
autoagresywne, zaburzenia snu (Kenney i wsp.
2008; Kremer 2007). Tiki bedace jedynym obja-
wem GTS dotycza zaledwie 12% przypadkéw
(Rudzifiska i Szczudlik 2008; Robertson 2000;
Scahill i wsp. 1997; Stephens i Sandor 1999).

Klasyfikacja tikow

Tiki to niekontrolowane, nawracajace, gwal-
towne, krétkotrwale, stereotypowe ruchy badz
dzwiegki niemajace zwigzku z normalna aktyw-
noscig ruchows. Mozna wyrédzni¢ wsrdd nich
tiki proste, angazujace jedna grupe miesni (np.
mruzenie powiek, skrecanie glowy, drganie
nosa), oraz tiki ztozone przypominajace ruchy
dowolne (dotykanie, skakanie, kopanie, ude-
rzanie, wachanie czy nawet torsje). Szczegdlnie
uciazliwe dla pacjenta i jego otoczenia sg te tiki,
ktére wystepuja w postaci gestéw obscenicz-
nych — kopropraksja, lub tez nasladowniczych
(powtarzanie gestow innych os6b) — echoprak-
sja. Tiki wokalne proste to pojedyncze dzwigki:
dmuchanie, kastanie, ssanie. Tiki wokalne zto-
zone przybieraja charakter sléw, a nawet zdan:
koprolalia (przeklefstwa), echolalia (powtarza-
nia stéw innych ludzi) (Kenney 2008; Rudzif-
ska 1 Szczudlik 2008).

Statystycznie 3—15% tikéw ma charakter
przemijajacy 1 ustepuje w ciggu 12 miesiecy.
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Tiki wystepuja réwniez wtdrnie w wielu innych
schorzeniach neurologicznych.

Etiologia zespotu Gilles’a
de la Tourette’a

Etiologia GTS nie zostata dotychczas jedno-
znacznie wyjasniona. Wczesniejsze doniesienia
moéwily o wplywie niedotlenienia okofoporodo-
wego na pojawienie sic GTS w mechanizmie
zwigzanym z przekaznictwem dopaminergicz-
nym. Wsrdd czynnikéw biologicznych doszu-
kiwano si¢ znaczenia zaburzen termoregulacji —
temperatura miataby modyfikowa¢ funkcje pod-
wzgbrza. W teorii autoimmunologicznej (Pedia-
tric Autoimmune Neuropsychiatric Disorders Asso-
ciated with Streprococcal infections — PANDAS)
odnotowano zwiazek wystepowania GTS z in-
fekcja bakteryjna lub wirusowa. Streprococcus B
hemolizujacy z grupy A (group A B hemolytic
Streptococcus — GABHS) prawdopodobnie powo-
duje modyfikacje odpowiedzi immunologiczne;
— przeciwciala przeciwko GABHS moga by¢
kierowane przeciwko komérkom méozgowym.
Teoria ta budzi jednak wiele kontrowersji (Swa-
in 2007).

Wspoélczesnie uwaza sie, iz GTS jest powia-
zany z zaburzeniami o podlozu genetycznym.
Wedtug dostepnych badan zaburzenie to w 10—
20% przypadkéw dodatnio koreluje z wyste-
powaniem tikdéw, ruchéw mimowolnych, OCD,
ADHD i depresji wérdd czlonkéw rodziny
pacjenta z GTS. Jednakze wszelkie badania pro-
wadzone z udzialem rodzin oséb z GTS, a tak-
ze wérdd blizniat mono- i dizygotycznych nie
przyniosly jednoznacznej odpowiedzi na pyta-
nie o fenotyp oraz sposéb dziedziczenia scho-
rzenia. W licznych wieloosrodkowych badaniach
udalo si¢ potwierdzi¢ jedynie zwiagzek wystepo-
wania GTS o klasycznym obrazie klinicznym
z patologia w obszarze locus 2p (Kremer 2007).
Stwierdzono ponadto istnienie sekwencji geno-
wej SLITRK1, ktéra ma zwigzek z wystepowa-
niem niektérych postaci zespotu, jednoczesnie
badania biatka prowadzono wytacznie na mode-
lu zwierzecym, zatem uzyskanych wynikéw nie
potwierdzono w badaniach ludzkiego genomu
(Kenney 2008). Zespét Tourette’a jest zwigza-
ny z dysfunkcja zwoju podstawnego, a wysoka
gestos¢ neurondéw dopaminergicznych i seroto-
ninergicznych stwierdzana w zaburzeniach tiko-
wych pozwala lokalizowa¢ zmiany na poziomie
prazkowia (Kenney 2008).

Ujawnienie sie zespotu czesto ma zwiazek
z traumatycznym przezyciem. W obliczu tego
faktu znajdujemy potwierdzenie dla najstarsze;
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teorii etiologicznej zaburzenia, ktéra méwi
o zwiazku GTS z zaburzeniami przekaznictwa
w uktadzie podwzgérze — przysadka — nadner-
cza (Swain i wsp. 2007).

Czynniki wptywajace na nasilenie tikow

Nasilenie tik6w jest uzaleznione w znacznej
mierze od czynnikéw kontekstowych (Conelea
i Woods 2008). Tiki nasilaja si¢ w okreslonych
sytuacjach, prowokowanych samym zachowa-
niem pacjenta (dtugotrwale powstrzymywanie
sie od wykonania ruchu, wyartykutowania
dzwieku), stresem lub zmeczeniem (Kenney
2008; Rudzifiska i Szczudlik 2008). Przyktado-
wo, Malatesta (1990), opisujac przypadek 9-let-
niego chlopca z GTS, zaobserwowal, Ze czesto-
tliwo$¢ tikéw byta duzo wyzsza w obecnosci
jego ojca, ktory miat krytyczne i karzace nasta-
wienie do tikéw syna. Z kolei Watson i wsp.
(2005) w wywiadach z nauczycielami uzyskali
informacje, ze wigksze prawdopodobiefistwo
wystapienia tikéw u dzieci z GTS pojawia sie,
gdy w klasie panuje cisza oraz w trakcie wyko-
nywania fatwiejszych zadan, ktére nie absorbu-
ja maksymalnie ich zasobéw uwagi. Nastepna
ciekawa obserwacja dotyczyla zwiazku czesto-
$ci tikéw wokalnych z tematem prowadzonej
rozmowy. Jak si¢ okazuje, w trakcie rozmowy
o tikach nastepuje u 0séb badanych istotny
wzrost ich czestotliwo$ci w poréwnaniu z nasi-
leniem tikéw w czasie rozmowy na tematy
neutralne (Silva i wsp. 1995). Co cickawe, pole-
cenie tlumienia tikdw w czasie rozmowy prze-
tozylo si¢ na istotny spadek ich czestotliwos$ci,
werbalna instrukcja spowodowata zwiekszony
poziom kontroli nad tymi przymusowymi czyn-
nosciami.

Piacentini i wsp. (2006) zbadali, ze nasilenie
tikow zwigksza sie w obecnosci innych ludzi oraz
podczas obserwacii.

Problemy diagnostyczne

Rozpoznanie zespolu Tourette’a wymaga rdz-
nicowania z wieloma jednostkami chorobowy-
mi. U wigkszosci pacjentow z GTS rozwdj fizy-
kalny i emocjonalny do momentu wystapienia
pierwszych objawdw jest prawidtowy. Badanie
neurologiczne réwniez w wigkszosci przypad-
kéw nie ujawnia istotnych odchylen od prawi-
dlowego stanu neurologicznego. W sytuacji nie-
typowego przebiegu zespolu lub obecnosci
uposledzenia umystowego czy nieprawidtowo-
$ci rozwojowych nalezy wzia¢ pod uwage inne
schorzenia neurologiczne powodujace zaburze-

nia ruchowe, takie jak: plasawica Huntingtona,
padaczka skroniowa, dystonia (np. blefaro-
spazm), akatyzja czy zesp6l niespokojnych nég.
Wiele zaburzefi ruchowych o cechach tikéw ma
charakter zaburzenh wtérnych, wystepujacych
na przyklad po epizodach niedokrwiennych,
pourazowych lub polekowo. Zaburzenia uwa-
runkowane genetycznie, takie jak zespél Downa,
choroba Huntingtona, zesp6t Klinefeltera, neu-
rofibromatoza, moga takze w swym obrazie kli-
nicznym zawieraé tikowe zaburzenia ruchowe.
Podstawowymi elementami umozliwiajacymi
réznicowanie powyzszych schorzef od zespotu
Tourette’a sa: brak napiecia poprzedzajacego
wystapienie tiku, brak potrzeby roztadowania
go i uczucia ulgi po epizodzie tikéw. Zaburzenia
miokloniczne rowniez maja charakter gwal-
towny, mimowolny, ale pozbawione sg ryt-
micznych skurczéw mies$ni. W plasawicy obser-
wujemy dystrybuowanie zaburzei pomiedzy
poszczegdlnymi partiami ciala, w sposéb cha-
otyczny, nieuporzadkowany, nazywany ,tanecz-
nym”, co nie ma miejsca w zaburzeniach cechu-
jacych GTS. W zespole Tourette’a zaburzenia
sa powtarzalne, stereotypowe, przyjmuja moz-
liwy do przewidzenia rytm. Dystonia spowodo-
wana jest skurczem przeciwstawnych grup mies-
ni, co prowadzi do przyjmowania niezwyktych
pozyciji ciata (Kenney 2008). Rozpoznanie GTS,
jesli nie wystepuja tiki proste, jest bledem, a tiki
wokalne sa najistotniejsza wskazéwka Swiad-
czgca o zespole Tourette’a, poniewaz bardzo
rzadko towarzyszg innym zaburzeniom neuro-
logicznym (Swain i wsp. 2007). Réznicowanie
GTS jest dodatkowo utrudnione ze wzgledu na
wspoOtwystepowanie z nim zaburzef neuropsy-
chiatrycznych.

Zaburzenia psychiczne wspétistniejace
z zespotem Tourette’a

Wedtug r6znych badan u 50-90% pacjen-
toéw z rozpoznaniem zespolu Tourette’a stwier-
dza si¢ wspdtistnienie zaburzen psychicznych
(Kenney 2008; Robertson 2000). Zwykle sa to
ADHD oraz OCD, ale obserwuje si¢ rowniez
zaburzenia depresyjne, lekowe, fobie, auto-
agresje i wiele innych zaburzen zachowania.

Nadpobudliwos¢ psychoruchowa jest najcze-
$ciej diagnozowanym zaburzeniem behawioral-
nym wspdlistniejacym z GTS, ktére stwierdza
sie, wg réznych autordéw, w 25-50% przypad-
kéw (Denckla 2006). Objawy zwykle wystepu-
ja przed 7. rokiem zycia.

Dzieci dotkniete GTS oraz ADHD nie tylko
cechuje nadruchliwo$¢ i impulsywnos¢, dodat-
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kowe problemy stanowi u nich inicjowanie dzia-
tan, planowanie, sekwencjonowanie zadan i wy-
znaczanie celéw — zaburzenia tzw. funkcji wyko-
nawczych. Wymienione trudnosci wplywaja
negatywnie na funkcjonowanie spoleczne, rela-
gje z rowiesnikami i edukacje szkolna (Kenney
2008).

Zaburzenia obsesyjno-kompulsywne w zespo-
le Tourette’a wystepuja czesciej niz w popula-
¢ji og6lnej i maja tendencje do zwiekszania swej
intensywnosci wraz z wiekiem (Gaze i wsp.
20006; Scahill i wsp. 1997).

Stwierdzono ponadto, iz objawy OCD u pa-
gjentéw z rozpoznanym zespolem Tourette’a rdz-
nig si¢ od tych wystepujacych w klasycznej
postaci OCD. I tak, obsesje przyjmuja tu cha-
rakter seksualny, religijny, agresji czy potrzeby
utrzymania symetrii, w mniejszym stopniu doty-
cza jednak autoagresji. W klasycznej postaci
OCD obsesyjne mysli dotycza natomiast naj-
czesciej potrzeby utrzymania czystosci, leku
przed wypadkiem lub chorobg (Gaze i wsp.
2000).

U os6éb z GTS czesto stwierdza sie takze obja-
wy depresji, ale nie przybiera ona typowego cha-
rakteru wszechogarniajacego smutku czy utra-
ty zainteresowan. Dominujacym objawem jest
w tym wypadku poirytowanie, a nawet zlo$¢.
Dzieci z zaburzeniami tikowymi maja trud-
no$ci w przystosowaniu sie do petnienia rél
spotecznych, odczuwaja frustracj¢ zwiazana
z poczuciem innosci i niemoznoscia kontrolo-
wania wlasnych zachowan czy popedéw. Dole-
gliwosci te wplywaja istotnie na obnizenie
nastroju mogace przybiera¢ charakter epizodu
ciezkiej depresji, ale nie towarzysza mu zwykle
zaburzenia neurowegetatywne, jak zaburzenia
snu czy zmiany apetytu.

Zespotowi Tourette’a, szczegdlnie gdy wspot-
wystepuje on z ADHD, czesto towarzyszy dru-
gi biegun zaburzen nastroju — mania. U dzieci
pobudzenie, ekscytacja, a nawet agresja prze-
wazaja nad typowym dla manii nastrojem eufo-
rycznym. W przypadku GTS mania stanowi
istotny problem diagnostyczny. Wiele objawow
typowych dla manii naklada si¢ na objawy
zespotu Tourette’a, powodujac efekt mimikry
(Gaze i wsp. 2006).

U pacjentéw z GTS czesto obserwuje si¢
zwigkszone nasilenie zachowan agresywnych
i autoagresywnych. Sg one efektem charaktery-
stycznej dla tych chorych niskiej tolerancji na
frustracje. Zwykle towarzyszy im poczucie winy
i przygnebienie. Stwierdzono ponadto, iz nagle
wybuchy ztosci u dzieci wystepuja czesciej
w GTS sprzezonym z ADHD i zaburzeniami
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nastroju. Obserwowane u pacjentéw z GTS
zachowania autodestrukcyjne standardowo maja
na celu obnizenie wewnetrznego napigcia psy-
chicznego (Stephens i Sandor 1999).

Naduzywanie $rodkéw psychoaktywnych
wsréd miodziezy z GTS jest rzadsze w poréw-
naniu z grupa chorych dorostych. Wspélistnie-
nie naduzywania substancji psychoaktywnych
w GTS by¢ moze jest podyktowane tym, ze przy
uzywaniu nikotyny, alkoholu oraz marihuany
obserwuje sie niewielka redukcje czestotliwosci
tikow (Gaze i wsp. 2000).

W przypadku dorostych chorych z GTS wie-
lu badaczy odnotowuje takze wspdlistnienie
zaburzen osobowos$ci. Cavanna, Robertson
i Critchley (Cavanna i wsp. 2007), badajac 102
osoby z zespolem Tourette’a, odkryli, ze az
u 15% z nich mozna zaobserwowaé wyrazne
cechy schizotypowego zaburzenia osobowosci,
przyjmujgc kryteria wg systemu DSM-IV,
z nasileniem takich cech, jak: tendencja do para-
noidalnego myslenia i podejrzliwos¢, poczucie
bycia obserwowanym (feelings of presence), poczu-
cie bycia kontrolowanym (control phenomena), lek
spoleczny, magiczne myslenie, dziwaczne i eks-
centryczne zachowanie, brak bliskich przyjaciét.
Podobne obserwacje u chorych z GTS poczynili
takze inni autorzy (Comings 1990).

Charakterystyka neuropsychologiczna
pacjentow z zespotem Tourette’a

Zaréwno klinicy$ci, jak i autorzy badan
naukowych skupiajgcy sie na opisie funkcjono-
wania 0s6b cierpiacych na zesp6t Tourette’a
zastanawiajg si¢, czy mozna wyszczeg6lnié
pewien specyficzny wzorzec funkcjonowania
neuropsychologicznego tych pacjentéw oraz czy
i pod jakimi wzgledami jest on rézny od funk-
cjonowania os6b zdrowych.

Z obserwacji pacjentéw przebywajacych na
oddziale neurochirurgii lub neurologii wynika,
ze dzieci z GTS prawidlowo rozwijaja si¢ inte-
lektualnie (czgsto ogdlne wyniki w Skali inteli-
gencji Wechslera pozostajg w granicach inteli-
gencji przecietnej), jednakze ich funkcjonowanie
neuropsychologiczne ograniczone jest wspolist-
nieniem parcjalnych zaburzen poznawczych,
takich jak: dysgrafia, dysleksja, dysortografia,
zaburzenia zdolnosci uczenia si¢ i zapamiety-
wania, trudnosci w zakresie koordynacji wzro-
kowo-ruchowe;j.

Wiele badan skupia si¢ na ocenie funkcji
wykonawczych zaréwno u dzieci, jak i os6b
dorostych z zespolem Tourette’a. Koncentracja
na tym obszarze badan wynika z wczesniejszych
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doniesien o istnieniu pewnych anomalii w zakre-
sie plata czolowego w tej grupie chorych. Doty-
czy to w szczegblno$ci mniejszej, w poréwnaniu
z osobami zdrowymi, objetosci kory przedczo-
towej — jak wiadomo zwiazanej z funkcjami
wykonawczymi (Gerard i Petersen 2003). Funk-
cje wykonawcze sg pojeciem niezwykle szero-
kim, obejmuja tzw. procesy zarzadcze steruja-
ce zachowaniem ukierunkowanym na cel, jak:
planowanie, hamowanie automatycznej reakcji,
korekte bledéw, pamiec operacyjna, elastyczne
myslenie, przefaczanie si¢ z jednej kategorii
myslenia na druga, myslenie abstrakcyjne i flu-
encje stowna. Wyniki badad dotyczacych obec-
nosci zaburzen funkcji wykonawczych wsrod
osob cierpiacych na chorobe Tourette’a nie przy-
noszg jednoznacznych odpowiedzi.

W badaniach Changa i wsp. (2007) dzieci
z GTS (grupa badana w wieku od 7 do 14 lat)
prezentowaly istotne trudnosci w zadaniach na
hamowanie automatycznej reakcji, koordynacje
wzrokowo-ruchowg oraz funkcje uwagi w po-
réwnaniu z grupa dzieci zdrowych. Crawford
i wsp. (2005) podobnie wykazali, ze dzieci
z GTS cechuja specyficzne trudnosci w odnie-
sieniu do funkcji wykonawczej polegajacej na
hamowaniu automatycznej reakcji, ale co cie-
kawe, nie znalezli zadnych réznic w funkcjono-
waniu pamieci operacyjnej w poréwnaniu z gru-
pa dzieci zdrowych.

Channon i wsp. (2003), badajac funkgcje
wykonawcze i pamigciowe w przebiegu zespo-
tu Tourette’a, podzielili grupe chorych dzieci na
te, u ktérych chorobie podstawowej towarzy-
szylo takze ADHD oraz te prezentujace czysty
zespél Tourette’a. Tak zaplanowane badania
przyniosty ciekawe rezultaty. Otéz u dzieci
z tzw. czystym GTS zaobserwowano wybiorcze,
stwierdzane juz w wyzej wymienionych bada-
niach, zaburzenia hamowania automatycznej
reakcji, impulsywnos¢ oraz trudno$ci w formu-
towaniu i praktycznym stosowaniu strategii
rozwiazywania probleméw. Tymczasem dzieci
z GTS i towarzyszacym ADHD charakteryzo-
walo, w poréwnaniu z grupg kontrolna, masyw-
ne i globalne zaburzenie wszystkich funkcji
wykonawczych — hamowania, myslenia strate-
gicznego, przestrzegania regul, tzw. wielozada-
niowosci, elastycznosci myslenia i zmiany kate-
gorii. Podobne wyniki uzyskali Mahone i wsp.
(2001), ktorzy zastosowali inwentarz BRIEF
(Behavior Rating Inventory for Executive Function),
bedacy skalg opisu, na ktérej nauczyciele i rodzi-
ce zaznaczaja poziom zachowan zwiazanych
z funkcjami wykonawczymi dziecka w codzien-
nych sytuacjach. Analizujac uzyskane wyniki,

badacze odnotowali, ze u dzieci z czystym GTS
mozna stwierdzi¢ jedynie obnizenie sprawnosci
pamieci operacyjnej, ktére uznali za typowe dla
przebiegu poznawczego GTS. Tymczasem u dzie-
ci z zespotem Tourette’a oraz ADHD stwier-
dzano obnizenie wynikéw (w stosunku do gru-
py kontrolnej) w zakresie wszystkich skal funkgji
wykonawczych wchodzacych w sktad inwenta-
rza BRIEF.

Nowoczesnym komputerowym testem, kto-
ry wykorzystano takze do pomiaru funkgji wyko-
nawczych w GTS, jest CANTAB (Cambridge
Neuropsychological Test Automated Battery). Mierzy
on m.in. pamie¢ operacyjna wzrokowa, werbal-
na, proces podejmowania decyzji, planowanie
iuwage. Watkins i wsp. (2005), badajac pacjen-
téw dorostych z GTS przy wykorzystaniu tego
testu, wykazali wyrazne trudnosci w tej grupie
chorych w zakresie przestrzennej pamieci rozpo-
znawczej, elastycznej zmianie nastawienia oraz
w tempie i strategii podejmowania decyzji.

Z kolei Rassmussen i wsp. (2003), wykorzy-
stujac zaréwno inwentarz BRIEF, jak i program
diagnostyczny CANTAB, opisali specyficzny
profil zaburzen funkcji poznawczych dzieci
z GTS, w ktérym dominuja zaburzenia pamie-
ci wzrokowej, funkcji wykonawczych i uwagi
(zwigkszona podatno$¢ na dystrakcje). Co wig-
cej, udowodnili, ze nasilenie tych dysfunkcji
wzrasta wraz z wiekiem badanych dzieci.

Z kolei Mahone i wsp. (2001) oraz Ozonoff
i wsp. (1994) w swoich badaniach nad zabu-
rzeniami funkcji wykonawczych w GTS nie
wykazali réznicy w poziomie tych funkcji
poznawczych miedzy chorymi z GTS a grupa
kontrolng 0s6b zdrowych. Stojg oni na stano-
wisku, ze zaburzenie funkcji wykonawczych jest
widoczne u tych chorych, ktérzy cierpia dodat-
kowo na zaburzenie typu ADHD czy OCD i to
ono jest gtownie odpowiedzialne za stwierdza-
ne dysfunkcje poznawcze.

Istnieja takze nieliczne badania, ktére kon-
centrujg si¢ na charakterystyce proceséw pamig-
ciowych chorych z GTS, np. Lavoie i wsp.
(2007). Opisali oni specyficzny profil pamigcio-
wy pacjentdéw z zespolem Tourette’a, w ktdrym
dominuja zaburzenia pamigci wzrokowej zardw-
no bezposredniej, jak i odroczonej, mierzonej za
pomoca Testu Figury Zlozonej Reya-Osterrie-
tha, podczas gdy pami¢é werbalna pozostaje
w tej grupie chorych w normie {badanie z wyko-
rzystaniem Kalifornijskiego Testu Werbalnego
Uczenia si¢ (California Verbal Learning Test —
CVLT)1. Autorzy probuja wyjasni¢ ten defekt
sladowa dysfunkcja prawej pétkuli mézgu
u oséb z GTS.

146

Neuropsychiatria i Neuropsychologia 2011



Zespot Gilles’a de la Tourette’a — wyzwanie dla medycyny i neuropsychologii. Specyfika diagnozy,

Leczenie

Leczenie pacjentow z zespolem Tourette’a
musi by¢ wieloplaszczyznowe. Dostepna far-
makoterapia jest zwykle obciazajaca dla mlo-
dych pacjentéw, w zwiazku z czym powinna by¢
dobierana w sposéb indywidualny. Powszech-
nie stosowanym lekiem jest haloperidol, ktére-
go skuteczno$é w zaburzeniach tikowych zo-
stala potwierdzona w badaniach klinicznych.
Stosowanie tego leku ograniczone jest licznymi
dziataniami niepozadanymi. W wypadku tagod-
nych objawéw GTS z powodzeniem stosowane
sa leki z grupy noradrenergicznych — klonidy-
na. Lek ten ma dodatkowe dzialanie — zmniej-
sza niepokdj, napiecie wewnetrzne, tagodzi bez-
senno$é, a ewentualna zla tolerancja jest mniej
wyrazona. Najbardziej skuteczne w leczeniu
zespotu Tourette’a sa leki blokujace receptory
dopaminergiczne. Atypowe neuroleptyki, takie
jak risperidon czy olanzapina, sa réwnie sku-
teczne w terapii GTS, wiaza si¢ z mniejszym
ryzykiem wywotania péznych dyskinez, powo-
duja natomiast bezsenno$¢, przyrost masy
ciala, hipotonie oraz tachykardie. Terapia blo-
kerami receptoréw dopaminergicznych oraz
lekami noradrenergicznymi moze by¢ stosowa-
na lacznie i dotyczy to przede wszystkim lecze-
nia OCD oraz depresji. Alternatywe dla wspo-
mnianych terapii moze stanowi¢ topiramat —
lek wplywajacy gléownie na kanaly jonowe,
hamujacy dzialanie aminokwaséw pobudzaja-
cych przez blokowanie receptoréw AMPA, nasi-
lanie dziatania GABA i hamowanie anhydrozy
weglanowej. Wplywa on bezposrednio na funk-
¢je zwoju podstawnego. Niestety takze ma efek-
ty uboczne — powoduje spadek masy ciata i jed-
nocze$nie moze wywolywaé pézne dyskinezy
(Kenney 2008). W leczeniu GTS zastosowanie
znalazla réwniez toksyna botulinowa, ktéra
ostrzykuje si¢ okolice objete tikami. Mozliwe
jest rébwniez zastosowanie jej na okolice strun
glosowych w celu leczenia tikéw wokalnych.

W ciezkich przypadkach zespotu, opornych
na leczenie farmakologiczne, stosuje si¢ glebo-
ka stymulacje mézgu. Skuteczno$¢ tego lecze-
nia oceniana jest na 66% i zalezy od jadra
moézgowego objetego stymulacja. Wplyw na
towarzyszace zaburzenia psychiczne jest rézny
(Kenney 2008; Visser-Vandewalle 2007).

Terapia ADHD, OCD i innych zaburzen
nastroju powinna by¢ wdrazana, gdy istnieje
taka potrzeba. Leki stymulujace powszechnie
stosowane w ADHD, takie jak metylofenidat,
moga by¢ postrzegane jako generujace tiki.
Aktualne badania wskazuja, iz leki z tej grupy
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mozna stosowaé w dlugotrwalej terapii, gdyz
nie powoduja dziatan ubocznych w postaci nasi-
lenia zaburzen tikowych czy ruchéw mimowol-
nych. W leczeniu zaburzen nastroju czy OCD
stosuje si¢ leki z grupy SSRI (selective serotonin
reuptake inhibitors), cho¢ niejednokrotnie koniecz-
ne okazuje si¢ réwniez stosowanie neurolepty-
kéw czy tréjpierscieniowych lekow antydepre-
syjnych (Gaze i wsp. 2006; Kenney i wsp.
2008).

Psychologiczna pomoc pacjentom
z zespotem Tourette’a

Proponowane oddzialywania psychologiczne
w wypadku wystapienia zespotu Tourette’a oraz
zaburzei mu towarzyszacych to: trening auto-
genny, trening asertywnosci, psychoedukacja
wdrazana na poziomie §rodowiska domowego
i szkolnego oraz terapia poznawczo-behawio-
ralna (Kenney i wsp. 2008). Ta ostatnia ze
wzgledu na ciekawe i do$¢ obiecujace rezultaty
bedzie omdéwiona szerzej w dalszej czedci arty-
kutu.

Terapia behawioralna tikéw byla czesto dys-
kredytowana na rzecz oddzialywan farmakolo-
gicznych kierowanych do chorych z zespolem
Tourette’a, tymczasem coraz wigcej klinicystow
zauwaza jej uzyteczno$¢ jako metody wspoma-
gajacej oddzialywanie medykamentéw, co wie-
cej — dajacej pacjentowi poczucie wigkszej kon-
troli nad choroba, co przeklada sie na poprawe
jego jakosci zycia (Chang i Piacentini 2007).
Nikt juz nie zaprzecza, ze w nasileniu tikéw nie-
bagatelna role odgrywaja czynniki sytuacyjne,
dlatego coraz bardziej popularne stajg sie tech-
niki behawioralne, ktére maja wplyw na ich eli-
minacje i tym samym zmniejszenie nasilenia
objawo6w.

Terapia behawioralna tikéw opiera si¢ na
zaloZeniu istnienia pewnej wolicjonalno$ci w ich
kontroli. Okolo 90% dorostych pacjentéw poda-
je, ze doSwiadcza tikow jako zjawiska, ktore
w pewnym stopniu potrafia kontrolowaé, co
wiecej — czasem osoby te prezentuja wolicjo-
nalne ruchy (niebedace tikami), ktére tagodza
wewnetrzne napigcie poprzedzajace wlasciwy
tik. Dopfner i Rothenberger (2007) podaja, ze
zjawisko thumienia tiku moze by¢ zwigzane ze
zwiekszong aktywacjg plata czotowego.

Druga przydatng obserwacja jest tzw. feno-
men sensomotoryczny. Polega on na pojawia-
niu si¢ u znacznej cz¢sci chorych wrazen senso-
rycznych, takich jak pieczenie, mrowienie,
nieprzyjemne napiecie w ciele, ktére poprze-
dzaja tik. Powstrzymanie si¢ od zachowania
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powoduje, ze w niektérych przypadkach opisa-
ne wyzej napiecie z czasem samo mija. Bohl-
halteri i wsp. (2006) zidentyfikowali przy uzy-
ciu funkcjonalnego magnetycznego rezonansu
jadrowego (functional magnetic resonance imaging
— fMRI) aktywacje uktadu paralimbicznego
w chwili poprzedzajacej tik.

Warto zaznaczy(, ze kontrolowalno$¢ tikow
wzrasta wraz z wiekiem — mlodsze dzieci, do 10.
roku zycia, nie sa az tak $wiadomie wlasnego
napiecia i zwiagzku z behawioralnym jego rozla-
dowaniem. W przypadku starszych dzieci tera-
pia behawioralna polega na nauce monitoro-
wania wlasnych odczué¢ sensomotorycznych
$wiadczacych o napieciu, zwigkszaniu §wiado-
mosci zwigzku miedzy fizycznymi oznakami
napiecia a pojawiajacym sie pdzniej tikiem. Naj-
istotniejsze jest zapewnienie dziecku poczucia
kontroli nad tikiem (D&pfner i Rothenberger
2007).

Najbardziej znanym przyktadem behawio-
ralnej terapii tikow jest Habit Reversal Training
(HRT), opisany przez Azrina i Nunna (1973),
keory sktada sie z kilku etapéw oddziatywan.
Pierwszy etap, ktéry przechodzi kazdy uczest-
nik terapii, stanowi trening $wiadomo$ci (zwa-
reness training), ktorego celem jest wyzwolenie
wickszej samokontroli. Sktada si¢ on z naste-
pujacych oddzialywan: szczegétowe opowiada-
nie o kazdym tiku, odgrywanie poszczegélnych
tikow przed lustrem, procedura wczesnego
ostrzegania — nauka rozpoznawania sygnalow
wysylanych przez cialo, ktére poprzedzaja tik,
trening rozpoznawania sytuacji, w ktérych
z najwickszym prawdopodobiefistwem pojawia
sie tik.

Drugi etap to trening konkurencyjnych
odpowiedzi (competing response training). Kiedy
juz dziecko potrafi rozpoznac specyficzne napig-
cie poprzedzajace tik, jest instruowane, zeby
wywolywac konkurencyjne zachowanie i utrzy-
mywacé je, dopdki nie minie napigcie. Azrin
i Nunn podaja, ze powinno to by¢ dziatanie,
ktoére jest mozliwe do utrzymania przez kilka
minut, angazowac izometryczne napiecie mies-
ni, by¢ aprobowane spolecznie i nierzucajace sie
w oczy 1 wreszcie wzmacnia¢ mig$nie antagoni-
styczne do tych, ktére biorg udzial w tiku. Carr
(1995) podaje przyktady takich zastepnikdw:
tiki wokalne moga by¢ zastapione powolnym
rytmicznym oddychaniem przez nos do momen-
tu, az minie napiecie.

Dodatkowo prowadzi si¢ takze trening relak-
sacji i zapewnia pomoc psychologiczna polega-
jaca na udzieleniu emocjonalnego wsparcia.

Skuteczno$¢ behawioralnej terapii tikéw
zostala wielokrotnie empirycznie potwierdzona.
Peterson i wsp. (1994) dokonali przeglagdu
badan dotyczacych skutecznosci HRT i pod-
kreslili, ze systematyczne stosowanie petnej pro-
cedury tego treningu prowadzi do 90-procen-
towej redukgji tikéw w warunkach domowych.

O tym, ze terapia poznawczo-behawioralna
moze by¢ skuteczna w radzeniu sobie z choro-
ba Tourette’a, donosza takze O’Conner i wsp.
(2010). Przeprowadzili oni badania z udzialem
blisko 60 dorostych oséb z GTS, z ktorych czesé
przyjmowala leki, a u cze¢s$ci przez 8 miesiecy
poprzedzajacych wlasciwy trening i badanie nie
stosowano lekéw. Skupiono si¢ na analizie sze-
regu zmiennych (poziom depresji, lgku, obja-
woéw obsesyjno-kompulsywnych) zwiazanych
z funkcjonowaniem psychologicznym i nasile-
niem tikéw u chorych z GTS, ktérych pomiaru
dokonano przed terapia poznawczo-behawio-
ralng oraz po jej zakoniczeniu. Do oceny nasile-
nia tikéw i ich wplywu na nauke szkolng oraz
funkcjonowanie zawodowe wykorzystano Glo-
balna Skale Oceny Objawéw Zespotu Touret-
te’a (The Tourette Syndrome Global Scale). Obie
grupy poddane byly czteromiesiecznej terapii
poznawczo-behawioralnej zawierajacej: elementy
psychoedukacji, trening zwiekszania uwazno-
$ci, konstrukcje profilu sytuacji z podwyzszo-
nym ryzykiem wystapienia tikéw, relaksacje,
rozwdj konkurencyjnych w stosunku do tikow
odpowiedzi behawioralnych. Wyniki pokazaly,
ze zarbwno w grupie leczonej farmakologicznie,
jak i w grupie nieprzyjmujacej lekéw uzyskano
istotna i, co wigcej, poréwnywalna poprawe
w zakresie stanu psychicznego (obnizyt si¢
poziom depresji) oraz w nasileniu tikdw. Ma to
niebagatelne znaczenie, zwazywszy na to, iz leki
stosowane w leczeniu GTS czesto powoduja
niekorzystne dzialania niepozadane, takie jak:
spadek apetytu, bezsennos¢, irytacja (Dopfner
i Rothenberger 2007).

Na koniec warto doda¢, ze istnieja pojedyn-
cze doniesienia badawcze méwiace o skutecz-
nos$ci metody EEG biofeedback w ograniczeniu
nasilenia tikow (Kompoliti i wsp. 2009; Tan-
sey 1986; Yu-Feng 2005).

Podsumowanie

W ostatniej dekadzie obserwuje si¢ dyna-
miczne zmiany w podejsciu do zespotu Touret-
te’a. Jeszcze nie tak dawno chorobe te trakto-
wano jako wyjatkowo rzadkie schorzenie, ktére
przyczynia si¢ przede wszystkim do zaburzen
funkcjonowania spotecznego. Powodem tego
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stanu rzeczy mialy by¢ tiki, bedace gtéwnym
kryterium diagnostycznym jednostki. Poza
wszelka dyskusja pozostawaly wéwczas towa-
rzyszace GTS zaburzenia neuropsychiatryczne.
Obecnie wiadomo, iz GTS, tiki oraz towarzy-
szace zespolowi zaburzenia behawioralne wyste-
puja w populacji dzieci stosunkowo czesto, sza-
cuje sig, ze nawet u 1% ocenianej populacji.
Konieczne okazalo si¢ zatem zweryfikowanie
wiedzy dotyczacej GTS (Rudzifiska i Szczudlik
2008). Natura zaleznosci pomiedzy zespolem
Tourette’a i zaburzeniami neurobehawioralny-
mi pozostaje nieznana. Istnieje przekonanie
o nierozlacznym wystepowaniu tych zaburzef,
tak jakby stanowily integralny element choro-
by. Czesto to wlasnie zaburzenia psychiczne
wysuwaja si¢ na plan pierwszy, bedac przyczy-
ng wizyty u psychiatry badz psychologa (Ste-
phens i Sandor 1994).

Diagnoza zespotu Tourette’a powinna by¢
wielopoziomowa i obejmowa¢ stan neurolo-
giczny, charakterystyke neuropsychologiczna,
funkcjonowanie spoleczne na poziomie rodziny
i rowiesnikéw. Wyniki przeprowadzonych ba-
dan w polaczeniu z badaniami obrazowymi,
ocena neurologiczna, neuropsychologiczna
oraz neurochirurgiczng daja szanse na wdrozenie
i zaplanowanie ostatecznej terapii. Leczenie tak-
ze powinno by¢ interdyscyplinarne, aby uzyskad
optymalny poziom funkcjonowania pacjenta.
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