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Se describen las caracteristicas clinicas, aspectos semioldgicos, diagndsticos y terapéuticos de
otros trastornos del movimiento que incluyen el temblor esencial familiar, que es el trastorno del
movimiento més frecuente, sindromes mioclonicos, espasmo hemifacial y tics, y sindromes de pier-
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nas inquietas, de pies dolorosos y dedos en movimiento, sobresalto y persona rigida.

Movement disorders (IV): other movement disorders

We describe the clinical characteristics and semiological, diagnostic and therapeutic aspects of
other movement disorders, including familial essential tremor (the most common movement

- Tics disorder), myoclonic syndromes, hemifacial spasms and tics, restless leg syndromes, “painful legs

- Tourette syndrome

- Restless leg syndrome

and moving toes” syndrome, startle syndrome and stiff-person syndrome.

Temblor

El temblor se define como un movimiento ritmico y oscila-
torio de una zona corporal, que se debe a contracciones rit-
micas de un musculo agonista y otro antagonista, las cuales
pueden ser simultdneas o alternantes. Segtn las circunstan-
cias de aparicién o su relacién con la actividad se puede cla-
sificar en:

1. Temblor de reposo. Caracteristico de los sindromes
parkinsonianos, descrito en la actualizacién anterior.

2. Temblor de accién-postural. Tipico del temblor esen-
cial (TE) que se describird a continuacién y del temblor fi-
siolégico. El temblor esencial suele afectar a miembros supe-
riores, con una frecuencia de 4-12 Hz. También puede
afectar a otras dreas corporales. El temblor fisiologico es
también caracteristicamente un temblor postural de 8-12 Hz
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y baja amplitud, muchas veces no perceptible por el ojo hu-
mano. Su amplitud puede aumentar en relacién con diversos
factores, incluyendo emociones, ejercicio, fatiga, hipogluce-
mia, hipertiroidismo y firmacos.

3. Temblor intencional o cinético. Se relaciona con lesio-
nes del niicleo dentado del cerebelo y de sus conexiones. Estd
ausente en reposo y aumenta de amplitud a medida que se
finaliza una accién voluntaria dirigida hacia un objeto. Su
frecuencia es de 4-6 Hz.

Temblor esencial

Epidemiologia
El TE!es el trastorno del movimiento mds frecuente, esti-
méndose que su prevalencia puede llegar a ser unas 20 veces
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mayor que la de la enfermedad de Parkinson. No obstante, las
cifras de prevalencia son muy variables de unos estudios a
otros, oscilando entre cifras tan dispares como de 0,08-220
casos por 1.000 personas, lo que se debe a diferencias en el
disefio de los estudios, en los criterios de inclusién de los pa-
cientes que influencian su validez y a diferencias entre las po-
blaciones analizadas. La prevalencia aumenta con la edad, es
algo mayor en la raza blanca que en la negra y no hay un claro
predominio de afectacién de uno y otro sexo. Se ha sugerido
que en el TE esporidico podrian influir factores ambientales.

Genética

El TE familiar (TEF) se transmite por herencia autosémica
dominante con penetrancia incompleta, aunque el defecto
genético no es conocido.

La incidencia de la historia familiar oscila entre el 17,4 y
el 100%. En la mayoria de los estudios no se han examinado
los familiares de los pacientes. Si este dato se tuviera en
cuenta, es probable que la incidencia real de historia familiar
fuera superior al 90%. La edad de comienzo del temblor pa-
rece ser mds precoz en los pacientes con antecedentes fami-
liares, siendo frecuente la anticipacién genética.

La tasa de concordancia en gemelos monocigéticos es
mayor que la de gemelos dicigéticos, sobre todo en los casos
de comienzo tardio.

Los estudios de ligamiento han identificado 3 genes en
algunas familias (pero no en muchas otras) con muchos
miembros afectados; ETM1 (cromosoma 3q13), ETM?2 (cro-
mosoma 2p25-p22) y ETM3 (cromosoma 6p23). El primer
estudio de secuenciacién completa de exoma identificé una
mutacién p.Q290X en el gen fused in sarcoma/translated in
liposarcoma (FUS/TLS, ETM4), en una familia canadiense
con muchos miembros afectos, pero este dato no se ha repli-
cado en muchas poblaciones.

Dos estudios de asociacién de genoma completo (GWAS)
han demostrado asociacién de algunos polimorfismos de los ge-
nes LINGOI (relacionado con fenémenos de remielinizacién) y
SLCIA?2 (relacionado con transporte de glutamato), pero estos
datos tampoco se han replicado de forma consistente en otras
poblaciones. Los estudios de asociacién de casos y controles no
han mostrado asociacién clara con multiples genes candidatos.

Caracteristicas clinicas

EI'TE se caracteriza por la presencia de temblor postural y/o
de accién (aunque puede tener un componente cinético) que
generalmente afecta a miembros superiores (95%), con una
frecuencia de 4-12 Hz (habitualmente 6-8 Hz). Es caracte-
risticamente postural, aunque puede aumentar al realizar un
movimiento dirigido hacia un objeto (temblor cinético) y
suele ser asimétrico.

"También puede afectar a la cabeza (temblor ceflico 15-30%
de casos), lengua, labios, mandibula, misculos fonatorios
(temblor vocal, 15-30%) y, mds raramente, a miembros infe-
riores y a otras dreas corporales. El temblor cefilico y el vo-
cal suelen afectar con mayor frecuencia al sexo femenino.

La intensidad del temblor aumenta en situaciones de ten-
sién emocional, al sentirse observados y con algunos firmacos
(cafeina, beta-estimulantes, etc.), desaparece durante el suefio
y en muchos pacientes mejora tras la ingesta de alcohol.

Ademis del temblor, los pacientes con TE pueden pre-
sentar alteraciones leves del tono o de la marcha (sugiriendo
disfuncién cerebelosa), alteraciones olfatorias, pérdida de
agudeza auditiva, bradicinesia para la realizacién de movi-
mientos alternativos ripidos (menos marcada que en la en-
fermedad de Parkinson), alteracién para la realizacién de
pruebas visuomotoras (incluyendo tiempo de reaccién visual)
y test frontales, mayor riesgo de deterioro cognitivo y pun-
tuaciones relativamente altas en escalas de depresién y ansie-
dad (todas ellas en comparacién con controles de la misma
edad).

El TE puede asociarse a enfermedad de Parkinson (he-
cho mis frecuente que el esperable por azar), distonia o neu-
ropatias periféricas (sobre todo a la neuropatia sensitivo-
motora hereditaria tipo I).

El Tremor Research Investigation Group establecié unos
criterios diagndsticos, atn vigentes, que estdn recogidos en la
tabla 1.

TABLA1

Definiciones de temblor esencial segiin el Tremor Research Investigation

Group

A. Temblor esencial definido
Cualquiera de los 2 puntos siguientes

1. Presencia de temblor postural de miembros superiores que empeora con la
accion, en ausencia de otra enfermedad o farmaco que cause aumento de
temblor fisioldgico, de sintomas o signos cerebelosos o de enfermedad de
Parkinson, distonia, hipertiroidismo, etilismo crénico, neuropatia periférica
o estado de ansiedad. Los formacos conocidos como tremorigenos incluyen:
agonistas betaadrenérgicos, litio, neurolépticos, valproato, antidepresivos
triciclicos, antihistaminicos, anticolinérgicos, corticosteroides, agonistas
dopaminérgicos

2. Temblor postural de miembros superiores sin temblor de accion en estos,
asociado a temblor cefélico, en ausencia de otra enfermedad o farmaco
que cause aumento de temblor fisioldgico, de sintomas o signos cerebelosos
o de enfermedad de Parkinson o distonia

B. Temblor esencial probable
Cualquiera de los 5 puntos siguientes

1. Presencia de temblor postural y de accién en miembros superiores que no
aumenta durante la accidn, en ausencia de otra enfermedad o farmaco que
cause aumento de temblor fisioldgico, de sintomas o signos cerebelosos
o de enfermedad de Parkinson o distonia

2. Presencia de temblor de accion solo, en ausencia de otra enfermedad o
farmaco que cause aumento de temblor fisioldgico, de sintomas o signos
cerebelosos o de enfermedad de Parkinson o distonia

3. Temblor postural de los miembros superiores que mejora con la accion, en
ausencia de otra enfermedad o formaco que cause aumento de temblor
fisioldgico, de sintomas o signos cerebelosos o de enfermedad de Parkinson
o distonia

4. Temblor postural de los miembros superiores y temblor vocal, en ausencia de
otra enfermedad o farmaco que cause aumento de temblor fisioldgico, de
sintomas o signos cerebelosos o de enfermedad de Parkinson o distonia

5. Temblor vocal o cefalico sin otras causas que los justifiquen, en ausencia de
otra enfermedad o farmaco que cause aumento de temblor fisioldgico, de
sintomas o signos cerebelosos o de enfermedad de Parkinson o distonia

C. Temblor esencial posible
Cualquiera de los 3 puntos siguientes

1. Temblor postural y de accién de miembros superiores, en ausencia de otra
enfermedad o farmaco que cause aumento de temblor fisiolégico y de

sintomas o signos cerebelosos, pero en presencia de enfermedad de Parkinson

o distonia afectando dichos miembros

2. Temblor postural que aumenta o no se modifica con la accion, en ausencia de
otra enfermedad o farmaco que cause aumento de temblor fisioldgico y de

sintomas o signos cerebelosos, pero en presencia de enfermedad de Parkinson

o distonia afectando dichos miembros

3. Temblor de miembros inferiores, cefalico o lingual aislado, en ausencia de otra

enfermedad o farmaco que cause aumento de temblor fisiolégico y de

sintomas o signos cerebelosos, pero en presencia de enfermedad de Parkinson

o distonia afectando dichos miembros
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