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Miastenia gravis juvenil: dificuldade diagnéstica na pediatria
Myasthenia gravis juvenile: diagnostic difficulty in pediatrics
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Palavras-chave: Resumo

Miastenia Gravis, Introdugdo: A miastenia gravis (MG) é uma doenga autoimune da porgdo pos-sindptica da jungdo neuromuscular. Trata-se
crianga, da produgdo de autoanticorpos voltados contra receptores do préprio individuo, destruindo-os. Na maioria dos pacientes, a
Doencas da Jungdo MG é causada por anticorpos antirreceptores de acetilcolina (Ach). E a doenga mais comum dentre as que afetam a jungdo
Neuromuscular, neuromuscular. Caracteriza-se por fraqueza muscular, que melhora com o repouso e piora com esforgo fisico ou emocional.
Fadiga. Antes dos 18 anos de idade, é denominada miastenia gravis juvenil (MGJ). Relato de caso: Paciente de 13 anos, iniciou
quadro progressivo de ptose palpebral, fraqueza da musculatura cervical, facial e de membros. Evoluiu ainda com refluxo
gastroesofagico intenso e pneumonia broncoaspirativa. O quadro evoluiu de forma que a crianga foi levada a varios servigos
de pediatria publicos e privados, sem que tivesse um pronto diagndstico ou suspeita clinica. Somente apos varios meses e
sucessivas internagoes, inclusive em UTI, o diagndstico foi realizado e a paciente voltou a ter uma vida normal. Discussdo: O
caso apresentado constitui uma entidade de baixa incidéncia e de dificil diagndstico quando ja avangado e com complicagées
associadas sobrepondo as manifestagGes tipicas. Ha outras descrigOes na literatura corroborando tal afirmagdo. Apds 9 meses
de exacerbagdes e remissdes, a paciente foi devidamente diagnosticada e tratada, evoluindo bem. Conclusdes: Entende-se
que esse trabalho se faz de grande importancia, chamando aten¢do para a importancia da miastenia e para as doengas raras
como um todo. A escassez de dados constitui um desafio.

Keywords: Abstract

Myasthenia Gravis, Introduction: Myasthenia gravis (MG) is an autoimmune disease of the postsynaptic portion of the neuromuscular junction. Itis
Neuromuscular the production of autoantibodies directed against receptors of the individual, destroying them. In most patients, MG is caused
Junction Diseases, by anti-acetylcholine (Ach) antibodies. It is the most common disease among those that affect the neuromuscular junction.
Fatigue. It is characterized by muscle weakness, which improves with rest and worsens with physical or emotional effort. Before age
18, it is called myasthenia gravis juvenile (MGJ). Case report: A 13-year-old patient developed progressive palpebral ptosis,
weakness of the cervical, facial and limb musculature. It also evolved with intense gastroesophageal reflux and bronchospastic
pneumonia. The picture evolved so that the child was taken to various public and private pediatrics services without having a
prompt diagnosis or clinical suspicion. Only after several months and successive hospitalizations, including in the ICU, the diagnosis
was made and the patient returned to normal life. Discussion: The presented case constitutes an entity of low incidence and of
difficult diagnosis when already advanced and with associated complications overlapping the typical manifestations. There are
other descriptions in the literature corroborating this statement. After 9 months of exacerbations and remissions, the patient
was properly diagnosed and treated, evolving well. Conclusion: It is understood that this work is of great importance, drawing
attention to the importance of myasthenia and for rare diseases as a whole. Shortage of data is a challenge.
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INTRODUCAO

A miastenia gravis (MG) é uma doencga autoimune da
porcdo pods-sinaptica da jungdo neuromuscular. Trata-se da
producdo de autoanticorpos voltados contra receptores do
préprio individuo, destruindo-os e dificultando a transmissdo
do impulso nervoso e da contragdo muscular. Na maioria dos
pacientes, a MG é causada por anticorpos antirreceptores
de acetilcolina (Ach). E a doenca mais comum dentre as que
afetam a jun¢do neuromuscular. Caracteriza-se por fraqueza
muscular flutuante, que melhora com o repouso e piora com
esforco fisico ou emocional'. Quando diagnosticada antes
dos 18 anos de idade, é denominada miastenia gravis juvenil
(MGJ)2

A MG surge mais comumente em mulheres de 20 a
34 anos e em homens de 70 a 75 anos de idade, sendo mais
predominante no sexo feminino®3. Totalizando cerca de 10%
do total de casos, a MGJ é reconhecida como um disturbio
raro na populac¢do pediatrica3.

As manifestacdes podem ser limitadas a grupos mus-
culares especificos ou generalizadas. Por se tratar de doenca
autoimune, outras afec¢cGes de mesma natureza podem
coexistir, como tireoidopatias e timopatias*. Assim sendo, é
de suma importancia uma investigacdo rigorosa. O presente
trabalho possui como objetivo relatar a dificuldade diagnds-
tica encontrada, diante de uma paciente acometida por esta
doenca pouco frequente na faixa etaria pediatrica. Soma-se
a isso a similaridade de algumas manifestacdes clinicas com
outras afecgdes.

RELATO DO CASO

Paciente de 13 anos, sexo feminino, previamente
higida, natural e residente em S3o Luis/MA, iniciou ha cerca
de 9 meses quadro progressivo de voz anasalada, diminuig¢do
das expressoes faciais, ptose palpebral, diminui¢do da forga
muscular da regido cervical, membros superiores e inferiores,
e ainda dos musculos mastigatérios. Com o agravamento do
quadro, surgiram ainda inapeténcia, disfasia, disfagia e refluxo
gastroesofagico intenso. Inicialmente, procurou atendimento
médico em pronto socorro pediatrico, onde permaneceu in-
ternada por apenas 1 dia em enfermaria. Na ocasido, devido
aos sintomas respiratérios, foi estabilizada com uso de ven-
tilagdo nao invasiva. No dia seguinte, houve piora do quadro
e a paciente deu entrada em UTI pediatrica. Foi tratada com
as hipdteses diagndsticas de reagao anafildtica e pneumonia
broncoaspirativa. Fez antibioticoterapia e houve necessidade
de intubagao com ventilagdo mecanica. Na ocasiao, a crianga
permaneceu internada por 9 dias. A partir de entdo, retornou
para enfermaria, permanecendo mais 10 dias. Recebeu alta
hospitalar apés melhora clinica.

Seguiu-se entdo um longo periodo em que a paciente
tentou retomar suas atividades, porém apresentava periodos
de exacerbagdes e remissdes dos mesmos sintomas. Surgiram
limitagdes para realizagdo de pequenas tarefas, como andar,
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frequentar a escola, dormir, alimentar-se e até mesmo dormir.
Diante da inquietac¢do, a paciente foi levada a vérios servicos
ambulatoriais de pediatria e otorrinolaringologia. No entanto,
permaneceu sem diagnéstico definitivo. Seis meses apds, as
manifestacOes da doenca exacerbaram-se novamente e de
forma mais agressiva, levando a familia a buscar novo atendi-
mento médico em pronto socorro pediatrico. Foi diagnosticada
com novo quadro de pneumonia broncoaspirativa, que evoluiu
para insuficiéncia respiratéria aguda, sendo administrada
ventilagdo mecanica invasiva. Dois dias apds, foi transferida
novamente para uma UTI pedidtrica. Foi entdo investigada
pela primeira vez para MG. Eletroneuromiografia corroborou
com o diagndstico, com decrementagao do potencial de agao
evocado acima de 40%, ap0s estimulagdo repetitiva de nervos
periféricos as estimulagdes de 3,5hz e 7hz. Antirreceptor de
acetilcolina: positivo 4,6nmol/L e anticorpo anti-tiroquinase
musculo-especifica: negativo.

Outros exames foram também realizados buscando
excluir doengas associadas. Ressonancia magnética do me-
diastino ndo mostrou alteragGes. Ultrassonografia da pelve
e tireoide foram normais. Hemograma, funcdo renal e he-
patica, eletrdlitos, velocidade de hemossedimentacdo, e de
atividade reumdtica ndo indicaram evidéncias de anormali-
dade. A paciente foi tratada com piridostigmina, prednisona
e imunoglobulina. Evoluiu com remissdo progressiva e total
dos sintomas, com retorno da qualidade de vida. A mesma
recebeu alta hospitalar e foi encaminhada para acompanha-
mento ambulatorial.

DISCUSSAO

Por apresentar sinais e sintomas semelhantes a outras
doencas, o seu diagndstico e tratamento, podem ser tardios®.
No caso apresentado, foram 9 meses de sucessivas internagdes
e tratamento apenas para as complicagdes, sem identificacdo
da causa base.

Os sintomas mais comuns compreendem dificuldade
na sustentacdo da cabeca, diplopia, ptose palpebral, fraqueza
proximal de membros superiores e inferiores, fraqueza mas-
tigatdria, disfagia e disfasial®. As complica¢des clinicas mais
importantes da MG sdo a tetraparesia e a insuficiéncia respira-
téria, que no caso apresentado caracteriza a crise miasténica®.

A mortalidade dos pacientes com MG é extremamente
baixa (1,7 por milhdo da populagdo geral), devido aos avan-
¢os na area da medicina intensiva. O seu diagndstico envolve
histéria tipica, pesquisa de anticorpos antirreceptor de Ach,
anti-musk, e eletroneuromiografia®’.

Segundo a classificagdo de Osserman e Genkins® (1970
apud Pégo-Fernandez, PM, Mariani AW, 2011), baseada no
padrdo de comprometimento muscular, os pacientes diag-
nosticados sdo classificados em quatro grupos, nos quais
se encontram nos quais se encontram as suas prevaléncias,
conforme tabela 1. O primeiro grupo é denominado ocular,
sua prevaléncia gira em torno de 25%. O segundo grupo se



Tabela 1. Classificagdo de miastenia gravis conforme Osserman e
Genkins®.

Grupo Prevaléncia Sinais
Grupo 1: Ocular 25% Ptose, diplopia.
Acometimento ocular e de
Grupo 2a: Generalizada leve 35% extremidades, sem sinais
bulbares proeminentes.
Sinais oculares ou
Grupo 2b: Generalizada 20% bulbares, acometimento
moderada-grave ? variavel da musculatura
apendicular, sem crises.
Sinais generalizados com
Grupo 3: Aguda fulminante 11% acometimento bulbar

proeminente, com crises.

Generalizada, sinais
bulbares proeminentes,
com crises.

Grupo 4: Grave de

instalagdo tardia 9%

subdivide em: generalizada leve, com 35% de prevaléncia e ge-
neralizada moderada, com 20%. O terceiro grupo é designado
como: aguda fulminante, com 11% de prevaléncia, e, por fim,
o quarto grupo, com 9% de prevaléncia, é reconhecido como:
grave de instalac3o tardia®.

O tratamento da MG objetiva o controle dos sintomas
motores caracteristicos, a diminuicdo das exacerbages, o
aumento do periodo em remissdo e tratamento das crises
miasténicas®.

O tratamento medicamentoso pode ser direcionado
para alivio de sintomas e para reduzir a producdo dos auto-
anticorpos. Para alivio dos sintomas, os medicamentos visam
aumentar a a¢do da acetilcolina na fenda sinaptica, possibili-
tando o retorno da forca muscular. Para redu¢do da produgao
de anticorpos, uma vertente do tratamento é a imunomodu-
lagdo com uso de imunossupressores capazes de reduzir essa
resposta. Os medicamentos mais utilizados sdo prednisona,
piridostigmina, ciclosporina, azatioprina, ciclofosfamida e a
imunoglobulina humana?®.

Outra opgdo é a timectomia, reservada para casos gra-
ves ou quando ha presenca de timoma. Pelo fato do timo ser o
grande responsavel pela producdo de anticorpos relacionados
adoenga, a suaremocdo cirdrgica melhora a qualidade de vida
do paciente em até 70%*2.

A plasmaférese é um tratamento caro e demorado,
porém util em casos com risco de morte®.

Outras terapias complementares sdo importantes,
como a hidroterapia, fisioterapia, terapia ocupacional e ativi-
dade fisica, visando a readaptacdo as atividades da vida diaria®.

Ha ainda que se fazer diagndstico diferencial com
outras condi¢bes, como miastenia induzida por drogas, sin-
drome de Eaton Lambert, botulismo e lesGes intracranianas.
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A paciente ndo possuia historia de uso de medicagdo prévia
ou traumatismos antecedendo as manifestagdes clinicas. Os
pacientes acometidos pelo Clostridium botulinum geralmente
desenvolvem um quadro clinico mais agudo de paralisia flacida
e sintomas gastrointestinais. Pois, no nosso pais, a maioria
dos casos descritos estdo associados a ingestdo de toxina de
tipo B2, que habitualmente causa um quadro mais rapido®°.
Ressonancia magnética do térax ndo evidenciou presenca de
tumores pulmonares, distanciando o diagnéstico de sindrome
paraneoplasica de Eaton-Lambert.

Como considerou Castro et al.”, descrevendo caso se-
melhante e considerando a importancia do tema, a MG é um
disturbio pouco frequente na infancia, motivo que dificulta o
reconhecimento, diagnéstico e o tratamento precoces, cau-
sando complicagdes secundarias. O resultado é o aumento
da morbidade, mortalidade, tempo de internagao e aumento
dos custos do tratamento para o paciente e servigos publicos
de saude.

Dessa forma, espera-se que este estudo possa chamar
a atencdo para a importancia da MG e das doengas raras como
um todo. A fragmentacdo e escassez de dados sobre a doenca
é um importante desafio para sua compreensdo no que tange
os aspectos epidemioldgicos e sanitarios®.
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