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Miastenia gravis congénita na gestacao: relato de caso

Congenital myasthenia gravis during pregnancy: a case report

Antonio Carlos Avanza Neto'

RESUMO

As sindromes miasténicas congénitas sao doengas raras da transmissao
neuromuscular, distintas da miastenia gravis autoimune. O manejo dessas condigoes
durante a gestagdo € pouco descrito. Relata-se o caso de uma gestante com
miastenia gravis congénita que evoluiu com descompensagdo neuromuscular no
inicio da gravidez, apresentando fraqueza proximal e sintomas oculares e bulbares.
A paciente foi monitorada em unidade de terapia intensiva, ndo havendo indicagao
de terapias imunomoduladoras. A otimizacdo do tratamento sintomatico com
piridostigmina resultou em melhora clinica. Este relato destaca a importancia do
reconhecimento das sindromes miasténicas congénitas e da individualizagdo do
manejo durante a gestacgao.
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ABSTRACT

Congenital myasthenic syndromes are rare inherited disorders of neuromuscular
transmission, distinct from autoimmune myasthenia gravis. Their management during
pregnancy is poorly described. We report a pregnant patient with congenital
myasthenia gravis who developed neuromuscular decompensation early in gestation,
presenting with proximal weakness and ocular and bulbar symptoms. The patient
was monitored in an intensive care setting, and immunomodulatory therapies were
not indicated. Symptomatic treatment with optimized pyridostigmine dosing led to
clinical improvement. This case highlights the importance of recognizing congenital
myasthenic syndromes as distinct entities and individualizing management during
pregnancy.

Keywords: Congenital myasthenic syndromes; Congenital myasthenia gravis;
Pregnancy; Neuromuscular diseases; Case report.
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INTRODUGCAO

As sindromes miasténicas congénitas (SMC), frequentemente referidas como
miastenia gravis congénita, correspondem a um grupo heterogéneo de doencas
neuromusculares raras, causadas por defeitos genéticos que afetam a transmissao
neuromuscular em nivel pré-sinaptico, sinaptico ou pds-sinaptico’?2. Essas
alteracdes resultam em reducéo da eficiéncia da transmissao do impulso nervoso

para o musculo, levando a fraqueza muscular flutuante e fatigabilidade.

Diferentemente da miastenia gravis autoimune, as SMC nao possuem base
imunoldgica, ndo estao associadas a presencga de autoanticorpos e ndo apresentam
resposta a terapias imunossupressoras ou imunomoduladoras'®. Clinicamente,
manifestam-se geralmente desde a infancia, com sintomas que incluem ptose
palpebral, oftalmoparesia, fraqgueza muscular proximal, comprometimento bulbar e,

em casos mais graves, envolvimento respiratorio®*.

O diagnostico das SMC baseia-se na correlagao clinica, estudos
eletrofisiolégicos, resposta farmacoldgica e, quando disponivel, na confirmagao
genética, permitindo a identificagao do subtipo especifico e a orientagao terapéutica

mais adequada’”.

A gestacdo em pacientes com sindromes miasténicas congénitas representa
um cenario clinico incomum e pouco descrito na literatura. As adaptagdes
fisiologicas da gravidez, incluindo alteragcbes hormonais, metabdlicas e
cardiorrespiratdrias, podem influenciar a evolugdo da doenga neuromuscular®. Além
disso, as opgodes terapéuticas durante a gestacao sao limitadas, exigindo cuidadosa

avaliacdo do risco-beneficio para a mae e o feto®®.

Diante da escassez de dados sobre o comportamento das SMC durante a
gestacéo, relatos de caso tornam-se relevantes para ampliar o conhecimento sobre

a evolugao clinica, as estratégias terapéuticas seguras e o manejo multidisciplinar

dessas pacientes?®®.



RELATO DO CASO

Paciente J.0.S., 24 anos, gestante de aproximadamente 5 semanas
(G3P2A0), com diagndstico de miastenia gravis congénita desde os 2 anos de idade,
deu entrada em Unidade de Pronto Atendimento devido a piora progressiva da
fraqgueza muscular ha cerca de 15 dias prévios a internagdo, predominando em
musculatura proximal. O quadro associava-se a disfagia, episddios de dispneia,

diplopia e ptose palpebral.

Diante da descompensacao clinica, a paciente foi transferida para hospital
terciario, com acompanhamento da equipe de neurologia.

Ao exame fisico na admissdo hospitalar, encontrava-se vigil, orientada,
cooperativa, hemodinamicamente estavel. Apresentava ptose palpebral parcial
bilateral, mais acentuada a esquerda, com movimentos oculares extrinsecos
preservados. A avaliagao da forga muscular evidenciava motricidade global grau 4+,

sem déficits focais adicionais.

Os exames laboratoriais realizados durante a internagao nao demonstraram

alteragdes relevantes.

A paciente fazia uso continuo de piridostigmina (60 mg a cada 6 horas),
prednisona e suplementos gestacionais. Considerando o histérico clinico, o padrao
de sintomas e a auséncia de alteragdes laboratoriais, levantou-se a hipotese

diagndstica de miastenia gravis congénita descompensada.

Optou-se por internagdo em unidade de terapia intensiva, com o objetivo de
monitorizagao clinica e respiratoria rigorosa, devido ao risco de piora neuromuscular

e comprometimento ventilatério.

Durante a internagéo, foi iniciado o desmame gradual do corticoide de uso
continuo, e a dose de piridostigmina foi otimizada, passando para administracéo
fracionada a cada 4 horas, totalizando o seguinte esquema: 120 mg — 60 mg — 120

mg — 60 mg — 120 mg — 60 mg ao longo do dia.

A paciente ndo foi considerada candidata a plasmaférese, tendo em vista o

diagnodstico de sindrome miasténica congénita, condicdo nao mediada por



mecanismos autoimunes.

Ap0Os a otimizagéo do tratamento, observou-se evolugao clinica favoravel, com
melhora progressiva da forgca muscular, maior abertura palpebral, redugdo da
diplopia e resolugcdo da disfagia. Nao houve intercorréncias respiratorias durante o

periodo de monitorizagao intensiva.

ApoOs seis dias de internagdo em unidade de terapia intensiva, a paciente
recebeu alta para leito de enfermaria e posterior alta hospitalar, mantendo a dose
otimizada de piridostigmina e apresentando bom controle dos sintomas

neuromusculares.

DISCUSSAO
As sindromes miasténicas congénitas (SMC) constituem um grupo raro e

heterogéneo de doencas neuromusculares hereditarias, distintas da miastenia gravis
autoimune tanto em fisiopatologia quanto em abordagem terapéutica’?. O
reconhecimento dessa diferenca € essencial, especialmente em situacbes de
descompensacéao clinica, uma vez que intervengdes eficazes na forma autoimune,

como imunossupressao e plasmaférese, ndo apresentam beneficio comprovado nas

formas congénitas’=.

A gestacdo representa um periodo de estresse fisioldgico significativo,
caracterizado por alteracbes hormonais, metabdlicas e cardiorrespiratorias, que
podem influenciar negativamente a fungdo neuromuscular®. Embora a literatura
sobre SMC na gestagao seja escassa, ha relatos de piora clinica durante a gravidez

ou no puerpério, reforcando a necessidade de vigilancia clinica cuidadosa®®.

No presente caso, a paciente apresentou descompensacdo neuromuscular
precoce na gestagdo, com sintomas de fraqueza proximal, acometimento ocular e
bulbar. A presenca de disfagia e dispneia intermitente configurou fator de risco para
comprometimento respiratério, justificando a internagcdo em unidade de terapia
intensiva para monitorizacdo continua, conforme recomendado em quadros de

descompensacdo miasténica*’.



A néo indicacao de plasmaférese foi fundamentada na fisiopatologia da SMC,
uma vez que a auséncia de autoanticorpos torna essa terapia ineficaz'?. Essa
decisao ressalta a importancia do diagndstico correto para evitar procedimentos

invasivos e potencialmente danosos, especialmente no contexto gestacional.

O tratamento farmacoldgico das SMC depende do subtipo genético envolvido,
sendo os inibidores da acetilcolinesterase, como a piridostigmina, frequentemente
utilizados como terapia de primeira linha'?°. Durante a gestacéo, a piridostigmina é
considerada relativamente segura, podendo ser administrada com ajustes de dose e
fracionamento para melhor controle dos sintomas®®. No caso descrito, a otimizagdo

do esquema posoldgico resultou em melhora clinica progressiva, com resolugéo dos

sintomas bulbares e oculares.

O uso de corticoides em pacientes com SMC deve ser avaliado de forma
critica. Diferentemente da miastenia gravis autoimune, ndo ha evidéncia de beneficio
dos corticoides nas formas congénitas, além do potencial risco de efeitos adversos
maternos e fetais associados ao uso prolongado durante a gestagéo’°. O

desmame gradual realizado neste caso encontra respaldo na literatura.

Do ponto de vista fetal, é importante destacar que, ao contrario da miastenia
gravis autoimune, as SMC nao cursam com miastenia neonatal transitéria, uma vez
que ndo ha transferéncia placentaria de auto anticorpos®®. Ainda assim,
recomenda-se acompanhamento obstétrico rigoroso e abordagem multidisciplinar ao

longo da gestacdo e no planejamento do parto®.

Este relato contribui para a limitada literatura disponivel sobre SMC na
gestacdo, reforcando a importancia da individualizagdo do manejo e do

reconhecimento precoce das particularidades dessa condigao rara.



Tabela 1 - Diferengas entre miastenia gravis congénita e miastenia gravis autoimune

Congeénita Autoimune
Etiologia Genética Autoimune
Autoanticorpos Ausentes Presentes
Inicio Infancia Adulto jovem
Plasmaférese Nao indicada Indicada em crises
Corticoides Geralmente sem beneficio Terapia de base
Miastenia neonatal N&o ocorre Pode ocorrer

Fonte: Adaptado de Engel et al.”; Finlayson et al.?; Gilhus et al.2.

CONCLUSAO

A miastenia gravis congénita durante a gestacao constitui uma condicao
rara e desafiadora, cuja conducao clinica exige conhecimento das diferencas
fisiopatolégicas em relagdo a miastenia gravis autoimune. O reconhecimento
precoce da descompensacao, a monitorizacdo adequada, a otimizacado do
tratamento sintomatico e a evitacido de terapias imunomoduladoras ineficazes
sdo fundamentais para a seguranca materna e fetal'>®.

Relatos de caso como este sdo relevantes para ampliar o conhecimento sobre

a evolucgao clinica das sindromes miasténicas congénitas na gestagao, contribuindo

para o aprimoramento do manejo multidisciplinar e auxiliando na tomada de

decisdes clinicas em cenarios semelhantes?®.
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