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La miastenia gravis juvenil es una enfermedad poco frecuente en Pediatria, causada por anticuerpos
especificos contra proteinas de la unién neuromuscular, con manifestaciones clinicas puramente
oculares o generalizadas que mejoran al reposo. El diagndstico es clinico, pero la presencia de
anticuerpos especificos o anomalias en las conduccion nerviosa confirman el diagnéstico. El
tratamiento combina sintomaticos, inmunosupresores y timectomfa en algunos casos.

Unusual presentation of juvenile myasthenia gravis: case report
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Abstract

INTRODUCCION

La miastenia gravis (MG) es una enfermedad cau-
sada por anticuerpos especificos contra proteinas
postsinapticas de la unién neuromuscular, en mas
del 90% se trata de anticuerpos contra el receptor
de acetilcolina (anti-AChR), aunque también se
pueden encontrar anticuerpos contra la quinasa
especifica de musculo (anti-MuSK) o contra la pro-
teina relacionada con el receptor de lipoproteina 4
(anti-LRP4)12. En la poblacion pediatrica se clasifi-
ca—de acuerdo a su edad de aparicion—en miaste-
nia gravis neonatal transitoria (en hijos de madres

Juvenile myasthenia gravisis a rare disease in the paediatricage group caused by specific autoantibodies
targeting proteins of the neuromuscular junction, with isolated ocular or generalized manifestations
thatimprove with rest. The diagnosis is clinical, but it is confirmed by the presence of specificantibodies
or abnormalities in nerve conduction. The management combines symptomatic treatment,
immunosuppressants and, in some cases, thymectomy.

con MQ), sindrome miasténico congénito (por
afeccion génica de la placa neuromuscular) y mias-
tenia gravis juvenil (MGJ)?.

La MCJ se presenta en menores de 18 anos con
una incidencia de 0,9-8,9/millén de personas por
ano, con variabilidad étnica y predominio en muje-
res. Las manifestaciones clinicas suelen ser pura-
mente oculares, con ptosis y oftalmoplejia, o gene-
ralizadas, con dificultad para elevar los brazos,
correr, subir escaleras, etc. La sintomatologia fluc-
tua durante el dia, pero frecuentemente mejora
con reposo. Algunos fenotipos de MCJ puramente
ocular pueden desarrollar MGJ generalizada en los

Como citar este articulo: Solis Ponce VY, Balderas Martin del Campo FM, Ocon Garcia SG. Presentacion inusual de miastenia gravis juvenil. Rev

Pediatr Aten Primaria. 2024;26:393-6. https://doi.org/10.60147/6d751d6e

Rev Pediatr Aten Primaria. 2024;26:393-6
ISSN:1139-7632 - www.pap.es

393


https://doi.org/10.60147/6d751d6e

394

Vanessa Yareli Solis Ponce, et al. Presentacion inusual de miastenia gravis juvenil

primeros 6 meses de inicio de los sintomas®. El
diagnostico es clinico; sin embargo, la deteccion
serologica de anticuerpos anti-AchR, anti-MuSK o
anti-LRP4 o la presencia de anomalias en las prue-
bas neurofisiolégicas confirman el diagnostico®. El
abordaje del paciente es multidisciplinarioy el tra-
tamiento es una combinacién de sintomaticos,
como inhibidores de la acetilcolinesterasa (AChEI),
inmunosupresores y timectomia en casos apropia-
dos. La tasa de remision espontanea se presenta
entre el 17-55% de los pacientes con MCJ, siendo
mayor en nifios prepuberales® En los primeros dos
ahos de la enfermedad se pueden exacerbar los
sintomas hasta ocasionar una crisis miasténica
que derive en insuficiencia respiratoria y muerte®.

CASO CLINICO

Nifia de 11 afos de edad sin antecedentes heredo-
familiares de importancia. Nace por cesarea por
placenta previa, sin complicaciones perinatales.
Desarrollo psicomotor adecuado. Esquema de va-
cunacién completo para la edad.

Hospitalizacion a los 5 afos de edad por dolor en
miembros pélvicos que limita la movilizacion, dis-
minucion de la fuerza, laboratorios con creatina-
fosfocinasa (CPK) elevada, manejada con reposo y
analgésicos ante sospecha de miositis viral. Poste-
riormente, presenta cuadros fluctuantes de dolor
punzante en piernas después de hacer ejercicio
que mejora con el reposo. Hospitalizacion a los 9
anos de edad por dolor intenso en miembros pélvi-
cos que limita la movilizacion, disminucion de la
fuerzay sensibilidad desde regién lumbar, maneja-
da con analgésicos, con remision.

Nuevamente, a los 11 afios de edad, tras realizar
actividad fisica extenuante presenta dolor en am-
bos muslos, 8/10 en escala visual andloga, con irra-
diacién a region lumbar; sin respuesta a analgési-
cos, sensibilidad conservada, fuerza 1/5 en
miembro pélvico izquierdo y 3/5 en miembro pél-
vico derecho segln la escala de Daniel’s, reflejos
osteotendinosos disminuidos en ambas piernas,
reflejos patoldgicos negativos. Funciones mentales
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integras, nervios craneales sin alteraciones, sin
ptosis palpebral, sin disfagia ni disfonia.

Laboratorios con citometria hematica, quimica
sanguinea, transaminasas, electrolitos, pruebas de
funcién hepatica, tiempos de coagulacion, perfil
tiroideo, marcadores de dano tisulary enzimas car-
diacas y musculares normales. Radiografia de to-
rax sin evidencia de masas mediastinales. Reso-
nancia magnética nuclear (RMN) lumbosacra sin
alteraciones.

Velocidad de conducciéon nerviosa normal, electro-
miografia normal, prueba de estimulacion repetiti-
va con decrementos significativos al estimulo basal,
asi como después de hacer ejercicio, siendo positi-
vas para enfermedad de placa neuromuscular. La
serologia de anticuerpos reporta anti-AChR positi-
vos, el resto negativos. Se diagnostica miastenia
gravis juvenil tipo Il A, de acuerdo con la clasificacion
de Osserman (Tabla 1). Se inicia tratamiento con
prednisona (inmunosupresor) y piridostigmina
(AChEI) con buena respuesta al manejo. Como parte
del abordaje se realiza electrocardiograma y se de-
tecta sindrome de Wolff-Parkinson-White (WPW)
(Figura 1), sin presencia de sintomatologia cardio-
vascular; ecocardiograma sin alteraciones.

Tabla 1. Clasificacion de Osserman de miastenia
gravis'®

Tipo Caracteristicas

| Miastenia ocular: debilidad de musculos
oculares

Il Miastenia generalizada leve: debilidad ligera en
musculos diferentes a los oculares

Il Miastenia generalizada moderada: debilidad
moderada en musculos diferentes a los oculares,
puede existir debilidad en musculos oculares

Y Miastenia generalizada severa: debilidad severa
en musculos diferentes a los oculares, puede
existir debilidad en musculos oculares

% Crisis miasténica, intubacion con o sin
ventilacion asistida

Las clasificaciones Il a IV pueden dividirse en:

A Mayor compromiso en musculos de
extremidades y/o axiales, con afectacion menor
a musculos orofaringeos

B Mayor compromiso en musculos orofaringeos
y/o respiratorios, con afectacion menor o igual
de musculos de extremidades y/o axiales
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Figura 1. Sindrome de Wolff-Parkinson-White. Las flechas sefialan ondas delta de preexitacion ventricular
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DISCUSION

En este caso, el sintoma cardinal de la paciente es
dolor muscular. En la primera exacerbacion se
acompano de debilidad y elevacion de CPK, suge-
rente de miositis, proceso benigno y autolimitado
que aparece tras un cuadro de infeccion viral agu-
da en nifios®. En la segunda y tercera exacerbacio-
nes, ademas de dolor y debilidad asimétrica en
piernas, se presenté disminucion tanto de sensibi-
lidad como de reflejos osteotendinosos, por lo que
era prioritario el diagnostico diferencial con afec-
cion medular o lesién radicular®, siendo descarta-
da con RMN. Al reinterrogar nuevamente a la pa-
ciente se encontré que la sintomatologia fluctuaba
durante el dia, siendo mas intensa tras la realiza-
cion de ejercicio y con mejoria al reposo; teniendo
en cuenta dichas caracteristicas semiolégicasy una
vez descartada la lesion medular, el diagndstico
orient6 a miastenia gravis juvenil®, corroborandose
con las pruebas neurofisiologicas y la presencia de

anticuerpos anti-AChR positivos. El hallazgo de
WPW asociado a MGJ encontrado en la paciente es
poco comun, pese a que estos pacientes pueden
llegar a presentar en el 58,1% de los casos afeccio-
nes cardiacas funcionales, las mas frecuentes son
alargamiento del intervalo QT o alternancia en la
onda T, no asi WPW?°. La paciente continué en
seguimiento multidisciplinario por Neurologia,
Cardiologia y Pediatria con buena respuesta al
tratamiento.

CONCLUSIONES

La MQJ es poco frecuente en Pediatria. La presen-
cia,ademas, de caracteristicas peculiares, como en
el caso de nuestra paciente, nos obliga a realizar
un diagnostico diferencial amplio, por lo que la
anamnesisy la exploracion fisica completa son cla-
ve en su abordaje.
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