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A miasteni a gravi s familia r (MGF ) fo i descrit a po r Oppenhei m e m 189 8 e , a 
partir d e então , algun s caso s fora m registrados : entr e 190 0 e  196 4 tinha m sid o 
referidos 5 2 paciente s e m 2 1 famílias 1; e m 1966 , cerc a d e 8 0 enfermo s e m 3 6 
famílias era m conhecidos 4; segund o o  últim o levantament o feito , fora m encon -
trados 16 4 caso s e m 7 3 famílias 6. E m noss o meio , Lamartin e e  Scaff 4 estu -
daram doi s pare s d e gêmeo s co m miasteni a gravi s pertencente s a  dua s família s 
distintas. A  MG F é  rara , calculando-s e su a incidênci a e m cerc a d e 3,4 % entr e 
os paciente s miastênicos 5. 

A oportunidad e qu e tivemo s qu e estuda r doi s irmãos , não-gêmeos , apresen -
tando miasteni a gravis , co m evidência s d e u m terceir o irmã o qu e falecer a po r 
afecção semelhant e n a infância , send o o s pai s consanguineos , no s levo u a 
fazer o  present e relato . 

OBSERVAÇÕES 

Caso 1  —  Z.A.M . (Registr o 22302 1 H.U.A.P.) , 2 4 ano s d e idade , branca , solteira , 
natural d o Estado d o Rio de Janeiro , examinad a e m setembro d e 1980. Desd e a  infânci a 
apresenta dificuldad e n a march a e  par a abri r o s olhos , piorand o n o decorre r d o di a e 
com a  realizaçã o d e exercícios ; doi s dia s ante s d a internaçã o passo u a  queixar-s e d e 
disfagia. U m irmão apresent a quadr o semelhante . Outr o falece u n a infância co m dispnéia 
e apresentav a quadr o ocula r semelhante . O s pai s sã o primos e m primeiro gra u (Fig . 1). 
Exame físic o —  T.A . 10Qx60mmHg , puls o lOObpm , f.r.20irpm , T . axila r 36oC ; exam e d o 
aparelho cardiovascula r e  respiratóri o se m anomalias ; abdom e norma l à  palpação . 
Exame neurológic o —  ptos e palpebra l bilateral , facie s miastênic a (Fig . 2) ; paralisi a 
de musculatur a extrínsec a do s olhos ; paresi a bilatera l do s músculo s orbiculare s da s 
pálpebras; disfagia ; n o restante d o exam e neurológic o nã o foram encontrada s alterações . 

Trabalho d e Disciplin a d e Neurologi a d a Faculdad e d e Medicin a d a Universidad e 
Federal Fluminense : *  Professor Adjunto ; * * Professor Assistente ; ** * Médico Resi -
dente; *** * Professora Adjunt a d e Anatomi a Patológica . 



Exames complementare s —  Hemácia s 4.225.000/mm3 , hemoglobin a 12,55g% , hematócrit o 
37%, leucócito s 6.600/mm3 , glicos e 62mg% , reaçõe s par a lue s negativas ; radiografia s d o 
tórax e  tomografi a d o mediastin o normais ; E.C.G . —  cresciment o biventricular ; nã o lo i 
realizada eletromiografia ; prov a d e prostigmina : 2 0 minuto s apó s o  us o d e l,5m g po r 
via I.M . apresento u discret a abertur a da s pálpebra s e  excursionav a melho r o s globo s 
oculares n o sentid o horizonta l e  vertical . Evoluçã o —  passo u a  usa r anticolinesterásico s 
(4 cápsula s d e Mestinon/2 4 horas) , co m melhor a d a disfagi a e  conseguind o abri r melho r 
as pálpebras ; e m outubr o d e 198 0 fo i submetid a a  timectomi a po r vi a esternal , send o 
normal o  pós-operatório ; a  pacient e evolui u satisfatoriamente , recebend o alt a e m novem -



bro d e 1983 , se m disfagia ; trê s mese s após , havend o recrudescênci a do s sintomas , passo u 
novamente a  faze r us o d e anticolinesterásicos . Estud o anatomopatológic o d o tim o — 
macrossegmento irregula r d e tecid o gorduros o d e co r amarelada , coir . consistênci a mol e 
e elástica ; o s corte s evidenciara m pequena s área s espessa s d e tecid o róse o acinzentad o 
de consistênci a firme . A  microscopi a mostrava : populaçã o linfocitári a alg o aumentada ; 
vasos congestos , co m grande s foco s d e hemorragi a n a medular ; presenç a d e corpúsculo s 
de Hassa l proeminentes , algun s do s quai s dilatado s cisticamenie , contend o materia l 
eosinofílico e  resto s nucleares ; essa s alteraçõe s sã o compatívei s a  hiperplasi a tímica . 
(Fig. 3) . 

Caso 2  —  M.A.M . (Registr o 28468 4 H.U.A.P.) , 3 0 ano s d e idade , branco , solteiro , 

natural d o Estad o d o Ri o d e Janeiro , examinad o e m janeir o d e 1983 . Relatav a qu e j á 

nascera co m a s pálpebra s fechadas , tend o começad o a  anda r ao s doi s ano s d e idade , 

com dificuldade . Queixava-s e d e fraquez a no s membros , dificuldad e par a corre r e  subi r 

escadas, qu e piora m n o decorre r d o dia ; diplopi a desd e a  infância ; h á 2  anos , disfagi a 

com regurgitaçã o d e alimentos . Su a irm ã apresent a quadr o semelhant e (cas o 1) . 

Exame físic o —  T.A . 120x80mmHg , puls o 80bpm , f.r.20irpm , T . axila r 36,2o ; estud o 

do aparelh o cardiovascula r e  respiratóri o normais ; abdom e se m alterações . Exam e 

neurológico —  ptos e palpebra l bilateral ; facie s miastênic a (Fig . 2) ; forç a muscula r 

diminuída na s cintura s escapula r e  pélvica.  Paralisi a d a muscultur a extrínsec a do s 

olhos e  do s orbiculare s da s pálpebras ; n o restant e d o exam e neurológic o nã o fora m 



encontradas alterações . Exame s complemcntare s —  hemácia s 5.175.000/mm3 , hemoglobin a 
14,82%, hematócrit o 45% , leucócito s 7.800/mm3 , glicos e 86mg% , reaçõe s par a lue s nega -
tivas; radiografia s d o tóra x e  tomografi a d o mediastin o se m alterações ; E.C.G . norma; ; 
eletromiografia: reaçã o miastênic a positiv a a  parti r d e 3 0 estímulo s po r segundo ; prov a 
da prostigmina : apó s o  us o d e l,5m g po r vi a I.M. , apresento u melhor a d a fraquez a 
muscular proximal , d a disfagi a e  consegui a abri r melho r a s pálpebras . Evoluçã o —  o 
paciente recusou-s e a  submeter-s e a  timectomi a e  tev e alt a fazend o us o d e anticolines -
terásico (Mestino n 5  cápsulas/2 4 horas ) co m melhor a relativ a e  persistind o o  quadr o d a 
oftalmoplegia. 

COMENTÁRIOS 

A MG F é  conceituada , quand o ocorr e e m membro s d e um a mesm a famíli a 
e apresent a caráte r permanente 1»2. A  form a neonata l nã o dev e se r incluíd a 
no grupo , po r se r d e naturez a transitória 3» 6 ' 7. O  quadr o clínic o vari a conside -
ravelmente e m cad a paciente , ma s o s sintoma s mai s freqüente s são : ptos e palpe -
bral, diplopia , limitaçã o do s movimento s oculares , fraquez a generalizada , difi -
culdade n a deglutiçã o e  alteraçõe s n o timbr e d a voz 1» 5 . Apesa r d a miasteni a 
gravis nã o te r característica s hereditárias , a  form a familia r permanec e aind a 
uma incógnita . Segund o Herrman n haveri a u m fato r ambiental , o u mesm o 
infeccioso, combinad o a  predisposiçã o genética 3. Namb a e  col . acredita m se r 
puramente d e naturez a hereditária , se m a  participaçã o d e fatore s externos 5. 
Pirskanen suger e interaçã o poligênic a o u multifatorial , devid o ã  freqüent e asso -
ciação d a miasteni a a  outra s afecçõe s autoimunes , com o artrit e reumatóide , 
lupus eritematos o sistêmic o e  tireoidite , entr e outros 0. 

Os doi s irmão s po r nó s estudado s apresentava m desd e o  nasciment o quadr o 
de acometiment o d a musculatur a extrínsec a ocular . Ambos , durant e a  evoluçã o 
da moléstia , passara m a  queixar-s e d e disfagia . Noss o segund o pacient e apre -
sentava aind a fraquez a n a musculatur a proxima l do s membros . A  positividad e 
do test e d a prostigmina , associad a à  melhor a relativ a co m o  us o anticolines -
terásicos e  à s alteraçõe s eletromiográfica s n o segund o paciente , permitiram-no s 
caracterizá-los com o apresentand o MGF . U m terceir o irmão , falecid o n a infân -
cia, apresentav a oftalmoplegia , o  qu e fe z supo r qu e també m apresentav a a 
enfermidade. A  consangüinidad e do s pai s e  a  ocorrênci a d a molésti a e m filho s 
de ambo s o s sexos , permit e caracteriza r a  form a com o d e naturez a autossômic a 
recessiva. Acreditamo s qu e o s paciente s co m a  form a familia r d a miasteni a 
gravis deveria m te r minudent e estud o genético , par a permiti r aconselhament o 
familiar. 

A noss a primeir a pacient e fo i submetid a a  retirad a ci o timo , qu e er a 
hiperplásico. Entretanto , nã o houv e melhor a clínica , send o obrigad a a  conti * 
nuar fazend o us o d e medicamento s anticolinesterásicos . Apesa r d e nã o esta r 
bem caracterizad a a  indicaçã o d a timectomi a nest a form a hereditári a d a miaste -
nia, pel o pequen o númer o d e caso s estudado s e  d e termo s realizad o ta l proce -
dimento e m u m s ó paciente , acreditamo s qu e nã o interfir a n a evoluçã o d a 
moléstia. 



SUMMARY 

Familial myasthenia  gravis:  report  of  two  siblings. 

The familia r for m o f myastheni a gravi s i s a  relativel y rar e condition , 
occurring i n abou t 3. 4 pe r cen t o f myastheni c patients . Tw o familia l case s 
with ocula r myastheni a gravi s ar e reported . The y ha d a  thir d brothe r wh o 
died probabl y wit h th e sam e disease . Thei r parent s ar e cousins . Th e author s 
made a  brie f approac h o f genetic , clinical , statistica l an d therapeutic s aspect s o f 
the disease . 

RESUMO 

A form a familia r d a miasteni a gravi s é  condição relativament e rara , ocorrend o 
em cerc a d e 3,4 % do s paciente s miastênicos . O s autore s registra m o s caso s 
de doi s irmão s não-gêmeos , apresentand o miasteni a gravi s co m acometiment o 
predominantemente ocula r desd e o  nascimento . U m terceir o irmã o falece u n a 
infância, provavelment e co m a  mesm a afecção . O s pai s era m consanguíneos . 
Estudo d a incidênci a d a form a familia r d a miasteni a e  d e seu s aspecto s clínicos , 
genéticos e  terapêutico s complement a o s registros . 
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