Miastenia
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Opis choroby *

Definicja
Myasthenia gravis (MG) is a rare, clinically heterogeneous, autoimmune disorder of the
neuromuscular junction characterized by fatigable weakness of voluntary muscles.
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Klasyfikacja Synonimy

Choroba Acquired myasthenia
Autoimmunologiczna miastenia gravis
Miastenia nabyta
Autoimmune myasthenia gravis
myasthenia gravis (MG)
nuzliwo$¢ miesni rzekomoporazna
choroba Erba-Goldflama
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Rozszerzony opis choroby

Nazwa choroby: Miastenia



http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=en&Expert=589

Synonimy: myasthenia gravis (MG), nuzliwos¢ migsni rzekomoporazna, choroba Erba-
Goldflama

OMIM: 254200
ORPHA kod 589

ICD-10 G.70.0

Definicja choroby

Miastenia jest nabytg przewlekta choroba o podtozu autoimmunologicznym,
charakteryzujaca sie zmiennym ostabieniem migsni szkieletowych. Proces patologiczny
dotyczy postsynaptycznej czesci ztacza nerwowo-mieéniowego.Podstawowym
objawem choroby jest ostabienie migsni szkieletowych, pojawiajace si¢ i nasilajace
podczas powtarzalnego ruchu badz wykonywania okreslonej czynnosci, ulegajace
poprawie po odpoczynku. Takie zjawisko okresla si¢ jako meczliwoS¢ migsni
(apokamnoza). Miastenia moze pojawic sie¢ w kazdym wieku, niezaleznie od ptci, od
wczesnego dziecinstwa do wieku podesztego. Choroba nie jest dziedziczna; mozliwe
jest natomiast jej wystepowanie rodzinne (2-3% przypadkow). Czesto obserwuje si¢
wspotistnienie u chorego innych schorzen autoimmunologicznych.

Etiologia. Podtoze genetyczne. Sposob dziedziczenia

Istotg choroby jest wytwarzanie patogennych przeciwciat przeciwko biatkom ztacza
nerwowo-miesniowego. U okoto 85-90% chorych s3 to przeciwciata przeciwko
receptorom acetylocholiny (AChR). Ich obecnosc prowadzi do redukgji liczby
receptorow w czesci postsynaptycznej ztgcza. W 10-15% przypadkow stwierdza sie
przeciwciata przeciwko biatku MuSK (swoista dla migsnia kinaza tyrozyny, muscle
specific tyrosinae kinase), odgrywajagcemu istotna role w tworzeniu skupisk receptora
ACh. U pacjentow z miastenig MuSK nie stwierdza sie zwykle przeciwciat przeciwko
AChR. U 60% pacjentow z miastenia seropozytywna i 30% z podwojnie seronegatywna
obecny jest tagodny przerost grasicy. U okoto 10% pacjentow stwierdza si¢ obecnos¢
nowotworu grasicy (grasiczaka).




Epidemiologia

Chorobowos¢ 7.8-20:100 000, szczyt zachorowan u kobiet miedzy 20 a 30 r.z., mezczyzn
po60r.z.

Opis kliniczny

Miastenia moze przebiegac w sposob zroznicowany. Rozpoczyna sie zwykle od objawow
ocznych (podwojne widzenie, opadanie jednej lub obu powiek, zwykle asymetryczne). U
czesSci pacjentow choroba ogranicza sie jedynie do objawow ocznych. Jezeli w ciggu 2 lat
nie pojawiaja sie inne objawy to ryzyko uogolnienia jest minimalne. U wiekszoSci w
krotkim czasie dochodzi jednak do ostabienia i meczliwoSci migesni opuszkowych,
miesni konczyn lub osiowych. Objawy opuszkowe (zaburzenia mowy, potykania i
gryzienia) nie zawsze wystepuja jednoczesnie z takim samym nasileniem. Mowa w
trakcie mowienia staje sie nosowa, niewyrazna, zwraca uwage jej zacichanie.
Zaburzenia potykania dotycza poczatkowo pokarmow statych, w miare narastania
objawow takze ptynnych, a nawet Sliny. Twarz staje si¢ mato mimiczna, obecny jest tzw.
uSmiech poprzeczny. Moze wystgpic opadanie zuchwy wymagajace podtrzymywania jej
dtonia. Ostabienie migsni osiowych objawia si¢ opadaniem gtowy, pacjenci czesto
skarzg sie na bole karku. Charakterystyczna cecha jest zmiennos¢ objawow. Ostabienie
poszczegolnych migsni pojawia sie i narasta po wysitku, zmniejsza sie lub ustepuje po
odpoczynku lub przyjeciu leku. Obserwuje si¢ zmiennoS¢ w ciagu dnia - objawy sa
najbardziej nasilone wieczorem. W przebiegu miastenii moze dochodzi¢ do samoistnej
poprawy lub remisji. Pogorszenie moze by¢ wynikiem infekcji, zmniejszenia dawki
lekow immunosupresyjnych, jednak czesto nie udaje sie ustalic przyczyny.

Diagnostyka

Podstawa diagnostyki jest badanie w kierunku obecnosci przeciwciat przeciwko AChR i
MuSK. Zalecane jest wykonywanie tych badan metoda radioizotopowga (RIA). U
pacjentow z objawami klinicznymi dodatni wynik ma wysoka swoistosc. Fatszywie
dodatni wynik mozna rzadko stwierdzi¢ u pacjentow z innymi chorobami
autoimmunologicznymi. Przeciwciata przeciwko AChR moga by¢ obecne u pacjentow z
grasiczakiem bez miastenii i maja znaczenie prognostyczne dla rozwoju choroby. Wazne
w diagnostyce s3 badania elektrofizjologiczne: elektrostymulacyjna proba meczliwosci
(proba miasteniczna) oraz badanie metoda elektromiografii pojedynczego wtokna
mieSniowego (SFEMG).Pr()ba meczliwosci polega na stymulacji nerwu ruchowego seria
bodzcow o czestotliwosci (2-3 Hz) i ocenie podczas stymulacji bodzcem o wysokiej
czestotliwosci (20-30 Hz) lub po aktywacji skurczem maksymalnym migsnia przeciwko




oporowi. Ocenia si¢ amplitude i pole kolejnych odpowiedzi, spadek podczas kolejnych
stymulacji okresla sie jako tzw. dekrement miasteniczny. Czutosc badania jest wysoka
(70-80%) przy badaniu miesni stabych klinicznie. Badanie pozwala na stwierdzenie
obecnosci zaburzen transmisji nerwowo-migSniowej oraz roznicowanie pomiedzy
defektem postsynaptycznym (miastenia) a presynaptycznym (zespot miasteniczny
Lamberta-Eatona). Wysoka czutoscia diagnostyczna cechuje sie¢ SFEMG. Badanie to jest
szczegolnie przydatne w miastenii ocznej. Uwaza sie, ze ujemny wynik badania z
miesSnia zajetego klinicznie wyklucza rozpoznanie miastenii. U pacjentow z rozpoznana
miastenia konieczna jest ocena Sradpiersia (TK lub MR) w poszukiwaniu grasiczaka.

Leczenie

Stosowane s3 leki objawowe, inhibitory acetylocholinesterazy. Jesli nie kontroluja
objawow wystarczajaco, dotacza sie lek o dziataniu immunosupresyjnym, zazwyczaj z
grupy kortykosteroidow podawany w monoterapii lub w potaczeniu z innym lekiem
immunosupresyjnym. W przypadku znacznego pogorszenia, a szczegolnie duzych
trudnosci z gryzieniem, potykaniem, dusznosci konieczna jest pilna hospitalizacja,
odpowiednio do nasilenia objawow i indywidualnych wskazan. Wystapienie przetomu
miastenicznego (niewydolnosci oddechowej spowodowanej miastenia) jest wskazaniem
do leczenia w oddziatach intensywnej terapii, z zastosowaniem dziatan objawowych
(respiratoroterapia) oraz plazmaferezami lub immunoglobulinami ludzkimi
podawanymi dozylnie, intensyfikacja immunosupresji. Tymektomia (usuniecie grasicy)
jest wskazane w razie podejrzenia grasiczaka i w miastenii uogolnionej seropozytywnej
0 wczesnym poczatku.

Szczepienia ochronne

Ostre infekcje u chorego z miastenia moga powodowac znaczace pogorszenie stanu
neurologicznego. Dlatego zaleca sie ochrone przed infekcjami za pomoca szczepien
ochronnych. Miastenia nie stanowi przeciwskazania do szczepien ochronnych. Zalecane
jest sezonowe szczepienie przeciw grypie i szczepienie przeciw pneumokokom. U
pacjentow przyjmujacych leki immunosupresyjne nie nalezy podawac szczepionek
zywych atenuowanych. Wskazane jest szczepienie przeciw COVID19 (nalezy na biezaco
sledzi¢ aktualne zalecenia epidemiologiczne).

Zalecenia szczegolne




Opieka okotooperacyjna, znieczulenie, znieczulenie do porodu:
https:/ /www.mp.pl/oit/opieka-okolooperacyjna/237081,0pieka-okolooperacyjna-nad-
chorym-na-chorobe-nerwowo-miesniowa

Rokowanie

U wiekszosci chorych udaje sie uzyskac remisje objawow lub znaczne ich ztagodzenie
pozwalajace na prowadzenie normalnego trybu zycia. Konieczne moze by¢ wieloletnie
leczenie immunosupresyjne. Przetom miasteniczny jest stanem bezposredniego
zagrozenia zycia, niektorzy chorzy z powodu okresowego znacznego pogorszenia moga
wymagac wielokrotnych hospitalizacji. Srednia dtugosc zycia chorujacych na miastenie
jest taka sama jak populacji ogolnej

Organizacje pacjenckie

https:/ /www.miastenia.com.pl/

https:/ /www.ptchnm.org.pl/

https://kameleon.org.pl/diagnostyka/

Wazne strony internetowe

https:/ /myasthenia.org/
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Zawarte informacje maja charakter ogolny. Decyzje dotyczace metod i sposobu leczenia
podejmuje kazdorazowo lekarz leczacy pacjenta, w sposob dostosowany indywidualnie
do aktualnych potrzeb danego pacjenta, omowiony i prowadzony przez lekarza.
Zgodnie z art. 4 ustawy z dnia 5 grudnia 1996 r. o zawodzie lekarza i lekarza dentysty
(Dz.U. 2 2022 r. poz. 1731) lekarz ma obowiazek wykonywac zawaod, zgodnie ze
wskazaniami aktualnej wiedzy medycznej, dostepnymi mu metodami i Srodkami
zapobiegania, rozpoznawania i leczenia chorob, zgodnie z zasadami etyki zawodowe;j
oraz z nalezyta starannoscia.
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