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Resumo

A dermatomiosite juvenil (DMJ) é uma doenga rara, autoimune, multissistémica, caracterizada por uma vasculite da
pele e do musculo estriado. Em idade pediatrica € a miopatia inflamatodria idiopatica mais frequente. Este caso consiste
numa paciente do sexo feminino, de 11 anos de idade, que recorreu ao médico de familia e comunidade (MFC) por
erupcao maculopapular da superficie dorsal das articulagdes metacarpo-falangicas e interfalangicas das méos, eritema
daregidao malar, lesdes maculares da superficie extensora dos cotovelos e joelhos e diminui¢géo da forga muscular dos
membros. O fato do MFC ter estado atento a estas manifestacdes clinicas e ter referenciado a paciente precocemente
para Reumatologia por suspeita de dermatomiosite permitiu uma rapida instituicao terapéutica e redugéo do impacto da
doenca. Apos estabelecimento do diagnéstico, o MFC continua com um papel ativo na identificacdo de complicagdes
da doenga € na avaliagdo do seu impacto na dinamica familiar.

Abstract

Juvenile dermatomyositis (JDM) is a rare, multisystem, autoimmune disease, characterized by skin and striated muscle
vasculitis. In children is the most frequent idiopathic inflammatory myopathy. This case consists in an 11-year old female
patient consulted her Family and Community Physician (FCP) with maculopapular rash of the dorsal surface of the
metacarpophalangeal and interphalangeal joints of the hands, malar erythema, macular lesions on the extensor surface
of the elbows and knees, and reduced muscle strength of the limbs. The fact that the FCP have been aware of these
clinical manifestations and made an early referral to Rheumatology for suspected dermatomyositis, allowed a prompt
treatment, and a decrease impact of the disease. After making a diagnosis, FCP continues with an active role in the
identification of the disease complications and assessing their impact on family dynamics.

Resumen

La dermatomiositis juvenil (DMJ) es una enfermedad rara, autoinmune, multisistémica, caracterizada por una vasculitis
de la piel y del musculo estriado. En los nifios es la miopatia inflamatoria idiopatica mas frecuente. En este caso se
presenta una paciente de sexo femenino, de 11 afios, que consulté a su médico de familia y de la comunidad (MFC),
por tener erupcion maculopapular de la superficie dorsal de las articulaciones metacarpofalangicas e interfalangicas
de las manos, eritema de la region malar, lesiones maculares de la superficie extensora de los codos y rodillas, y
disminucion de la fuerza muscular de los miembros. El hecho de que el MFC estaba atento a estas manifestaciones
clinicas y de tener prontamente referenciado la paciente a la Reumatologia por sospecha de dermatomiositis permitié
la rapida institucion terapéutica y la reduccion del impacto de la enfermedad. Tras establecer este diagnéstico, el MFC
continta con un papel activo en la identificaciéon de las complicaciones de la enfermedad y en la evaluacion de su
impacto en la dinamica familiar.
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Introducao

A dermatomiosite juvenil (DMJ) é uma doenca rara, multissistémica, com etiologia autoimune que
se carateriza pela presenca de vasculite da pele e do musculo estriado. Na idade pediatrica € a miopatia
inflamatdria idiopatica mais frequente.?

Aincidéncia anual é de 3,2 casos por milhao de criangas, com diferencas entre grupos étnicos, sendo
trés vezes mais comum no sexo feminino. A idade média de inicio é de 7 anos, contudo, normalmente a
doenga tem uma apresentagéo bimodal, com um pico aos 5-6 e outro aos 10 anos.?*

As manifestagcdes mais tipicas sao cutdneas, musculares e sintomas constitucionais. No entanto,
pode haver envolvimento cardiopulmonar e gastrointestinal, sendo nestes casos potencialmente fatal.?®
Ao contrario do que acontece no adulto, a DMJ nao esta associada a aumento de risco de neoplasias.

As manifestagdes cutaneas principais sao o edema periorbitario, o eritema heliotropo (erupgéo
violacea palpebral, da cor da planta heliotropo), o sinal de Gottron (erupgao violacea nas maos, cotovelos e
joelhos), as papulas de Gottron (lesdes violaceas liquenificadas sobre as articulagdes metacarpo-falangicas
e interfalangicas) e as telangiectasias periungueais e na orla gengival.?® A fraqueza muscular afeta todo o
corpo, sendo mais evidente na regido pélvica, escapular e nos musculos flexores anteriores do pescogo
e do tronco. Os musculos afetados encontram-se dolorosos, edemaciados e endurecidos.’

O tempo médio para o diagnéstico da doenca € de 12 meses. Em 1975, Bohan e Peter estabeleceram
os critérios de diagnéstico: 1) lesdes cutaneas caracteristicas, 2) fraqueza muscular proximal e simétrica, 3)
elevacao das enzimas musculares, 4) eletromiografia (EMG) sugestiva de miopatia e 5) bidpsia muscular
compativel com miosite inflamatdéria.®” O diagndstico é definitivo perante lesdes cutaneas tipicas (heliotropo,
papulas de Gottron, telangiectasias periungueais), associadas a trés dos restantes critérios; € provavel se
associadas a apenas dois critérios.?®

Detalhamento do caso

Jovem do sexo feminino, de 11 anos, caucasoide, estudante. Pertencia a uma familia nuclear na fase
V do ciclo de Duvall (casal com filhos adolescentes), classe Ill de Graffar (classe média), tendo um irmao
mais velho. Relativamente aos antecedentes familiares, apresentava um irmao com diabetes mellitus tipo1
diagnosticada em 2014, avdé materno e duas tias-avés maternas com carcinoma gastrico. Sem historia
familiar de doenca reumatoldgica.

Em 16 de dezembro de 2015 recorreu a consulta com a sua médica de familia e comunidade
(MFC) referindo lesbes cutaneas das méos, joelhos e cotovelos n&o pruriginosas, com cerca de 4
meses de evolugao (Figura 1). Negava outros sintomas associados, nomeadamente mialgias ou fadiga
muscular. Ao exame objetivo, apresentava erupgao maculo-papular da superficie dorsal das articulagdes
metacarpo-falangicas e interfalangicas das maos, eritema da regiao malar, edema e eritema periorbitario
e lesbes maculares da superficie extensora dos cotovelos e joelhos. Foi solicitado hemograma, creatinina,
ureia, glicose, creatina cinase (CK), transaminases, velocidade de hemossedimentacéo (VHS), proteina C
reativa (PCR), anticorpos antinucleares (ANA), anticorpo antiDNAds e analise sumaria de urina.
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Figura 1. Erupcdo maculo-papular da superficie dorsal das articulagdes metacarpo-falangicas
e interfalangicas (16 de dezembro de 2015).

Em 8 de fevereiro de 2016 recorreu a consulta com a sua MFC, fazendo-se acompanhar dos
resultados do estudo analitico, que evidenciava CK no limite superior do normal (168U/L), ANA e anticorpo
antiDNAds negativos. Clinicamente, apresentava agravamento das lesées cutineas (Figura 2). Referia
ainda mialgias da face posterior da coxa e regido gemelar bilateralmente e nogao de perda de forga dos
membros superiores e inferiores (forga muscular grau 4). Negava sinais ou sintomas de outros érgaos
e sistemas. As alteragdes cutaneas e a sintomatologia motivaram referenciagéo urgente a consulta de
Reumatologia por suspeita de dermatomiosite.

Figura 2. Agravamento das les6es cutaneas (8 de fevereiro de 2016).
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A primeira consulta na Reumatologia ocorreu em 24 de fevereiro de 2016. De acordo com os registos
do processo clinico realizados pela médica Reumatologista, a paciente apresentava papulas de Gottron,
sinal de Gottron, eritema heliotropo, edema periorbitario, bem como as queixas musculares. Foi solicitado
estudo analitico, provas funcionais respiratérias (PFR), radiografia de térax, EMG. Foi ainda pedida avaliagéo
da paciente em consulta de Cardiologia Pediatrica.

Em 25 de fevereiro de 2016, foi realizado o estudo analitico solicitado, encontrando-se descritas as
seguintes alteragdes analiticas: LDH=359U/L; CK=199U/L; aldolase=25,2U/L; com AST e ALT dentro dos
parametros normais. Neste contexto, foi colocado o diagndstico provavel de DMJ. A paciente foi medicada
com prednisolona 50mg, esomeprazol 20mg, calcio e vitamina D, aconselhada a fazer protecao solar e
vacinagao antipneumocadcica. Foi pedido novo estudo analitico para reavaliacao e solicitada consulta de
Medicina Fisica e de Reabilitacdo (MFR) para iniciar tratamento fisiatrico.

A EMG mostrou tragados com caracteristicas miopaticas nos musculos proximais dos membros
superiores (deltoides) e distais dos membros inferiores (tibiais anteriores), achados compativeis com
miosite em contexto de dermatomiosite. Os exames pulmonares (radiografia de térax e PFR) e cardiacos
(eletrocardiograma e ecocardiograma) ndo mostraram acometimento destes 6rgaos.

Na consulta de Reumatologia de 9 de margo de 2016 referia melhoria das mialgias e da capacidade
funcional. Ao exame objetivo, apresentava melhoria da forca muscular e das lesdes cutaneas. Analiticamente,
apresentava normalizacado das enzimas musculares, com LDH=231U/L, CK=54U/L e aldolase=8U/L. Foi
diminuida a dose de prednisolona para 40mg e iniciado tratamento com metotrexato 15mg e acido folico. Por
manutengéao de resposta clinica e analitica favoravel, foi diminuida a dose de prednisolona progressivamente
nas consultas subsequentes até 15mg e iniciada hidroxicloroquina 200mg. Houve surgimento de acne
facial exuberante, pelo que foi solicitada colaboragdo de Dermatologia e iniciado tratamento topico com
clindamicina e perdxido de benzoila.

Existe possibilidade de aceder ao processo clinico informatizado das instituicbes publicas onde o
paciente é seguido. Tendo em conta o elevado indice de suspeigao diagnostico quando da referenciagcao
da paciente, o MFC foi acompanhando a evolugao da situacéo clinica na Unidade de Saude, através da
consulta destes registos clinicos informatizados. Em 19 de maio de 2016 a paciente foi convocada a consulta
da sua MFC para avaliar a sua adaptacao e da familia a doenca e a necessidade de mobilizar recursos de
apoio. Veio a consulta acompanhada pela mae e pelo irmao, que se encontravam bem informados, mas
referiam que o pai da paciente apresentava duvidas em relacdo ao impacto da doencga.

Nesta altura, a paciente apresentava melhora clinica (Figura 3), sem limitagdo da capacidade funcional
no desempenho das atividades de vida diarias. A sua maior preocupacéo residia nas alteragées daimagem
corporal (acne facial papulo-pustuloso e aumento ponderal de cerca de 5Kg desde o inicio do tratamento),
que referia ndo ter repercussao na vida escolar e social. Foi prestado aconselhamento relativamente as
alteragdes da imagem corporal, prescritos tratamentos de MFR, administrada vacina antipneumocécica e
agendado o seguimento.
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Figura 3. Melhoria das lesdes cutaneas apds tratamento (19 de maio de 2016).

Discussao

Este caso reune pelo menos quatro dos cinco critérios de diagnéstico estabelecidos por Bohan e
Peter (Quadro 1).%7

Quadro 1. Critérios de diagnéstico de Bohan e Peter.6”

1. Alteracdes cuténeas tipicas:
e Eritema heliotropo com edema periorbitario
e Erupcao violacea nas articulagdes das méaos, cotovelos e joelhos (Sinal de Gottron)
e Lesdes violaceas sobre as articulagdes metacarpo-falangicas e interfalangicas (Papulas de Gottron)
e  Telangiectasias periungueais e na orla gengival
2. Fraqueza muscular proximal e simétrica dos musculos das cintura pélvica e escapular, e dos flexores anteriores do pescogo e tronco
3. Elevagao das enzimas musculares, como a CK, AST, ALT, LDH e Aldolase
4. Eletromiografia tipica de miopatia

5. Biépsia muscular compativel com miosite inflamatdria
CK: Creatina cinase; AST: Aspartato aminotransferase; ALT: Alanina aminotransferase; LDH: Lactato desidrogenase.

A paciente apresentava alteragbes dermatoldgicas tipicas (eritema heliotropo, papulas de Gottron,
sinal de Gottfron e edema periorbitario), alteragdes musculares (fraqueza muscular proximal simétrica),
aumento das enzimas musculares e eletromiografia tipica compativel com miosite. Além disso, o quadro
clinico inicial é consistente com a apresentagdo mais comum da doenca, visto que o aparecimento de
queixas musculoesqueléticas e de alteragdes cutaneas tipicas sdo os achados iniciais mais frequentes.
Neste caso nao foi necessaria a realizagdo de bidpsia muscular, uma vez que o diagndstico estava ja
estabelecido com base na presenca de alteragdes cutaneas tipicas e 3 critérios adicionais.
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Contudo, existem diagndsticos diferenciais a ter em conta, principalmente quando as alteracdes
dermatoldgicas tipicas nao estao presentes (Quadro 2).°

Quadro 2. Principais diagndsticos diferenciais de Dermatomiosite Juvenil.

Diagnéstico Diferencial de Dermatomiosite Juvenil

Doencgas Reumaticas Sistémicas

Lupus Eritematoso Sistémico
Esclerodermia

Artrite Juvenil Idiopatica
Vasculite Sistémica

Doencas com alteragcbes dermatolégicas semelhantes

Psoriase
Eczema
Alergia

Outras formas de miopatias inflamatérias idiopaticas

Polimiosite Juvenil
Miosite Granulomatosa
Miosite Eosinofilica

Miopatias Infeciosas

Virica
Bacteriana e parasitaria

Miopatias ndo inflamatérias

Distrofias musculares
Miopatias mitocondriais
Endocrinopatias
Trauma

Toxinas

Induzida por farmacos
Adaptado de Rider et al.®

Os ANA podem estar presentes em mais de 70% dos casos, ao passo que o fator reumatoide e
restantes autoanticorpos raramente estdo presentes.

Na DMJ, os corticoides constituem o tratamento de primeira linha. Nas apresentacdes mais graves
ou caso haja ma resposta a corticoterapia, esta preconizado o recurso a agentes modificadores de doenca
(como o metotrexato, a ciclosporina ou a azatioprina), agentes bioldgicos ou imunoglobulinas.' Para
limitar a toxicidade da utilizagdo do metotrexato, a criangca deve receber suplementacao de acido félico.
A resposta ao tratamento é avaliada pela melhoria das enzimas musculares, da forca muscular e das
alteracbes dermatoldgicas.

Como terapéuticas adjuvantes esta preconizada a utilizagdo regular de protetor solar (lesées
cutaneas sao fotossensiveis), corticoides tdpicos (na doenga cutanea localizada) e suplementagdo com
calcio e vitamina D (1000mg/dia e 600U/dia, respectivamente, para prevenir a osteoporose induzida pelos
corticoides).” E também importante a referenciacdo para a consulta de MFR, com o intuito de iniciar
fisioterapia e treino fisico, que deverao ser mantidos ao longo do tratamento e reforgados apds a completa
recuperacao.
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O curso natural da doenca segue geralmente trés padrdes tipicos: monociclico (episédio da doenca
responde ao tratamento standard sem recidiva), policiclico (mdultiplas remissdes e recidivas) ou crénico
continuo (com complicagdes permanentes), que ocorrem em 37%, 3% e 60% dos casos, respectivamente.'?
Por esta razéo, o progndstico funcional da dermatomiosite é variavel. Contudo, a instituigdo da terapéutica
numa fase precoce pode limitar a dermatomiosite ao seu padrao monociclico, ou seja, com melhor prognaostico.

O tempo médio até ao diagndstico de DMJ é de cerca de 12 meses, sendo este atraso na maior parte
dos casos devido ao predominio de sintomas constitucionais inespecificos que precedem as alteracbes
dermatoldgicas ou musculares tipicas. Assim, o MFC nao tem um papel facilitado no diagnéstico desta
entidade clinica rara e complexa, ja que na grande maioria das vezes € o primeiro a quem o paciente
ou familia recorrem quando surgem os sinais e sintomas iniciais. No entanto, se 0 MFC conhecer as
caracteristicas das lesdes cutaneas desta afecgédo podera realizar um diagndstico mais célere. Neste caso
clinico, a pronta suspeita do diagnostico e a rapida referenciagao e resposta dos Cuidados Secundarios,
permitiu que a paciente obtivesse a terapéutica adequada numa fase precoce da doencga, conseguindo
uma melhoria significativa da sintomatologia, o que faz antever um bom prognéstico.

O papel do MFC estende-se a todas as fases e aspectos de vida dos seus pacientes. Em todas as
consultas, a paciente e a familia devem ser alertados para os efeitos secundarios da terapéutica mais
frequentes e para o aparecimento de novos sinais e sintomas que devem levar a consultar um médico.

Para além disto, deve ser reforgada a importancia do cumprimento do tratamento instituido e avaliada
a presenca de eventuais complicacbes da doenca. De referir a relevancia da avaliagdo sequencial do
crescimento e desenvolvimento de criancas e adolescentes afetados, devendo ser sempre avaliados o
peso e altura na consulta, a presenca e regularidade dos ciclos menstruais e o estagio puberal de Tanner,
se aplicaveis.' Por ultimo, o MFC deve realizar avaliagéo psicoldgica regular do paciente, tendo em conta
o elevado impacto desta patologia.

Os membros de familias com criangas com DMJ tém um risco aumentado de doengas autoimunes,
particularmente de lUpus eritematoso sistémico e diabetes mellitus tipo 1, o que sugere a partilha de fatores
predisponentes, nomeadamente genéticos.™ No presente caso clinico o irmao da paciente tem o diagndstico
recente de diabetes mellitus tipo 1. Assim, visto o agregado familiar comportar dois adolescentes com
doenca crénica autoimune, o MFC deve estar atento a sinais precoces de disfungao familiar e atuar em
conformidade quando necessario. E fundamental avaliar se houve alteracdo de papéis no seio familiar,
nomeadamente no que se refere ao irmao da paciente. Relativamente aos pais, o MFC tem um papel
importante na identificacdo de crencas, expetativas e esclarecimento de duvidas em relagdo a doenca.
Os pais estao sujeitos a elevada pressao psicolégica, pelo que o MFC deve manter-se atento a sinais de
psicopatologia.

Conclusao

O MFC aborda habitualmente problemas com elevada prevaléncia e incidéncia na comunidade. No
entanto, algumas doengas raras possuem aspectos clinicos muito caracteristicos, que se forem conhecidos
pelo MFC poderao ser prontamente identificados, aumentando o nivel de suspeicao para o diagndstico
destas afeccgdes.

Rev Bras Med Fam Comunidade. Rio de Janeiro, 2017 Jan-Dez; 12(39):1-8



Dermatomiosite juvenil — relato de caso

A DMJ é uma doenca rara e cujo diagnostico & predominantemente clinico. O seu reconhecimento
numa fase inicial e a instituicdo precoce do tratamento adequado sao de valiosa importancia na reducao
da morbidade da doenca. Apds o estabelecimento do seu diagnéstico, o papel do MFC né&o se torna mais
facil, nem menos essencial, pois tem que zelar nao soé pela saude e bem-estar do paciente como de toda
a sua familia, assegurando que o equilibrio se mantém, apesar do impacto que uma doenga como a DMJ
pode ter na dindmica familiar quer a nivel econdmico, psicolégico e funcional.
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