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TEXTO COMPLETO

INTRODUCCION

La enfermedad de McArdle, también conocida como glucogenosis tipo V, es un trastorno genético
con una prevalencia estimada de 1/167.000 personas [1]. Se debe a un déficit total o parcial de la
miofosforilasa del musculo esquelético, ocasionado por mutaciones en el gen PYGM ubicado en el
cromosoma 11q13, y sigue un patrén de herencia autosémica recesiva. Esta deficiencia enzimatica
provoca dificultades en los miocitos para utilizar el glucégeno almacenado como fuente de energia,
lo que compromete su funcién celular. Una de las complicaciones que pueden derivarse de esta
alteracion es la rabdomidlisis [2], un sindrome caracterizado por dafio muscular severo que puede
desencadenar insuficiencia renal aguda (IRA) debido a la precipitacion de mioglobina en los tubulos

renales. La incidencia de IRA en la glucogenosis tipo V esta en torno al 4%, aunque puede variar
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segun la poblacién estudiada [1].

CASO CLINICO

Se trata de un paciente varon de 22 afios con diagnostico de glucogenosis tipo V desde la
adolescencia (forma pArg50x en homocigosis), con antecedentes de extrasistoles en seguimiento
por Cardiologia, sin evidencia de cardiopatia estructural ni necesidad de tratamiento especifico. No
consumo de fairmacos de manera regular, incluyendo antiinflamatorios no esteroideos ni otros
posibles nefrotdéxicos. Tampoco toma de suplementos proteicos ni habitos toxicos.

El cuadro clinico comenzo tras un esfuerzo fisico al intentar salir del mar. Inicialmente empezo a
experimentar mialgias generalizadas, aunque de mayor intensidad en muslos y brazos, asi como
orina colurica. A pesar de incrementar ingesta hidrica, los sintomas progresaron con la aparicién de
astenia, nauseas y vomitos, motivo por el cual acudid a urgencias 48 horas después. Sus constantes
vitales se encontraban dentro de parametros normales, con diuresis conservada y sin hallazgos
relevantes en la exploracion fisica. Los examenes de laboratorio revelaron creatinina de 4,01 mg/dl
y urea en 77 mg/dl (indice urea/creatinina en plasma de 19.25), con elevacion de creatina
fosfocinasa (CPK) hasta 155.320 U/ml, junto con el incremento de otras enzimas de citdlisis.
Respecto al medio interno, no se apreciaron alteraciones ionicas ni del equilibrio acido-base. El resto
de parametros evaluados en la sangre fueron normales, incluyendo hemograma, proteinograma,
autoinmunidad, inmunoglobulinas y complemento. En el andliss de orina, la tira reactiva dio positivo
para hematies, pero el sedimento fue normal, sugiriendo presencia de mioglobina. El sodio en orina
fue de 25 mEq/L, la osmolaridad urinaria de 318 mOsm/kg y la fraccién de excrecion de sodio
(FENa) de 1.9%. El urocultivo fue negativo a los 5 dias. Estos hallazgos fueron compatibles con IRA

grave (AKIN III) probablemente asociada a rabdomidlisis.

Se inici6 tratamiento con hidratacién intensiva mediante solucién salina fisiologica a razon de 2-3
ml/kg/hora, ajustando progresivamente el aporte segun el balance hidrico. Durante la
hospitalizacion, que tuvo una duracién de diez dias, el paciente experiment6 mejoria clinica, con
resolucion de la sintomatologia, ademas de aclaramiento del color de la orina. Asimismo, se observo
recuperacion completa de la funcién renal y descenso progresivo de las cifras de CPK (Figura 1), asi

como la total normalizacion del resto de los parametros analiticos.

DISCUSION:
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En la enfermedad de McArdle, la rabdomidlisis puede desencadenarse tras la realizacion de ejercicio
fisico intenso, debido a la incapacidad del musculo para utilizar el glucégeno como fuente energética
[2]. Aunque no existe un tratamiento curativo especifico, la ingesta de glucosa antes de la actividad
fisica se considera una estrategia preventiva efectiva. No se ha demostrado evidencia sélida que
justifique el uso de otros suplementos nutricionales [3]. Ante la sospecha de rabdomidlisis, es
fundamental iniciar precozmente medidas de hidratacién, ya que esto reduce el riesgo de
precipitacion de mioglobina en los tibulos renales y, por ende, disminuye la probabilidad de
desarrollar IRA.

Desde el punto de vista terapéutico, el manejo de la rabdomiolisis en estos pacientes no difiere del
abordaje empleado en otras etiologias de miopatia con compromiso renal [3]. La administracion
inicial de fluidoterapia intensiva, preferentemente con solucion salina al 0.9%, sigue siendo la

intervencion mas efectiva y con mayor respaldo en la literatura médica.
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IMAGENES

Figura 1. Evolucion de los niveles de creatinina y CPK durante el ingreso hospitalario
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