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Enfermedad de McArdle

La enfermedad de McArdle, o glucogenosis tipo V, se produce por una deficiencia en una de
las enzimas responsables del metabolismo del glucégeno en el organismo. Esta patologia es
uno de los cuatro tipos de glucogenosis (enfermedades producidas por depdsito o cimulos de
glucogeno) que producen dafio del masculo esquelético, es la forma mas frecuente de
glucogenosis muscular. Se estima que la incidencia de la enfermedad de McArdle esta en
torno a uno por cada 50.000 nacimientos, aunque ésta puede variar significativamente entre
distintas zonas geograficas.

Se refiere a una complicacion hereditaria poco frecuente con predominancia masculina, donde
el cuerpo no puede descomponer el glucégeno el cual funciona como una fuente importante
de energia que se almacena en todos los tejidos, especialmente en los masculos y el higado.
En estos pacientes no se encuentra la actividad del enzima glucégeno fosforilasa, que
interviene en la degradacién del glucégeno en acido lactico en el musculo. La enfermedad se
origina por una mutacion en el gen PYGM localizado en el cromosoma 11q13, donde se
codifica la isoforma muscular del enzima glucégeno fosforilasa, la EAG V es un trastorno
genético autosémico recesivo, se debe recibir una copia del gen afectado por parte de ambos
padres. Una persona que recibe un gen defectuoso de solo uno de los padres
automaticamente no presenta este sindrome. Los antecedentes familiares de la EAG V
incrementan el riesgo. Al producirse una falla en el cromosoma que codifica la glucégeno
fosforilasa, ocasiona una falta en la enzima esencial para la obtencién de energia para el
trabajo muscular y su deficiencia afecta principalmente a la capacidad del masculo esquelético
para la realizacion de ejercicios fisicos.

Las células del cuerpo necesitan a la glucosa para poder llevan a o sus reacciones quimicas,
cuando se utiliza la glucosa para las unciones celulares y aiin queda cierta cantidad de glucosa
esta se almacena dentro del cuerpo en forma de glucégeno por el enzima glucdégeno sintetasa.
Cuando una persona se encuentra en un estado de ayuno, el glucégeno de empieza a liberar
en forma de glucosa para el consumo celular, por la accién del enzima glucégeno fosforilasa.
Las células, el especial las musculares necesitan glucosa para seguir con su funcionamiento.
Si tiene la enfermedad de McArdle, los musculos no pueden descomponer el glucégeno
almacenado. Eso significa que los musculos no pueden usar el glucogeno almacenado para
obtener la glucosa que necesitan, un déficit secundario en la fosforilaciébn oxidativa ocurre
debido a la ausencia de piruvato (que generalmente se genera en la glucdélisis), y por lo tanto
los pacientes tienen una capacidad limitada para utilizar acidos grasos durante el ejercicio.
Como otra consecuencia secundaria, debido a que no se produce ATP de forma aerobia, el
oxigeno recae en un 35% hace que se incremente la presion arterial con la finalidad de
compensar el dafio. Los sintomas, en la mayoria de los casos, suelen aparecer en la
adolescencia o juventud, siendo menos frecuentes en la infancia, los principales de esta
enfermedad son: Sentirse rapidamente cansado durante la actividad fisica, rigidéz o debilidad
pronto después de comenzar a ejercitarse, los sintomas pueden aliviarse después de varios
minutos de ejercicio continuo (recuperar el aliento), calambres musculares, dolor muscular,
orina amarronada-rojiza, especialmente después de haber hecho actividad fisica por cierto
periodo (mioglobinuria) y debilidad duradera (permanente) en el muslo u otros musculos (poco
frecuente). También se suelen presentar calambres dolorosos en cualquier grupo muscular.



Se han descrito 4 formas clinicas en funcién del grado de afectacién:

- Tipo 1: fatiga muscular o debilidad muy leves que a veces se etiqueta de psicogénica.
- Tipo 2: fatiga muscular, debilidad progresiva de inicio muy tardio, pasados los 50 afios.
- Tipo 3: debilidad moderada congénita

- Tipo 4: miopatia infantil fatal en los primeros meses por problemas respiratorios.

Existen diversas enfermedades que afectan al musculo por lo que se debe tener en cuenta
como diagnéstico de esta enfermedad. La enfermedad de McAdle se puede detectar mediante
los siguientes métodos:

Andlisis de laboratorio. Los andlisis sanguineos suelen presentar niveles de CPK elevados
(moderadamente elevados en periodos intercriticos y muy elevados tras las crisis), y elevacién
de aldolasa, creatina y fosfatasa alcalina, y enzimas hepaticas GOT, GPT, GGT y/o LDH.

Contraste de isquemia en el antebrazo. Extraccién de muestras de sangre venosa. En sujetos
normales se produce un incremento de tres a cinco veces superior a lo normal en el acido
lactico durante el primer minuto, que gradualmente baja. En pacientes con la enfermedad de
McArdle hay un minimo o nulo aumento a lo largo de la serie, debido a su incapacidad para la
degradacion efectiva de glucdgeno en lactato. Suele ir acompafiado de un aumento de los
niveles de amonio que puede ser moderado o incluso llegar a estar hasta diez veces por
encima de los valores normales.

Electromiograma. Durante los periodos de calambre aparecidos con el ejercicio fisico o
provocados mediante isquemia es caracteristico encontrar una falta de actividad eléctrica, o
silencio eléctrico.

Patologia del musculo. Debe ser confirmado mediante una biopsia muscular. En los afectados
por la enfermedad, el analisis microscopico de la biopsia del mulsculo puede apreciarse la
variabilidad en el tamafio de las fibras musculares, y la presencia de vacuolas en el citoplasma
de las fibras debida a la acumulacién de glucégeno.

Esta enfermedad actualmente no tiene cura, pero se pueden controlarse los sintomas. En
consecuencia, los pacientes reciben terapias paliativas para atenuar, en la medida de lo
posible, los sintomas de esta patologia. Se puede modificar la dieta. La fisioterapia puede
ayudar con la debilidad. Entre ellas, se destacan las siguientes:

Terapia dietética. Se debe hacer énfasis en la ingestién de cinco comidas moderadas al dia,
lo cual ayuda a mantener niveles apropiados de glucosa y evitar una mayor degradacion
muscular. Aln asi, debe evitarse una ganancia excesiva de peso que, sin duda, resulta
también perjudicial para los afectados por esta patologia.

Ejercicios aerdbicos de mantenimiento. El ejercicio suave, constante, y metédico puede ayudar
a incrementar la tolerancia al ejercicio, y aumenta la capacidad circulatoria y el aporte de
oxigeno. Puede incluso Uutil la fisioterapia, particularmente en aquellos pacientes mas
afectados que presenten mayores dificultades para la practica de ejercicios aerébicos.



En el tratamiento y prevencion de posibles crisis de mioglobinuria, se debe procurar una buena
hidratacién de los pacientes que sean particularmente propensos a las mismas. La ingestién
cotidiana de bicarbonato también ayuda a alcalinizar la orina y a evitar posibles dafios renales.

Conclusién

Las glucogenosis son enfermedades metabdlicas que pueden llegar a causar graves
problemas en el funcionamiento del cuerpo. El especial la glucogenosis V o enfermedad de
McAdler, afecta directamente a el sistema muscular esquelético y a menudo causa debilidad
en actividades fisicas por lo que se requiere una ingesta de alimentos mas a menudo pero
tienden a elevar el peso y generar complicaciones mayores de este enfermedad. Es dificil
actualmente un tratamiento ajo medicacién de esa enfermedad y tomado en cuenta que es
hereditaria no se ha descubierto cura es una enfermedad que aln esta en estudio y 0 se puede
prevenir. Sin embargo, como meédicos debemos brindar un apoyo y acompafiamiento con
cuidados paliativo para mejorar la calidad de vida del paciente y la de su familia.
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