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La enfermedad de McArdle es una enfermedad metabdlica, de origen genético, resultado de una defi-
ciencia en una de las enzimas responsables del metabolismo del glucégeno en el organismo. Estos pa-
cientes presentan una clinica y unas alteraciones bioquimicas caracteristicas, que sugieren el diagnésti-
co. Se presenta el caso de un paciente de 14 afios, en el cual las alteraciones en la analitica sanguinea

Asymptomatic hyper-CK-emia and thrombocytopenia as initial symptoms
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Abstract

INTRODUCCION

La enfermedad de McArdle o glucogenosis tipo V es
una enfermedad genética infrecuente que implica
al metabolismo del glucégeno. Se presenta con una
gran variedad fenotipica, siendo la limitacion en la
realizacion de ejercicio fisico la manifestacion mas
caracteristica, con la aparicion de debilidad, calam-
bres, dolory contracturas musculares™?. Sin embar-
go, en ocasiones es el hallazgo casual de mioglobi-
nuria y/o aumento de creatinofosfocinasa (CPK,
o CK [creatincinasa]) en sangre el que pone al

McArdle disease is a metabolic and genetic disease due to a deficiency of an enzyme responsible for
the glycogen metabolism. We report the case of a patient of a 14-year-old patient, who showed blood
tests alterations preceding the clinical symptomatology.

profesional sobre la pista de la existencia de un pro-
blema de fondo, previo al inicio de la clinica. Estos
hallazgos de laboratorio abren un amplio abanico
de entidades en el diagndstico diferencial.

El objetivo de este articulo es dar a conocer esta
entidad mediante la presentacion de un caso clini-
co donde la anamnesis minuciosa constituye un
arma fundamental para una correcta orientacion
del paciente y para un diagndstico precoz, que per-
mita la instauracién de un tratamiento adecuado,
evitando posibles complicaciones asociadas.

Como citar este articulo: Mosquera Gorostidi A, Delgado Fuentes E, Aguilera Albesa S, Yoldi Petri ME. Elevacion de la CPK y plaquetopenia
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CASO CLINICO

Varén de 14 afios en seguimiento por Hemato-
logia por trombopenia, el cual es derivado a
Neuropediatria por presentar un aumento de CPK
(hasta 1864 UI/l), lactatodeshidrogenasa (LDH) (has-
ta 421 Ul/1) y transaminasas (aspartato transami-
nasa [AST] hasta 490 Ul/I, alanina aminotransfera-
sa [ALT] hasta 280 Ul/I) en analiticas seriadas. El
paciente referia estar previamente asintomatico,
salvo por una discreta astenia ante la realizacion
de ejercicio moderado, como correr o subir escale-
ras, asociando ocasionalmente calambres y mial-
gias. Profundizando en la anamnesis, refirié haber
presentado, ademas, un episodio aislado de hema-
turia macroscopica tras la realizacion de ejercicio
previo. La exploracién era normal.

Se realizaron un electroencefalograma, un electro-
miograma y una resonancia magnética muscular
de extremidades inferiores, sin mostrar alteracio-
nes en ninguna de dichas pruebas complementa-
rias. Asimismo, se realiz6 una biopsia muscular
donde se evidencié déficit de miofosforilasa, sin
otras alteraciones anadidas. El estudio molecular
puso en evidencia la presencia de las mutaciones
p.R50X (c.148C>T)y p.R490W (c.1468C>T) en hete-
rocigosis compuesta, confirmando el diagndstico
de sospecha de enfermedad de McArdle. Se derivd
al paciente a nutricion y dietética, presentando
previo al acoplamiento dietético dos episodios de
rabdomidlisis que requirieron ingreso en la unidad
de cuidados intensivos pediatricos. Actualmente el
paciente se encuentra asintomatico, con valores de
CPK normales, siguiendo pautas de soporte nutri-
cional y con controles ambulatorios en Neurope-
diatria y Nutricion Pediatrica.

DISCUSION

La enfermedad de McArdle esta causada por la al-
teracion del gen PYGM, el cual codifica la sintesis
de un enzima que interviene en la degradacion del
glucdgeno,denominada miofosforilasa a-1,4-glucan
ortofosfato glucosiltransferasa®?. La herencia es
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autosomica recesiva con heterogeneidad alélica, y
los avances en la genética molecular han identifi-
cado un numero de mutaciones creciente en los
dltimos afios®*.

Las manifestaciones clinicas se deben a la incapa-
cidad de obtencion de energia de los depositos
musculares de glucogeno®?. El curso clinico es va-
riable, como consecuencia de la heterogeneidad
genética, sin haberse establecido una clara corre-
lacién genotipo-fenotipo®®. Igualmente, los habi-
tos dietéticos o el género estan relacionados con la
severidad clinica, presentando las mujeres una

mayor afectacion™©.

En el diagndstico, una correcta anamnesis es esen-
cial, presentando estos pacientes intolerancia al
ejercicio, mialgias y contracturas musculares™?.
Pueden asociarigualmente un fendmeno conocido
como second wind: una reduccion de la sintomato-
logia al disminuir la velocidad de la actividad o tras
la realizacion de un descanso’. La rabdomidlisis y
la mioglobinuria tras el ejercicio se presentan en
aproximadamente la mitad de los pacientes, pu-
diendo estar tras ello comprometida la funcién
renal*?. Se ha descrito una forma neonatal con
pronostico infausto, evidenciandose en estos hipo-
tonia, debilidad muscular generalizada e insufi-
ciencia respiratoria progresiva.

El diagnostico se realiza habitualmente en la segun-
da o tercera década de la vida, puesto que en la in-
fancia los pacientes suelen ser paucisintomaticos.

En la bioquimica se observa un aumento de la CPK
(con niveles moderadamente elevados en periodos
intercriticos y muy elevados tras las crisis), y niveles
elevados de aldolasa, creatina y fosfatasa alcalina,
asi como de las enzimas hepaticas transaminasa
glutamico oxalacética (GOT), transaminasa gluta-
mico piruvica (GPT), gammaglutamiltranspeptida-
sa (GGT) y LDH, estando descritos casos de pla-
quetopenia como en nuestro paciente, en probable
relacion con el aumento de consumo plaquetario
en los episodios de rabdomiolisis™?. A veces puede
ocurrir que dichas alteraciones bioquimicas ante-
cedan a la sintomatologia clinica.
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El diagndstico definitivo se sustenta en la confir-
macion de la ausencia de miofosforilasa mediante
técnicas inmunohistoquimicas en la biopsia mus-
culart? Hoy en dia es posible la realizaciéon de un
diagnéstico genético®®, tal y como se realizé en el
caso descrito.

El tratamiento es de soporte, basado en el entrena-
miento fisico controlado con ingesta de glucosa
previa al ejercicio, en el control dietético con abun-
dante hidratacion y en un reparto adecuado de
hidratos de carbono, con lo que se consigue dismi-
nuir la sintomatologia clinica y los episodios de
rabdomiolisis**’.

CONCLUSIONES

La aproximacion diagnostica en las enfermedades
metabdlicas desde Atencion Primaria supone un
reto para el profesional. Una profundizacion ade-
cuada en laanamnesis es clave para el diagndstico,
asi como una actuacion sistematica ante el hallaz-
go de alteraciones analiticas como el aumento de
CPK o la trombopenia, que permita discernir entre
gran numero de patologias.
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