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Resumen

Descripción del caso: Mujer de 22 años sin antecedentes personales de interés. No presenta historia familiar
conocida de proceso debilitante ni hiperCKemia. Acude a consulta porque refiere presenta desde la infancia
"calambres musculares" en manos cuando levanta pesos, mialgias frecuentes tras el ejercicio y debilidad y
cansancio muscular proximal en MMSS. Manifiesta que la clínica no le impide practicar deporte activamente
ya que si descansa brevemente cuando comienza la mialgia y la rigidez, puede continuar el ejercicio durante
más tiempo (posible fenómeno "second wind"). Reconoce haber tenido en el último año y medio 3 episodios
de orinas oscuras tras el ejercicio. Niega clínica sobreañadida.

Exploración y pruebas complementarias: Consciente, orientada. Lenguaje normal. Facies normal.
Movimientos oculares externos normales. Pupilas isocórica normoreactivas. PPCCs normales. No fenómeno
miotónico en manos. Debilidad proximal en miembros superiores 4+/5. Resto balance motor 5/5. Hipertrofia
gemelar. Marcha de puntillas y talones normales. No escápula alada. Reflejos osteotendinosos simétricos.
EMG: actividad irritativa en deltoides. Biopsia muscular compatible con Enfermedad de McArdle.
Actualmente pendiente de estudio genético (gen PYGM).

Juicio clínico: Enfermedad de McArdle, o glucogenosis tipo V.

Diagnóstico diferencial: Glucogenosis tipo VII.

Comentario final: La incertidumbre hasta llegar al diagnóstico es una de las grandes preocupaciones de los
afectados por enfermedades raras. De ahí, que el momento del diagnóstico pueda llegar a ser una liberación
para pacientes que sufren enfermedades poco conocidas como la enfermedad de McArdle. En muchas
ocasiones estos pacientes pasan años acudiendo a consultas de diferentes especialidades hasta conseguir un
diagnóstico certero, con el sentimiento de angustia que esto puede conllevar. Es por ello que creo importante
hacer llegar a otros compañeros casos de enfermedades poco frecuentes como es la glucogenosis tipo V.
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