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RESUMEN

El caminar en puntillas de pies idiopéatico se conoce como una
condicion patolégica, en la cual los nifios de més de tres afios
de edad caminan en las puntas de los pies, sin ninguna razén
ortopédica o neuroldgica. La enfermedad de McArdle esta des-
crita como una deficiencia muscular para realizar la glucélisis y
entre sus caracteristicas principales destacan la baja tolerancia
al ejercicio, la fatiga y los calambres musculares durante la acti-
vidad fisica, y el fendmeno de «second wind». Este caso clinico
presenta un paciente de 10 afios de edad diagnosticado como
caminador en puntillas de pies, pero con las caracteristicas fisio-
l6gicas de la enfermedad de McArdle. El objetivo de este estudio
es presentar ciertos rasgos clinicos, que ayudaran a realizar un
diagnéstico diferencial de la enfermedad de McArdle.

Nivel de evidencia: IV

Palabras clave: Enfermedad de McArdle, caminadores en pun-
tillas de pies idiopatico, caracteristicas clinicas.
(Rev Mex Ortop Ped 2017; 1:35-38)

INTRODUCCION

La marcha idiopética en puntas es definida como una
marcha patolégica, en la cual los nifos caminan en
las puntas de los pies sin ninguna razén ortopédica o
neuroldgica. En las primeras literaturas encontradas
sobre la marcha idiopatica en puntas se describe un
acortamiento congénito del tendén de Aquiles.” Sin
embargo, se ha encontrado que muchos pacientes
que caminan en punta, pueden modificar su patrén
de marcha cuando se les pide, logrando un apoyo del
talén cuando caminan.?

* Meédico adscrito a Praxis Pomarino. Hamburgo, Alemania.

Este articulo puede ser consultado en version completa en
http://mww.medigraphic.com/opediatria

SUMMARY

Idiopathic toe walking is a pathological gait pattern in
which children walk on their tip toes with no orthopedic or
neurological reason. McArdle disease is characterized by
the inability to break down muscle glycogen. On the main
characteristics of McArdle’s disease are low exercise tolerance,
muscle cramps and fatigue, and the second wind phenomenon.
In this case study reports a 10 year old boy diagnosed as
Idiopathic toe walker, whom exhibit the physiological features
of McArdle disease. The aim of this case study is to present
some clinical features of McArdle disease, which can be use
to elaborate a differential diagnostic between these two
pathological conditions.

Evidence level: IV

Key words: McArdle disease, idiopathic toe walking (ITW),
clinical characteristics.
(Rev Mex Ortop Ped 2017; 1:35-38)

La enfermedad de McArdle fue descrita por prime-
ra vez en 1951, como una deficiencia muscular se-
cundaria a una insuficiencia metabdlica para realizar
la glucolisis anaerobia;** y es caracterizada por la baja
tolerancia al ejercicio, con aparicion de calambres y de
fatiga muscular y dolores durante la actividad fisica.
Generalmente estos sintomas disminuyen o desapare-
cen con el reposo.>®

En la literatura acerca de la enfermedad de McArdle,
se encuentran sélo las caracteristicas fisioldgicas aso-
ciadas al esfuerzo durante la actividad fisica, la hipotro-
fia de la cintura escapular’ y el fendmeno de segunda
entrada o recuperacién parcial de intolerancia (second
wind), es decir, si el paciente descansa brevemente
cuando comienza la mialgia y la rigidez, éste puede
continuar el ejercicio durante mas tiempo (segunda en-
trada); sin embargo, existen otras caracteristicas como
el patrén de marcha en puntas, antepié ensanchado y
gastrocnemio con orientacion proximal.
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El objetivo de esta revision de caso es dar a conocer
algunas de las caracteristicas clinicas de los pacientes
con la enfermedad de McArdle, que ayudaran a reali-
zar una diferenciacion entre esta condicién patoldgica
y la marcha idiopatica en puntas.

CASO CLiNICO

Paciente de 10 afos de edad diagnosticado caminador
idiopatico en puntas. El patron se observa desde el co-
mienzo de la deambulacién, a los 14 meses de edad,
y el patrén de marcha ha permanecido igual; sélo se
intensifica en situaciones de cansancio o estrés. El nifio
presenta un desarrollo neuroldgico y motor normal.

El paciente presenta dolores generalizados en las
piernas, pero no puede localizar un punto concreto,
presenta debilidad y fatiga muscular después de un
esfuerzo, cansancio durante la actividad fisica y evita
los deportes con frecuencia justificando que se fatiga
con mucha facilidad. No se encuentran antecedentes
familiares positivos caminadores idiopaticos en punta.

El «test de dar vueltas en el mismo lugar» es po-
sitivo desde el primer paso; en el «test de caminar
después de dar vueltas» es positivo desde el pri-
mer paso; el «test de caminar en los talones» no
lo puede realizar; presenta una lordosis lumbar
de 45¢° (tests tomados de «idiopathic toe walking,
tests and family predisposition»);® y puede pararse
en una pierna por cinco segundos bilateralmente.
De acuerdo con el test de rango de movimiento ar-
ticular, presenta 5-0-50 con la rodilla extendida y
10-0-50 con la rodilla flexionada.

En la extremidad inferior se observa que el antepié
estd ensanchado a la altura de la articulacion meta-
tarso falangica (Figuras 1y 2) y el vientre muscular
de los gastrocnemios tienen un acercamiento hacia
proximal; en la extremidad superior presenta atrofia
de la cintura escapular que se hace mas evidente en la
porcion lateral del musculo triceps braquial y/o de la
porcién larga del musculo biceps braquial (Figura 3).
En el tronco se observan las costillas levantadas en la
parte superior como con la forma de una campana.

Teniendo en cuenta los hallazgos encontrados se
realiz6 un examen genético (Sanger sequencing DNA
test) en el cual dio positivo para la enfermedad por
almacenamiento de glucégeno tipo V, también cono-
cida como la enfermedad de McArdle.

DISCUSION

La enfermedad de McArdle esta definida como una
enfermedad por almacenamiento de glucdgeno tipo
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V causada por mutaciones en el gen 11q13,%”# la cual
es de origen autosdmico recesivo; no obstante, se han
encontrados algunos casos en los que la enfermedad
parece ser de tipo autosémica dominante.3”

La enfermedad de McArdle tiene una prevalencia
de 1:100,000-1:167,000;4° y aproximadamente el
4% de los pacientes con la enfermedad de McArdle
son diagnosticados antes de los 10 afios de edad, y
el 50% de los casos son diagnosticados entre los 10
y los 30 afios. Existe controversia en cuanto a la apa-
ricion de los sintomas de la enfermedad de McArdle,
pues alguna literatura describe que los sintomas son
més evidentes en la edad adulta, identificando como
causa que los nifios son mas activos y por lo cual los
musculos estan mejor preparados para la demanda de
la actividad fisica;'® sin embargo, en algunos relatos
de casos clinicos se encuentran pacientes que sintie-
ron los sintomas de fatiga muscular y baja toleran-
cia al ejercicio desde la infancia.?>°"" También se han
descrito casos clinicos con una variante de la enferme-
dad de McArdle de aparicion tardia (después de los
49 afos), pero con los mismos signos de intolerancia
al ejercicio y calambres musculares.'?3

Dentro de los rasgos patoldgicos se encuentran la
baja tolerancia al ejercicio, la fatiga y los calambres
durante la actividad fisica, que generalmente los obli-
gan a interrumpir la actividad. Adicionalmente a la
baja tolerancia al ejercicio, la enfermedad de McArdle
también estd determinada por el fendémeno de «se-
cond wind», el cual estd descrito en el 100% de los
pacientes con esta condicion.®1°

El fenémeno de «second wind», se define como
un fendmeno espontaneo asociado a molestias en los
musculos de las piernas y/o aumento de la frecuencia
cardiaca durante los primeros 10 minutos del ejerci-
cio, pero después de los primeros 10 minutos de ac-
tividad, la fatiga y la frecuencia cardiaca disminuyen
mientras la tolerancia al ejercicio aumenta.>®°Es co-
mun que los pacientes con la enfermedad de McArd-
le, interrumpan la actividad fisica por unos minutos,
en los cuales los sintomas de fatiga disminuyen; pero
también se conocen muchos casos de pacientes que
prefieren evitar la actividad fisica por los sintomas que
presentan durante los primeros minutos del ejercicio;
0 casos en los que han desarrollado episodios de mio-
globinuria, rabdomiolisis y/o falla renal después del
gjercicio. 3791

Este paciente ademas de reportar que evita la acti-
vidad fisica, se fatiga con facilidad durante el gjercicio.
Adicionalmente, presenta otras caracteristicas, como
son el antepié ensanchado (Figuras 1y 2), el vientre
muscular del musculo gastrocnemio cuya tendencia
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es ascender hacia la posicién més cefélica, su patron
de marcha es predominantemente en las puntas de
los pies.

Segun Pomarino, los deambuladores idiopaticos
en punta exhiben las siguientes caracteristicas clini-
cas: para el tipo |, arrugas sobre el tendén de Aquiles,
musculo gastrocnemio con forma de corazén y almo-
hadilla de grasa en la regién del antepié; y para el
tipo Il una predisposicién familiar positiva, forma del
tenddn de Aquiles en forma de «V», e hipertrofia me-
dial del musculo gastrocnemio.’'> Sin embargo, este
paciente no muestra ninguno de estos signos, aunque
la forma del antepié y de los musculos gastrocnemios
son diferentes y el patron de marcha predomina en
las puntas de los pies.

Carbon plate

Figuras 1 y 2. Imagenes del pie derecho e izquierdo
respectivamente. Obsérvese el ensanchamiento en la regién
de antepié.

Entre las caracteristicas de la extremidad superior
de este paciente, se encuentra que los musculos de
la cintura escapular estan aparentemente atrofiados,
y esto se evidencia en la porcién lateral del musculo
triceps braquial (Figura 3) y/o de la porcién larga del
musculo biceps braquial. Lo cual coincide con la atro-
fia muscular de la cintura escapular descrita en otros
pacientes con la enfermedad de McArdle.”

Normalmente para realizar el diagnéstico diferencial
de la enfermedad de McArdle, se necesitan una biopsia
muscular, exdmenes de los niveles de creatina fosfoqui-
nasa (CPK),*7213 exdmenes de acido lactico donde éste
se encuentra aumentado después del ejercicio,>> exame-
nes genéticos* o un examen de isquemia en el antebra-
z0."% Para este paciente se realizé un examen genético el
cual dio positivo para la enfermedad de McArdle.

El fendmeno de «second wind» ha sido compro-
bado como positivo en el 100% de las personas con
McArdle;® consecuentemente identificando el fené-
meno de «second wind» ayudard al proceso de exa-
men clinico y al proceso de diagnostico diferencial de
la enfermedad."” Por lo cual un test de 12 minutos
(12 MWT Minute Walk Test) podria ser otra forma de
realizar un diagndstico diferencial entre McArdle y los
caminadores en puntillas de pies.

Aunque todavia no se ha encontrado un tratamien-
to que pueda aliviar los sintomas de la enfermedad de
McArdle, se ha comprobado que la actividad fisica re-
gular, protege los musculos de lesiones durante esos
primeros minutos de ejercicio donde la actividad fisica
se hace mas dificil.® Por lo cual el ejercicio aerébico,
regular y supervisado podria ser una de las soluciones
de tratamiento para evitar el desacondicionamiento
fisico temprano.

La enfermedad de McArdle es una deficiencia aso-
ciada con la miofosforilasa y aunque se conocen sus
generalidades como son la intolerancia al ejercicio, los
dolores y calambres musculares y el fendmeno de «se-
cond wind» todavia existen otras caracteristicas que
pueden ayudar a identificar esta entidad y a diferen-
ciarla de otras condiciones.

Figura 3.

En esta imagen se puede observar
la atrofia de la cintura escapular y
especialmente la atrofia de los musculos
de la porcién lateral del musculo triceps
braquial y/o de la porcién larga del
musculo biceps braquial. También se
observa asimetria en los brazos durante
la abduccién lateral.
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