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Fracaso renal agudo en paciente diagnosticado de glucogenosis
tipo V: una causa poco habitual de rabdomidlisis
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INFORMACION DEL ARTICULO RESUMEN

Historia del articulo: La enfermedad de McArdle o glucogenosis tipo V es un trastorno genético que afecta a 1

Recibido el 27 de febrero de 2025 de cada 167.000 pacientes. Se produce por un déficit parcial o total de la miofosforilasa del

Aceptado el 31 de octubre de 2025 musculo esquelético (mutacién del gen PYGM, cromosoma 11q13) y su herencia es auto-

On-line el 6 de febrero de 2026 sémica recesiva. La menor actividad de dicha enzima implica una mayor dificultad de los
miocitos para utilizar el depésito de glucégeno como fuente de energia, lo que les impide

Palabras clave: realizar sus funciones celulares.

Glucogenosis Una de las complicaciones de esta alteracién genética es la rabdomidlisis, un sindrome

Rabdomidlisis en el que se produce dafio muscular que puede llegar a inducir fracaso renal agudo por

Fracaso renal agudo precipitaciéon de la mioglobina en el tubulo renal.
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Acute renal failure in a patient diagnosed with glycogen storage disease
type V: an unusual cause of rhabdomyolysis

ABSTRACT

Keywords: McArdle disease, or glycogen storage disease typeV, is a genetic disorder affecting 1 in 167,000
Glycogen storage disease people. It is caused by a partial or complete deficiency of skeletal muscle myophosphorylase
Rhabdomyolysis (mutation of the PYGM gene, chromosome 11q13) and is inherited in an autosomal recessive
Acute renal failure pattern. The reduced activity of this enzyme makes it more difficult for myocytes to use

glycogen stores as an energy source, thus impairing their cellular functions.

One of the complications of this genetic alteration is rhabdomyolysis, a syndrome cha-
racterized by muscle damage that can lead to acute kidney failure due to myoglobin preci-
pitation in the renal tubules.

© 2025 Sociedad Espafola de Médicos Generales y de Familia.
Published by Ergon Creacién, S.A.

* Autor para correspondencia.

Correo electrénico: antonefro98@gmail.com (A. Jiménez-Herrerias).
http://dx.doi.org/10.24038/mgyf.2025.065
2254-5506 / © 2025 Sociedad Espafiola de Médicos Generales y de Familia


mailto:antonefro98@gmail.com

MED GEN FaMm. 2025; 14(6): 288-289 289

Varén de 22 anos de edad, diagnosticado de glucogenosis tipoV
desde los 15 afios (forma pArg50x en homocigosis) y extrasis-
toles en seguimiento por Cardiologia; no tiene cardiopatia
estructural asociada ni necesidad de tratamiento especifico.
No refiere toma de farmacos de manera habitual (incluidos
antiinflamatorios no esteroideos).

Tras esfuerzo fisico al intentar salir del mar comienza con
mialgias y orina colurica. Pese a aumentar la ingesta hidrica, el
cuadro empeora con la presencia de astenia, nduseas y vomi-
tos, por lo que acude a Urgencias al cabo de dos dias.

Durante la exploracién fisica las constantes estdn en rango
de normalidad, la diuresis conservada y el resto sin hallazgos
llamativos. En la analitica sanguinea se objetiva una creatinina
de 4,01 mg/dl, urea de 77 mg/dl, asi como una marcada eleva-
cién de la creatina fosfoquinasa (CPK), que alcanza 155.320 U/],
junto con aumento de otras enzimas indicativas de citélisis
muscular, como lactacto deshidrogenasa y troponina. El ana-
lisis de orina muestra la presencia de 12 hematies por campo,
sin otros hallazgos relevantes. Se realiza estudio analitico
completo incluyendo perfil de autoinmunidad, complemento,
proteinograma y serologias de virus de la hepatitis B y C, asi
como virus de la inmunodeficiencia humana; resultando todo
negativo. El control ecografico de ambos rifiones y via urinaria
también revela tamano y ecogenicidad normales, sin datos de
uropatia obstructiva.

Por tanto, ante los hallazgos clinicos y las pruebas com-
plementarias se estableci6 el diagndstico de rabdomiélisis
complicada con fracaso renal agudo grave (AKIN estadio III).

Se inicié tratamiento con hidratacién intensiva mediante
suero salino al 0,9% por via intravenosa, a un ritmo inicial
de 2-3 ml/kg/hora, que se fue ajustando progresivamente en
funcién del balance hidrico y la evolucién clinica. Tras diez
dias de tratamiento hospitalario, se evidenci6 mejoria clinica,
con desaparicién de las mialgias y la astenia, asi como acla-
ramiento de la orina. De forma paralela, la funcién renal se
recuper6 completamente hasta una creatinina de 0,82 mg/dl,
asi como las cifras de CPK (figura 1) y el resto de parametros
de citélisis muscular, volvieron a la normalidad.

Comentarios

En la enfermedad de McArdle, la realizacién de ejercicio fisico
intenso puede desencadenar episodios de rabdomidlisis,
debido a la incapacidad del musculo esquelético para utilizar

el glucégeno como fuente de energia, ya que no puede meta-
bolizarse en glucosa. Este trastorno no dispone de un trata-
miento especifico. La principal medida preventiva consiste en
la ingesta de glucosa antes de la actividad fisica, con el objetivo
de reducir el riesgo de aparicién de sintomas. Actualmente,
no existe evidencia sélida que respalde el uso de otros suple-
mentos nutricionales. Ante la aparicién de clinica sugestiva de
rabdomidlisis, es fundamental iniciar medidas de hidratacién
de forma precoz, ya que esto contribuye a disminuir la preci-
pitacién de mioglobina en los tibulos renales y, por tanto, el
riesgo de desarrollar fracaso renal agudo.

Desde el punto de vista terapéutico, el manejo no difiere del
empleado en otras causas de miopatia asociadas a dafio renal.
La administracién inicial de sueroterapia intensiva constituye
la medida mas importante y con mayor grado de consenso,
recomendandose preferentemente el uso de solucién salina
isoténica al 0,9 %.
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Evolucién de los niveles de creatina fosfokinasa
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Figura 1 - Evolucidn de los niveles
diarios de CPK durante el ingreso
hospitalario.
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