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PALABRAS CLAVE Resumen

Enfermedad de Introduccién: La enfermedad de McArdle o glucogenosis tipo V es una enfermedad rara debida
McArdle; al déficit de miofosforilasa muscular, lo que produce incapacidad para degradar el glucégeno
Rabdomiolisis; a este nivel. Los pacientes presentan fatiga, dolor y calambres de forma habitual. Ademas,
Enfermedades raras; tras un ejercicio intenso o situacion estresante, estan expuestos a lisis celular. Esto se puede
Enfermeria. manifestar en forma de mioglobinuria y rabdomidlisis, sindrome clinico potencialmente grave

si no se trata con rapidez.

Valoracion: Se presenta el caso de un varon de 38 anos con enfermedad de McArdle y rabdomio-
lisis secundaria a la realizacion de ejercicio, que preciso atencion en el Servicio de Urgencias
durante 24 horas, asi como su posterior ingreso en Unidad de Hospitalizacion. Se realizd una
valoracion enfermera siguiendo el modelo de cuidados de Virginia Henderson.

Diagnostico: Se priorizaron los diagnosticos enfermeros: (00016) deterioro de la eliminacion uri-
naria, (00092) intolerancia a la actividad, (00093) fatiga y (00132) dolor agudo; y la complicacion
potencial: riesgo de fallo renal agudo.

Planificacion: Se elabora Plan de Cuidados siguiendo la metodologia NANDA-NIC-NOC, con espe-
cial atencion a las alteraciones en la eliminacion y en el sistema musculoesquelético. Se realiza
monitorizacion de la diuresis. Se realiza reposicion de liquidos y se administra medicacion
analgésica.
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Introduccion

Discusion: Existe escasa literatura sobre los cuidados enfermeros de pacientes con enfermedad
de McArdle, lo que ha limitado la comparacion de nuestros resultados con los de otros autores,
sin embargo, dada la buena respuesta del sujeto mediante reposicion de liquidos, un 6ptimo
control del dolor y el reposo demostraron una rapida recuperacion del paciente.

© 2020 Sociedad Espafola de Enfermeria Intensiva y Unidades Coronarias (SEEIUC). Publicado
por Elsevier Espana, S.L.U. Todos los derechos reservados.

Rhabdomyolysis in a patient with McArdle’s disease

Abstract

Introduction: McArdle’s disease or glycogenosis type V is a rare disease due to deficiency of
muscle myophosphorylase leading to inability to degrade glycogen at this level. Patients have
fatigue, pain, and cramps on a regular basis. In addition, after intense exercise or stressful
situation, they are exposed to cellular lysis. This can occur in the form of rhabdomyolysis and
myoglobinuria, a potentially serious clinical syndrome if not treated quickly.

Case evaluation: We present the care plan of a 38-year-old man with McArdle’s disease and
secondary rhabdomyolysis on physical exercise, which required attention in the Emergency
Department for 24 hours, as well as his subsequent admission to the ward. A nursing evaluation
was performed following the care model of Virginia Henderson.

Diagnosis: Priority was given to nurse diagnoses: (00016) deterioration of urinary elimination,
(00092) activity intolerance, (00093) fatigue and (00132) acute pain; and potential complica-
tion: risk of acute renal failure.

Planning: The Care Plan is developed following the NANDA-NIC-NOC methodology, with spe-
cial attention to alterations in the elimination and musculoskeletal system. The diuresis is
monitored. Fluid replenishment is performed, and analgesic medication is given.

Discussion: There is little literature on the nursing care of patients with McArdle’s disease,
which has limited the comparison of our results with those of other authors. However, given the
good response of the subject through fluid replacement, optimal pain control and rest, they
made a rapid recovery.

© 2020 Sociedad Espafiola de Enfermeria Intensiva y Unidades Coronarias (SEEIUC). Published
by Elsevier Espana, S.L.U. All rights reserved.

afecta al correcto funcionamiento de la bomba sodio-potasio
ATPasa, lo que desencadena un acumulo de sodio y agua

La enfermedad de McArdle es hereditaria autosomica rece-
siva, calificada como «enfermedad rara» por su baja
prevalencia, que en la poblacion espaiola es de 1/167.000
personas'. Esta causada por una mutacion del gen PYGM,
generando una deficiencia de miofosforilasa muscular,
enzima responsable del metabolismo del glucogeno en el
musculo esquelético. Esta enzima no se encuentra alterada
en otros érganos (corazon, higado)'.

El principal sintoma de la enfermedad es la intolerancia
al ejercicio manifestado por dolor, fatiga, rigidez y debili-
dad muscular?. Cuando los pacientes se someten a ejercicio
a carga constante, inicialmente experimentan un aumento
de la frecuencia cardiaca, dolor muscular y fatiga intensa,
seguido de una fase de mejoria sintomatologica a los 7-8
minutos. Este es un fendmeno patognomonico denominado
«segundo aliento», que se debe a una mayor disponibilidad
de sustratos energéticos de origen no muscular, por movili-
zacion secundaria durante el ejercicio y aumento del flujo
sanguineo local, tales como glucosa y acidos grasos libres**.

El déficit de miofosforilasa conlleva una alteracion en el
metabolismo de los glucidos en la célula muscular. Ademas,

intracelular. En determinadas ocasiones esto puede pro-
vocar la rotura de la membrana celular (rabdomidlisis).
En esta situacion, productos de la disolucion de las célu-
las musculares danadas, tales como mioglobina o algunas
enzimas musculares como la creatin-kinasa (CK), son libera-
das a la circulacion sanguinea. Esto hace que los pacientes
con enfermedad de McArdle presenten habitualmente nive-
les plasmaticos basales de CK superiores a 1.000 U/L, que
pueden aumentar en determinadas situaciones como activi-
dades fisicas muy intensas*. La mioglobina es lesiva para el
rifdn, pudiendo causar insuficiencia renal aguda. La grave-
dad de la afectacion renal y los sintomas varian en funcion
de la magnitud del dafio muscular, pudiendo provocar vomi-
tos, fiebre, mialgias, cambios en el color y la cantidad de la
orina, e incluso alteraciones del nivel de consciencia o fallo
renal agudo irreversible’.

Actualmente, la enfermedad no tiene tratamiento cura-
tivo, por lo que el manejo de la enfermedad se basa en
el control sintomatico. Su pilar fundamental es el ejercicio
fisico, donde la realizacion regular de deporte contro-
lado mejora los sintomas*; seguido de recomendaciones
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Figura 1  Determinaciones analiticas de urea y creatinina
antes y durante el ingreso.
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Figura 2 Determinaciones analiticas de CK y LDH antes y
durante el ingreso.

dietéticas que consisten en la ingesta de glucosa en forma
de azlcares de rapida absorcion antes del inicio del ejercicio
para mejorar su tolerancia®. Por otro lado, algunos autores
recomiendan una dieta cetogénica con la que se mejorarian
algunos parametros analiticos. No obstante, existe contro-
versia al respecto debido a los efectos deletéreos en el
organismo a medio y largo plazo’. Respecto al tratamiento
de las complicaciones metabdlicas agudas, en un estudio
realizado con 45 pacientes con enfermedad de McArdle,
en 17 casos se detectd mioglobinuria y cinco presentaron
fracaso renal agudo grave con necesidad de hemodialisis®.

La falta de publicaciones que aborden los cuidados enfer-
meros en pacientes con enfermedad de McArdle justifica el
interés por presentar el siguiente caso clinico.

Descripcion del caso

Varon de 38 anos (altura 1,74 m; peso 73,3 kg), sin aler-
gias conocidas, diagnosticado con enfermedad de McArdle
mediante estudio genético desde los 20 afos. Es autdbnomo
(Escala Barthel: 100, Escala Lawton-Brody: 8) y fisicamente
activo.

Acudié a Urgencias refiriendo dolor osteomuscular en
miembros inferiores desde hacia dos horas y cambio en el
color de la orina, tras realizar ejercicio intenso (sentadillas
con 50 kg de peso).

En la exploracion present6 presion arterial de 145/85
mmHg y saturacion de oxigeno del 96%. Se realizo electro-
cardiograma (ECG) con ritmo sinusal a 88 lpm. Presentaba
dolor de intensidad 8 sobre 10, segun la escala visual analo-
gica (EVA), en ambos musculos cuadriceps femorales y en la
musculatura de la region lumbar.

Se extrajo analitica de sangre venosa y muestra de orina.
En el analisis bioquimico se observd elevacion de la CK y
otras enzimas musculares (figs. 1-3). La orina era de color
borgofa y se detecto presencia de mioglobinuria.
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Figura 3  Determinaciones analiticas de GOT y GTP antes y
durante el ingreso.

Valoracion enfermera

El paciente ingres6 en Observacion de Urgencias donde se
canalizé via venosa periférica. Al ingreso se realizd una
valoracion enfermera segin necesidades basicas de Virgi-
nia Henderson, destacando alteraciones en el sistema de
eliminacion y de la movilidad.

Respiracion: Patron respiratorio normal, frecuencia res-
piratoria en reposo de 14 rpm. Fumador de 10 cigarros al
dia. Tension arterial de 120/67 mmHg y frecuencia cardiaca
de 90 lpm. Auscultacion normal. ECG sin alteraciones. Toma
levotiroxina 100 mg por hipotiroidismo.

Alimentacion e hidratacion: Independiente. Bebe 2-3
litros de agua al dia y compagina dieta cetogénica con dieta
mediterranea. Refiere que al entrar en cetosis utiliza mejor
su energia y la CK en analitica mejoran, pero le es casi impo-
sible realizar una dieta sin hidratos. Ese dia habia comido
arroz y batido de proteinas tras el ejercicio.

Eliminacién: Independiente, no edemas. Orina de color
borgofa por probable rabdomiolisis de reciente instaura-
cion. En analitica de orina destaca +++ hematuria. Ha bebido
mas de 2 litros de agua en las dos horas anteriores, pero se
encuentra en oliguria.

Movimiento y mantenimiento: Independiente. Realiza
ejercicio diariamente, importante para mejorar los sinto-
mas de la enfermedad. En el momento de la valoracion, se
detectan contracturas y mialgias en zona lumbar, cuadriceps
y gemelos que le impiden moverse con normalidad. Refiere
pérdida de fuerza en miembros debido a las contracturas.

Descanso y suefio: Sin alteraciones del patron del suefo.

Vestirse y desvestirse: Auténomo. Buen aspecto general.

Temperatura corporal: Vive sélo en hogar bien acondi-
cionado. Presenta temperatura de 37,5°C.

Higiene e integridad de la piel: Higiene adecuada. Piel
hidratada.

Peligros: Orientado, sin riesgo de caidas.

Comunicacion: Sin déficits sensoriales.

Vive de acuerdo con creencias y valores: Sin alteracio-
nes.

Autorrealizacion y autoestima: Enfermero desde hace
10 anos. Realizado profesionalmente.

Participacion en actividades recreativas: Vida social
activa. Su mayor aficion es viajar.

Aprendizaje: Estudios universitarios.

Se inici6 perfusion de suero fisiologico 0,9% a 1.000 mL/h,
con control estricto de ingesta de liquidos y diuresis. Durante
la primera hora, presenté oliguria con una diuresis de 20
mL/h, de color borgona. A partir de la segunda hora, poliuria
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de 200 mL/h. A las cuatro horas la orina era normocoli-
rica.

El paciente presentd contracturas musculares a nivel
lumbar y extremidades inferiores. Para controlar el dolor
se administraron analgésicos no opioides, evitando el
uso de antiinflamatorios no esteroideos por el riesgo
de empeorar la funcion renal. Ante la escasa respuesta
analgésica (7/10 en la EVA tras la administracion de
medicacion), se administraron opioides menores redu-
ciendo el dolor percibido por el paciente (2/10 en la
EVA).

Tabla 1

A las 12 horas del ingreso los valores de CK aumentaron,
por lo que se mantuvo la sueroterapia durante 12 horas a
un ritmo de 250 mL/h. Se paut6 un aumento de la ingesta
hidrica hasta 3 litros por dia. La orina presentaba color y
caracteristicas normales. A las 24 horas se realiz6 una nueva
determinacion analitica, observandose descenso de la CK y
ausencia de alteracion de parametros renales (urea y crea-
tinina).

El paciente fue trasladado a la Unidad de Medicina
Interna hasta el alta a las 72 horas, tras recuperacion clinica
completa.

Plan de cuidados NANDA-NOC-NIC, con evolucion de los indicadores de resultado

Diagnosticos (NANDA)

Objetivos de
resultados (NOC)

Intervenciones enfermeras (NIC) y
actividades

Evolucion NOC

Ingreso Alta

00092 Intolerancia a 0002 Conservacion de 0108 Manejo de la energia. Escala b: 3 Escala b: 5
la actividad, la energia. Actividades:
relacionado con e 000203 Reconoce o Favorecer el reposo / limitacion
deterioro muscular limitaciones de de actividades.
manifestado por energia. o Corregir los déficits del estado
contracturas fisiologico como elementos
generalizadas. prioritarios
00093 Fatiga 0001 Resistencia. 0180 Manejo de la energia. Escala a: 2 Escala a: 0
relacionada con ¢ 000102 Actividad. Actividades: Escala c: 4 Escala c: 5
estado de la « 000110 e Determinar las causas de la Escala d: 4 Escala d: 5
enfermedad Agotamiento. fatiga (tratamiento, dolor).
manifestado por 1007 Estado e Determinar las limitaciones
debilidad nutricional: energia. fisicas del paciente.
generalizada. o 1000701 Energia. 1100 Manejo de la nutricion.

Actividades:

o Determinar el niumero de

calorias y tipo de nutrientes

necesarios para satisfacer las

exigencias de la alimentacion
00132 Dolor agudo 1605 Control del 1400 Manejo del dolor Escala b: 4 Escala b: 5
relacionado con dolor. Actividades:
ejercicio intenso e 160501 Reconoce el e Asegurar que el paciente reciba Escala b: 4 Escala b: 5
manifestado por comienzo del dolor. los cuidados analgésicos
informe verbal del e 160509 Reconoce correspondientes: proporcionando  Escala c: 2 Escalac: 5
dolor los sintomas del alivio del dolor mediante

dolor. analgésicos prescritos y aplicando Escala c: 3 Escala c: 5

2102 Nivel del dolor.
e 210201 Dolor
referido.

¢ 210204 Duracion
episodios de dolor.

ejercicios de estiramiento.

e Considerar el tipo y la fuente del
dolor al seleccionar una estrategia
de alivio de este, facilitando el
reposo.

2210 Administracion de
analgésicos

Actividades:

o Administrar analgésicos
complementarios cuando sea
necesario para potenciar la
analgesia.

o Administrar los analgésicos a la
hora adecuada para evitar picos y
valles de analgesia, especialmente
con el dolor severo.
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Tabla 1 (continuacién)
Diagnosticos (NANDA) Objetivos de Intervenciones enfermeras (NIC) y Evolucion NOC
resultados (NOC) actividades
Ingreso Alta
00016 Deterioro de la 0503 Eliminacion 4120 Manejo de liquidos. Escala a: 2 Escala a: 0
eliminacion urinaria, urinaria. Actividades:
relacionado con ¢ 050301 Patron de e Registro de entradas y salidas Escala a: 2 Escala a: 0
destruccion muscular  eliminacion. o Administrar terapia I.V. segun
manifestado por prescripcion. Escala a: 2 Escala a: O

rabdomiolisis,
oliguria y hematuria.

Complicacion
potencial

0601 Equilibrio
hidrico.

060107 Entradas y
salidas equilibradas.

Objetivos de
resultado (NOC)

4130 Monitorizacion de liquidos.

Actividades:

e Monitorizar los niveles de
electrolitos en suero y orina.

e Observar color, la cantidad y la
gravedad especifica de la orina.

Intervenciones
enfermeras (NIC) y
actividades

Evolucion NOC

Riesgo de fallo renal
agudo secundario a
destruccion muscular.

0503 Eliminacion
urinaria.

e 050303 Cantidad de
orina.

e 050304 Color de la

0509 Manejo de la
eliminacion urinaria.
Actividades:

e Control horario de
la eliminacion
urinaria, incluyendo

Ingreso Alta
Escala a: 2 Escala a: 0
Escala a: 2 Escala a: 0

orina.

la frecuencia,

densidad, olor,
volumen y color.

Escala Likert para valorar los indicadores de resultado®. Escala «a»: No comprometido (0), Levemente comprometido (1), Moderadamente
comprometido (2), Sustancialmente comprometido (3), Gravemente comprometido (5). Escala «b»: Nunca demostrado (1), Raramente
demostrado (2), A veces demostrado (3), Frecuentemente demostrado (4), Siempre demostrado (5). Escala «c»: Grave (1), Sustancial
(2), Moderado (3), Leve (4), Ninguno (5). Escala «d»: Desviacion grave del rango normal (1), desviacion sustancial del rango normal (2),
desviacion moderada del rango normal (3), desviacion leve del rango normal (4), sin desviacion del rango normal (5).

Diagnésticos enfermeros, plan de cuidados y
evaluacion

Se identificaron los diagndsticos enfermeros, tanto auto-
nomos como colaborativos segin la taxonomia NANDA® y
una complicacion potencial, dada su relevancia; los resulta-
dos esperados (NOC)? y las intervenciones enfermeras (NIC)®
(tabla 1).

Como primer objetivo se priorizaron los diagndsticos
orientados a la prevencion de las complicaciones de la rab-
domiolisis para evitar el posible fallo renal y el deterioro de
la funcion renal mediante reposicion de liquidos de forma
intensiva y minuciosa monitorizacion de la diuresis con vigi-
lancia del volumen y aspecto de esta y mediante reposo
para no perpetuar el dano muscular preponderando la pre-
vencion de complicaciones y la restauracion de salud de
forma precoz. También se priorizo la mejora del bienestar
del paciente, mediante postura comoda y administracion de
analgesia. Al ser la enfermedad de McArdle una enfermedad
sin tratamiento en la actualidad, los diagnosticos enferme-
ros que se priorizaron fueron aquellos que garantizaban la
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prevencion de las complicaciones de la rabdomiolisis y asi
evitar el avance de ésta. La fatiga y la intolerancia a la acti-
vidad mejoraron con ejercicios de estiramiento y reposo. La
recuperacion fue rapida, con mejoria de los parametros ana-
liticos a las 24 horas (figs. 1-3) y de los criterios de resultado
NOC al alta (tabla 1). Para asegurar unos cuidados 6ptimos
se realiz6 una evaluacion continua durante todo el plan de
cuidados. Como evaluacion final del proceso, se demostrd
una estabilizacion en las CK, comprobandose una orina nor-
mocollrica previo al alta en la planta de hospitalizacion.
También se evalué de forma objetiva el control del dolor
mediante el uso de la escala EVA y favoreciendo el reposo.

Discusion

La enfermedad de McArdle, descrita por primera vez en
1951 por Brian McArdle, es la glucogenosis muscular mas
frecuente y una de las miopatias genéticas mas comunes’
Los sintomas fisicos y psicoldgicos conllevan un estilo de
vida sedentario y sobrepeso que pueden empeorar la cali-
dad de vida de estos pacientes. En la mayor parte de los
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casos, la enfermedad no afecta a la expectativa de vida de
los sujetos, pero las actividades que estos realizan pueden
verse seriamente limitadas. No obstante, existe a este res-
pecto una importante variabilidad entre pacientes’. En este
trabajo se describe un proceso de rabdomiolisis, complica-
cion habitual en pacientes con enfermedad de McArdle?. La
rapida atencion del equipo multiprofesional, la ejecucion
del proceso enfermero y la buena respuesta del paciente
ante la reposicion hidrica evitaron complicaciones como el
fracaso renal y la hemodialisis'® El plan de cuidados se baso
en una valoracion integral, destacando la estricta monitori-
zacion de la evolucidn de la rabdomiélisis''. Gracias a ello, el
100% de los diagnosticos enfermeros se resolvieron al alta.
Como refleja la literatura, la fluidoterapia intravenosa, el
aumento del aporte hidrico, el control del dolor y el reposo,
garantizan el optimo abordaje de la rabdomidlisis'2. Ade-
mas, el lenguaje estandarizado (NANDA-NICNOC)? permitio
planificar y evaluar los cuidados. En el caso clinico expuesto
hubo un resultado positivo en la resolucion de todo el pro-
ceso enfermero. Existe escasa literatura sobre los cuidados
enfermeros de pacientes con enfermedad de McArdle, lo que
ha limitado la comparacion de nuestros resultados con los de
otros autores. El tratamiento de la enfermedad de McArdle
se basa en el control de la actividad fisica y medidas die-
téticas. Se recomienda el ejercicio aerobico en todos los
pacientes con McArdle, siendo los calambres signo precoz
de alarma para disminuir la intensidad del esfuerzo. Los
resultados a partir de nimeros pequefios de pacientes en
tres estudios no aleatorios indicaron que el entrenamiento
aerobico era seguro para los pacientes con enfermedad
de McArdle; sin embargo, no existen pruebas de ensayos
controlados aleatorios acerca de los efectos beneficiosos
terapéuticos del ejercicio aerdbico’. Se ha demostrado que
la actividad fisica moderada y regular aumenta la tolerancia
al ejercicio en estos pacientes’. Algunos autores recomien-
dan la complementacion de vitamina B6 y B12, aunque su
uso no se ha relacionado con una clara mejoria clinica ni
una disminucion del riesgo de rabdomidlisis®.

No se pueden generalizar los resultados al tratarse de un
solo caso, y sin poder apoyarse en publicaciones previas, sin
embargo, dada la buena respuesta del sujeto se deberian
valorar como posibles pautas en el abordaje del problema
las siguientes recomendaciones: Fomentar el autocuidado
del paciente, prescribir una adecuada actividad fisica, evitar
ejercicio extenuante y aumentar la ingesta hidrica durante
el ejercicio para evitar complicaciones'".

Conclusiones

La enfermedad de McArdle es una miopatia causada por la
deficiencia de miofosforilasa. Aunque no existen pruebas
acerca de un beneficio significativo de ninglin tratamiento
nutricional o farmacoldgico especifico en la enfermedad
de McArdle, se puede mejorar la calidad de vida de los
pacientes y evitar la rabdomidlisis y el fracaso renal. Una
atencion precoz y un abordaje adecuado de las necesidades
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de cuidados evitan complicaciones graves, favoreciendo una
rapida recuperacion del paciente.
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