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Doenga de MeArdle: um relato de caso

McArdle’s Disease: a case report
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RESUMO

A Doenca de McArdle (DM) ou glicogenose do tipo V, ¢ uma afec¢io rara que manifesta-se com intolerancia ao exercicio, crises de
mioglobinuria por rabdomiélise e mialgia. Além disso, pode haver deterioracio do quadro com insuficiéncia renal e isquemia muscular
associada ao uso de anestésicos inalados e relaxantes musculatres. Relata-se um caso clinico de uma mulher de 39 anos que apresentava
mialgias em sua adolescéncia, porém sem diagndsitico, associado a comorbidades que prejudicaram o diagnéstico precoce da Doenca
de MacArdle. Diagnosticada apds interna¢io por pneumonia aspirativa, onde foram evidenciados altos niveis de creatinofosfoquinase
e através da bidépsia muscular com imuno-histoquimica.
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ABSTRACT

MeArdle Disease (MD) or glycogenosis type 1 is a rare condition that manifests with exercise intolerance, nyoglobinuria crises caused by rhabdonzyolysis,
and myalgia. In addition, there may be a deterioration of the condition with renal failure and nuscle ischemia associated with the use of inbaled anesthet-
ics and muscle relaxants. We report a clinical case of a 39-year-old woman who had nzyalgia in her adolescence, but without a diagnosis, associated with
comorbidities that hampered the early diagnosis of MeArdle Disease. Diagnosed after hospitalization for aspiration pneumonia, where high levels of creatine
phosphokinase were evidenced and through muscle biopsy with immunobistochentistry.
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INTRODUGAO

A doenga de McArdle ou glicogenose do tipo V é uma
afeccio descrita por McArdle, em 1951 (1). E uma patolo-
gia rara, de hereditariedade autossoémica recessiva, sendo
resultante do acimulo de glicogénio no musculo esque-
lético decorrente da auséncia da enzima miofosforilase —
catalisadora da degradacdo do glicogénio muscular. Com
isso, hd um comprometimento na formagio de ATP, que
acarreta na diminuicao da tolerancia ao exercicio fisico (2).

A forma clissica de manifestacao da doenca é na ado-
lescéncia ou no inicio da idade adulta, com intolerancia ao
exercicio fisico, mialgias, caimbras e crises de mioglobinu-
ria por rabdomidlise. Como fatores desencadeantes do
quadro sintomatico, tém-se os esfor¢os breves de maior
intensidade ou o exercicio aerdbio prolongado (2-4).

O curso da doenca geralmente ¢ benigno; todavia, po-
dem surgir complica¢bes, como rabdomidlise, insuficiéncia
renal, hiperuricemia, gota, calculos renais e risco de isque-
mia muscular relacionado a relaxantes musculares e anesté-
sicos inalatorios (3,5).

O quadro clinico relacionado a dosagem seriada do 4ci-
do latico e as alteracSes do estudo eletrofisiologico, duran-
te o exercicio isquémico, estabelecem suspeita diagnostica.
No entanto, o diagnéstico é confirmado através da bidpsia
muscular e do estudo genético (6).

Para a prevencio dos sintomas e das complicagdes, evi-
tar exercicio fisico exaustivo ¢ fundamental. Dar preferén-
cia a atividades fisicas regulares de baixa intensidade e uti-
lizar bebidas com hidratos de carbono simples ou sacarose
em sua composi¢io cerca de 5 minutos antes do exercicio
sao formas de proteciao contra a rabdomiélise desencadea-
da pelo esforco muscular (3,5).

O que motiva o relato deste caso é a raridade desta comor-
bidade e, nesta situacdo em especial, seu diagnéstico tardio.

RELATO DE CASO

Paciente de 39 anos, sexo feminino, branca, atendida
em hospital geral no sul de Santa Catarina, apresentando
hipertensao arterial sistémica, obesidade, historia de aci-
dente vascular encefalico (AVE) hemorragico; pais consan-
guineos (primos de 1° grau), irmao falecido aos sete anos
de idade por complicagio de talassemia.

Manifestou o primeiro episédio de dor muscular ao es-
forco, em braco esquerdo apds brincar em um parque, aos
14 anos de idade. Desde entdo, referia dificuldades para
realizar afazeres domésticos e laborais. Recebeu nessas cir-
cunstancias varias hipoteses diagnosticas.

Aos 35 anos, em decorréncia de um acidente vascular
encefalico hemorragico, a paciente tornou-se acamada.
Isso restringiu suas atividades fisicas e, subsequentemente,
reduziu os sintomas musculoesqueléticos. Além da restri-
¢o fisica, o quadro neuroldgico predispos episédios fre-
quentes de pneumonia aspirativa.

Em 2018, internada para tratamento de nova pneumo-
nia, a paciente manifestava dor em cintura escapular e em
membro superior esquerdo, apds sessdes de fisioterapia
motora. Em investiga¢do, foram evidenciados altos niveis
de creatinofosfoquinase (CPK) em série, 2580-710U/L,
sem demais alteracdes. Solicitada, entdo, avaliacdo reuma-
tologica, a qual, através da biépsia muscular com imuno-
-histoquimica, diagnosticou a paciente como portadora da
Doenca de McArdle.

DISCUSSAO

No caso anteriormente reportado, estavam presentes
duas caracteristicas clinico-laboratoriais que possibilitam
pensar em miopatias: a intolerancia ao esforco fisico, ma-
nifestado na adolescéncia, e a presenca dos niveis de CPK
séricos elevados. Dessas comorbidades musculares, o pre-
dominio de individuos do sexo feminino e diagndstico en-
tre terceira e quarta década de vida também foram eviden-
ciados na literatura, tornando possivel como diagnostico
diferencial a Doenga de McArdle (4,7).

Embora se trate de uma doenca de evolugdo benigna,
diagnosticar essa enfermidade reduz a taxa de insuficiéncia
renal ocasionada por rabdomidlise. Além de proporcionar
a0 paciente a compreensao da fisiopatologia, para que o
mesmo se adapte as limita¢gbes musculares e identifique
possiveis crises que possam gerar injuria renal (8).

Essa comorbidade, por ser rara, pouco ¢é investigada na
populagao e ha poucos recursos terapéuticos (4). Destaca-
-se dieta baseada em carboidratos — principalmente saca-
rose — e exercicios de leve a moderada intensidade diarios,
como fatores que reduzem sintomas. Entretanto, nao ha
evidéncia cientifica de melhora no prognéstico dos porta-
dores dessa doenga (5).

A associagao de AVE-hemorragico a Doenga de McAr-
dle foi fator crucial no atraso do diagnéstico, pois a au-
séncia dos fatores clinicos, como mioglobindria, ciibras,
fadiga e fraqueza fixa, foi mascarada com a restricio da
paciente ao leito.

CONCLUSAO

O presente estudo enfatiza a Doenga de McArdle no
meio clinico, que, devido ao seu quadro heterogéneo e di-
versificado, dificulta o diagnéstico. E traz a tona uma mot-
bidade que nao possui tratamentos efetivos, com melhora
da sobrevida dos seus portadores.

REFERENCIAS

1.McARDLE, B. Myopathy due to a defect in muscle glycogen break-
dowm. Clinical Science, New York, 10:13, 1951.

2.Leite A, Oliveira N, Rocha M. McArdle disease: a case report and
review. Int Med Case Rep J. 2012;5:1-4.

3. Quinlivan R, Buckley J, James M, Twist A, Ball S, Duno M, et al.
McArdle disease: a clinical review. | Neurol Neurosurg Psychiatry.
2010;81(11):1182-8.

Revista da AMRIGS, Porto Alegre, 65 (3): xxx-xxx, jul.-set. 2021 €



4. Santalla A, Nogales-Gadea G, Ortenblad N, Brull A, de Luna N,
Pinés T, et al. McArdle disease: a unique study model in sports me-
dicine. Sports Med. 2014;44(11):1531-44.

5. Merritt JL, Hahn S, TePas E. Myophosphorylase deficiency (glyco-
gen storage disease V, McArdle disease) UpToDate 2018. Disponivel
em: https:/ /wwwuptodate.com/contents/myophosphorylase-defi-
ciency-glycogen-storage-disease-v-mcardle-disease?csi=2207dba-
7-660a-40£3-9597-£5a27239a142&source=contentShare. ~ Acesso
em 30 de junho de 2019.

6. Amato AA, Dumitru D. Hereditary myopathies. In Dumitru D,
Amato AA, Zwarts MJ. Electrodiagnostic medicine, second edition.
Philadelphia: Hanley & Belfus. 2002:1333-1335.

7. Gurgel-Giannetti J, Nogales-Gadea G, van der Linden Jr H, Gian-
netti AV, de Castro Concentino EL, et al. Clinical and molecular cha-

racterization of McArdles disease in Brazilian patients. Neuromol
Med. 2013;15:470-5.

@ Revista da AMRIGS, Porto Alegre, 65 (3): xxx-xxx, jul.-set. 2021

DOENCA DE MCARDLE: UM RELATO DE CASO Bonamigo et al.

8. Amaral VEM, Martins AAS. Quando a preguica é sinénimo de
doenca - um caso de doenca de McArdle. Rev Bras Med Fam Co-
munidade. 2016;11(38):1-6.

9. Martin MA, Rubio JC, Buchbinder J, Fernandez-Hojas R, del Hoyo
P, Teijeira S, et al. Molecular heterogeneity of myophosphorylase
deficiency (McArdles disease): a genotype-phenotype correlation
study. Ann Neurol. 2001;50:574-81.

>4 Endereco para cotrespondéncia
Dyonathan Fernande Bonamigo
Rua Sete de Abril, 3341/01
89.663-000 — Ouro/SC — Brasil

B (49) 9919-5605
dyow533@hotmail.com

Recebido: 30/4/2020 — Aprovado: 26/7/2020



