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PALABRAS CLAVE Resumen El caminar en puntillas de los pies es una condicion patoldgica en la cual las personas
Enfermedad de caminan en las puntas de los pies sin presentar ninguna condicion ortopédica o neuroldgica.
McArdle; Se ha encontrado que los caminadores en puntillas de pies presentan diferentes caracteristicas
Caminadores en los mUsculos gastrocnemios, el tendon de Aquiles y en el pie. La enfermedad de McArdle es
idiopaticos en una condicion médica autosémica recesiva caracterizada por la baja tolerancia a la actividad
puntillas de pies; fisica, la atrofia de los mUsculos de la cintura escapular y, en algunos casos, con episodios
Caracteristicas de mioglobinuria después de realizar ejercicio vigoroso. Este reporte explica el caso de una
clinicas paciente diagnosticada como caminadora idiopatica en puntillas de pies, pero con los signos

clinicos de la enfermedad de McArdle. Este reporte busca comentar las caracteristicas clinicas
que diferencian a los caminadores idiopaticos en puntillas de pies y a los pacientes con la
enfermedad de McArdle.
© 2016 Sociedad Chilena de Ortopedia y Traumatologia. Publicado por Elsevier Espafa, S.L.U.
Este es un articulo Open Access bajo la licencia CC BY-NC-ND (http://creativecommons.org/
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McArdle disease;

Idiopathic toe Abstract Idiopathic Toe Walking is a pathological condition in which the gait takes place on
walking; the tip toes. ITW is diagnosed on the absent of any orthopedic or neurological condition. The
Clinical physiological characteristics of the gastrocnemios muscles, the Achilles tendon, and the foot of
characteristics Idiopathic toe walkers are different to individuals that are not affected by toe walking. McArdle

disease is a medical autosomal-recessive condition, characterised by low exercise tolerance,
muscular atrophy at the shoulder girdle, and in some cases myoglobinuria episodes have been
reported after vigorous physical activities. In this case study we present a patient diagnosed
as Idiopathic toe walker, but with the clinical characteristics of McArdle diseases. The aim of
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this case study is to present the clinical characteristics that differentiate these two pathological

conditions.

© 2016 Sociedad Chilena de Ortopedia y Traumatologia. Published by Elsevier Espaia, S.L.U.
This is an open access article under the CC BY-NC-ND license (http://creativecommons.org/

licenses/by-nc-nd/4.0/).

Introduccion

El caminar en puntillas de los pies esta definido como una
condicion médica en la cual los nifios mayores de 3 anos de
edad caminan en las puntas de los pies sin ninguna razon
neuroldgica u ortopédica’?. En algunos casos esta marcha
esta asociada a un acortamiento del tendén de Aquiles?, sin
embargo esta no es siempre la causa. También se conoce
que los caminadores en puntillas de pies pueden modificar
su patrén de marcha, logrando una marcha plantigrada’?.

La deficiencia muscular para realizar la glucolisis anaero-
bia (enfermedad de McArdle) es una condicion caracterizada
por la intolerancia al ejercicio que se evidencia por la
aparicion de calambres o fatiga muscular, sintomas que dis-
minuyen con el descanso*’.

Aunque en la literatura no esta descrito, se han
encontrado algunos casos de pacientes con la enferme-
dad de McArdle que presentan un patréon de marcha en
puntillas de pies; sin embargo, no presentan ninguna de las
otras caracteristica clinicas de las que presentan los cami-
nadores en puntas de pies, descritas por Pomarino®?, tales
como Aquiles en forma de «V» y/o gastrocnemios con forma
de corazon.

El objetivo de esta revision de caso clinico es dar a cono-
cer algunas de las caracteristicas clinicas entre el caminar
idiopatico en puntillas de pies y la enfermedad de McArdle.
De esta forma se podra tener un diagndstico especializado
mas acertado entre estas 2 condiciones patoldgicas.

Caso clinico

Paciente de 18 anos de edad diagnosticada como camina-
dora idiopatica en puntillas de pies. La paciente reporta que
camina en puntas de pies desde el inicio de la ambulacion,
con un desarrollo neuroldgico y motor normal. El patrén de
marcha en puntas de pies estaba presente aproximadamente
en el 70% del tiempo y se exacerba con el cansancio.

Durante un examen fisico la paciente presenta dolores
en las rodillas y en la zona lumbar. En algunas ocasiones
los dolores son generalizados en todo el cuerpo, sin poder
especificar el punto de dolor. En la extremidad inferior pre-
senta hipertrofia del mUsculo gastrocnemio, observandose
que el vientre muscular esta desplazado hacia arriba (en
direccion proximal) (fig. 1); segln el test de Silverskiold pre-
senta un rango de movimiento articular de tobillo de 0° de
flexion con la rodilla extendida y 5° de flexion con la rodilla
flexionada de forma bilateral. Ademas presenta las caracte-
risticas de un pie cavo y ante-pie ensanchado a la altura de
la articulacion metatarso falangica (fig. 2).

En la extremidad superior muestra un deltoides con forma
normal, pero una aparente atrofia de la porcion lateral del

Figura1 Se encuentra una hipertrofia del misculo gastrocne-
mio con tendencia hacia proximal. En los pacientes que caminan
en puntillas de pies es comln encontrar que presentan una
hipertrofia medial o el mdsculo gastrocnemio presenta forma
de corazon.

musculo triceps braquial (figs. 3 y 4) y/o de la porcion larga
del musculo biceps braquial (fig. 5). Adicionalmente pre-
senta mioclonias en las manos.

Figura 2 El antepié se encuentra ensanchado a la altura de
la articulacion metatarso-falangica. Esta es una caracteristica
comun de los pacientes que caminan en puntillas de pies.


http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/
http://creativecommons.org/licenses/by-nc-nd/4.0/

Falso diagndstico: caminador en puntillas de pies; sospecha de enfermedad de McArdle 103

Figura 3  Porcion posterior del brazo. Al realizar abduccion
del hombro se encuentra una atrofia aparente de la porcion
lateral del musculo triceps braquial de forma bilateral.

Figura 4 Porcion posterior del brazo. Al realizar abduccion
del hombro se encuentra una atrofia aparente de la porcion
lateral del musculo triceps braquial de forma bilateral.

«El test de dar vueltas en el mismo lugar» es positivo
desde el tercer paso; el «test de caminar después de dar
vueltas» es positivo desde el tercer paso; el «test de cami-
nar en los talones» es negativo, siendo esto posible para la
paciente, pero con diferentes compensaciones, como hiper-
extension de la rodilla y flexion del tronco (test tomados de
Idiopathic Toe walking, tests and family predisposition 1).
La paciente niega antecedentes familiares de caminadores
en puntillas de pies o con la enfermedad de McArdle.

La paciente reporta situaciones de cansancio durante
actividades fisicas como caminar, correr y levantar pesas.
Por lo tanto, son actividades que suele evitar. Adicional-
mente reporta que al realizar este tipo de actividades
presenta fatiga y debilidad, por lo cual las actividades siem-
pre son interrumpidas y al siguiente dia de la actividad fisica
presenta dolores musculares generalizados, fatiga muscular
y rigidez muscular en los musculos gastrocnemios. Adicio-
nalmente, describe incapacidad para terminar cualquier
prueba que requiera algln tipo de esfuerzo cardiaco, debido
a la fatiga muscular que se presentan entre los primeros
10 min del ejercicio.

A pesar de la intolerancia para la actividad fisica, la
paciente realiza entrenamientos de alto rendimiento como
nadadora. Ella nada de 3 a 4h diarias, dependiendo del
entrenamiento del dia. Existen rutinas de entrenamiento de
3h o 2 entrenamientos de 2h al dia. Cada entrenamiento
esta disefiado para entrenar tanto la velocidad como la resis-
tencia fisica. La paciente no reporta tener ningun tipo de

molestia durante los entrenamientos que son en el agua; no
obstante, en los entrenamientos que son en el gimnasio, que
incluyen levantamiento de pesas, la paciente los realiza con
bajo peso y pocas repeticiones (6 series de 10 repeticiones)
debido a las molestias en los miembros superiores al levantar
pesas.

Discusion

La enfermedad de McArdle fue descrita por primera vez en
1951 como un sindrome o enfermedad por almacenamiento
de glucogeno tipo v, causado por mutaciones autosomi-
cas recesivas situadas en el gen 11q13%'%"", Sin embargo,
también se conocen casos de familias en las cuales la enfer-
medad parece ser autosdmica dominante®'"-12,

Aproximadamente el 4% de los casos son diagnosticados
antes de los 10 anos de edad, y el 50% de los casos son diag-
nosticados entre los 10 y 30 afios de edad”'"!, teniendo una
prevalencia estimada de 1:100.000-1:167.000%"".

Dentro de sus caracteristicas clinicas se describen intole-
rancia al ejercicio o a la actividad fisica, fatiga, calambres
musculares y dolores por debajo de la rodilla durante el
ejercicio, signos que desaparecen con el descanso por algu-
nos minutos. Adicionalmente a la intolerancia al ejercicio,
una de las caracteristicas principales de la enfermedad de
McArdle, es la presencia del fenémeno de second wind,
el cual se caracteriza por fatiga muscular que aparece
durante los primeros minutos de la actividad fisica, pero
desaparece o se hace mas tolerable después de los primeros
10 min del ejercicio, y tanto la frecuencia cardiaca como el
esfuerzo percibido disminuyen®~’, lo que permite a las per-
sonas afectadas con la enfermedad de McArdle continuar con
la actividad fisica. Este fendmeno se describe en el 100% de
los pacientes con la enfermedad de McArdle® 3.

El fendmeno de second wind en los pacientes con la enfer-
medad de McArdle esta dado por el cambio en los sistemas
que proveen energia para la contraccion muscular. En condi-
ciones normales, durante los primeros minutos del ejercicio
moderado se utilizan los depositos de glucégeno para gene-
rar energia, y después de 5 a 10 min se activa el sistema de
los lipidos, lo que permite continuar con la actividad fisica.
En los pacientes afectados por la enfermedad de McArdle la
glucogénesis no se realiza apropiadamente, lo cual resulta
en calambres y fatiga muscular durante los primeros minu-
tos de la actividad fisica, por este motivo les resulta dificil
continuar con la actividad fisica. Una vez que se activa el
sistema de los lipidos los musculos tienen la energia para
continuar con el ejercicio; este es el fendmeno conocido
como second wind®’.

Existen diferentes formas de diagnosticar la enfer-
medad de McArdle. Algunos miden los niveles de la
creatinquinasa®'%'", otros los niveles de écido lactico des-
pués de la actividad fisica®'?, existen test genéticos'' y el
test de isquemia en el antebrazo’. Sin embargo, la identifi-
cacion del fenomeno de second wind ayudara a obtener un
diagnostico diferencial, ya que es un fenémeno positivo en
el 100% de los pacientes con la enfermedad de McArdle®.
Por medio de la identificacion del cansancio y los dolores
generalizados durante la actividad fisica, con aparicion pos-
terior del fendmeno de second wind y la atrofia muscular
de la cintura escapular, fue posible diagnosticar la enfer-
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Figura5 Porcion anterior del brazo en abduccion. Al realizar
abduccion del hombro se encuentra una atrofia aparente de la
porcion larga del musculo biceps braquial.

medad de McArdle sin necesidad de utilizar otros examenes
diagnosticos.

Sin embargo, existen otras caracteristicas fisioldgicas que
no han sido descritas ain en pacientes con la enfermedad de
McArdle. Nuestra paciente demuestra todos los signos de la
enfermedad de McArdle, como son intolerancia al ejercicio,
episodios de fatiga durante cualquier actividad fisica que
no sea acuatica y dolores musculares que disminuyen con el
reposo. Sin embargo, también presenta un patrén de marcha
en puntillas de pies desde el comienzo de la de ambulacion
que se exacerba con la fatiga muscular.

De acuerdo con la clasificacion de caminadores idiopa-
ticos en puntillas de pies segun Pomarino, los pacientes
afectados con esta condicion presentan las siguientes carac-
teristicas clinicas: para el tipo I arrugas sobre el tendon
de Aquiles, misculo gastrocnemio con forma de corazon
y almohadilla de grasa en la region del antepié, y para el
tipo i1 una predisposicion familiar positiva, forma del ten-
dén de Aquiles en forma de «V» e hipertrofia medial del
musculo gastrocnemio®’. Sin embargo, la paciente solo pre-
senta una hipertrofia del musculo gastrocnemio (fig. 1),
ensanchamiento del antepié a la altura de la articulacion
metatarsofalangica (fig. 2) y pie cavo. En esta paciente
no se encuentra ninguna de las caracteristicas fisicas que
identifican en los caminadores en puntillas de pies. En la
extremidad superior se identifican algunos signos clinicos
que no exhiben los caminadores en puntillas de pies, como
es la aparente atrofia de la porcion lateral del mdsculo
triceps braquial (figs. 3 y 4) y porcion larga del mus-
culo biceps braquial (fig. 5) (se observa que el deltoides
presenta una forma normal con un descenso inmediato y
brusco de la musculatura del brazo) y las manos presentan
mioclonias.

Con respecto a la tolerancia al ejercicio, se conoce que
los pacientes con la enfermedad de McArdle tienen una
tolerancia baja al ejercicio*”-'?; sin embargo, con el entre-
namiento periodico su condicion fisica puede mejorar y
los sintomas de fatiga pueden disminuir, mientras mejoran
su tolerancia al ejercicio®'. Intuitivamente esta paciente
ha venido realizando un tipo de entrenamiento aerdbico
durante los ultimos afos, y aunque no existe evidencia de los
valores de su frecuencia cardiaca durante los entrenamien-
tos, la paciente no reporta ningln tipo de molestia durante
o después de los entrenamientos, mientras estos sean aero-
bicos y acuaticos. Este no es el primer caso que se reporta

de un nadador de alto rendimiento con la enfermedad de
McArdle™.

El fallo renal también ha sido reportado como una
complicacion de la enfermedad de McArdle, generalmente
ocasionado por episodios de ejercicio vigoroso*”'". En el
50% de los pacientes con la enfermedad de McArdle se han
reportado episodios de mioglobinuria y fallo renal seguido
por rabdomidlisis (27% de los pacientes)'" después de epi-
sodios de ejercicio vigoroso; sin embargo, nuestra paciente
no ha reportado ninglin episodio de fallo renal o cambios en
el color de la orina, a pesar de las exigencias fisicas de los
entrenamientos.

Aunque la paciente reporta algunos signos y sintomas
clinicos de los caminadores idiopaticos en puntillas de pies,
se puede encontrar que los signos principales pertenecen
a la enfermedad de McArdle, por lo que este articulo busca
aclarar mediante observaciones clinicas las diferencias y
similitudes que pueden existir entre los caminadores en
puntillas de pies y los pacientes con la enfermedad de
McArdle. Teniendo en cuenta las caracteristicas fisicas
de los pacientes que caminan en puntas de pies y de los
pacientes con la enfermedad de McArdle se puede elaborar
un diagnéstico diferencial mas adecuado, y asi mismo se
podra establecen un plan de tratamiento efectivo, sin
tener que someterlos a examenes genéticos costosos y
dolorosos.
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