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to de debate. Födinger et al.4 estudia-

ron 152 pacientes en hemodiálisis, de

los que 7 eran heterocigotos para el

factor V Leiden; no encontraron una

mayor incidencia de trombosis inex-

plicable en estos casos, aunque no ex-

cluyeron que la homocigosis pudiera

ser un factor de riesgo para la TAV.

Por su parte, Knoll et al.5 en un estu-

dio de casos control sí observaron un

mayor riesgo de TAV en los indivi-

duos heterocigotos para el factor V.

Este paciente desarrolló además una

trombosis femoral tras la colocación

de un catéter. Se ha considerado que el

cateterismo femoral tenía una mayor

incidencia de trombosis que el yugu-

lar, pero en un reciente estudio se de-

muestra que la incidencia es similar6.

En este caso, las trombosis aparecie-

ron una vez iniciada la diálisis. Por

tanto, parece que el factor V Leiden

actuó como una agente añadido a otras

causas trombogénicas: hipercoagula-

bilidad secundaria a la propia insufi-

ciencia renal, daño vascular, estasis7.

En conclusión, en pacientes de diálisis

con TAV repetidas se debe descartar la

presencia de una trombofilia heredita-

ria, con el fin de prevenir eventos

trombóticos subsecuentes del acceso

vascular.
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Indwelled femoral vein non-cuffed,

double-lumen hemodialysis catheter

complicated by pulmonary

derecho, que estaba aumentado de

grosor. El eco-Doppler de vasos femo-

rales derechos mostró una trombosis

de la vena femoral común derecha y

segmento proximal de la vena femoral

profunda, sin imágenes sugestivas de

fístula ni aneurisma; la angiotomogra-

fía axial computarizada de tórax 

descartó tromboembolismo pulmonar.

Se inició enoxaparina y posteriormen-

te acenocumarol. Se realizó fístula ar-

teriovenosa húmero-basílica izquierda,

que sigue funcionando a los dos años.

El estudio de trombofilia previo al ini-

cio de la anticoagulación mostró un

valor patológico de resistencia a la

proteína C activada de 1,29 (normal: >

2,1), el estudio genético reveló que el

enfermo era portador del factor V Lei-

den tipo homocigoto; anticuerpos an-

ticardiolipinas, anticuerpos antiβ2 I

glicoproteína, antitrombina III, proteí-

na C, proteína S libre, homocisteína,

anticoagulante lúpico y gen de la pro-

trombina (mutación G20210A) nor-

males/negativo; no se constató trom-

bopenia.

La resistencia a la proteína C activada

es la causa más común de trombofilia

hereditaria en la población general y

un importante factor de riesgo para

trombosis venosa. La resistencia a la

proteína C activada de causa genética

suele deberse a una mutación sin sen-

tido del factor V (factor V Leiden), de

forma que el nucleótido adenina es

sustituido por guanina en la posición

1691 del gen; esta modificación origi-

na, en la cadena peptídica, el cambio

del aminoácido arginina 506 por glu-

tamina. Esta mutación, que se trans-

mite de forma autosómica dominante

pero con penetrancia incompleta, hace

al factor V resistente a la inhibición

por la proteína C activada, lo que su-

pone más factor disponible y aumento

de la coagulabilidad3.

El papel del factor V Leiden como

causa de TAV en hemodiálisis es obje-
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La trombosis de la fístula arterioveno-

sa interna, en los pacientes sometidos

a hemodiálisis, suele estar causada por

estenosis perianastomótica o por fac-

tores como compresión externa o hi-

potensión. La vena femoral permite un

abordaje rápido en enfermos sin acce-

so vascular que precisan hemodiálisis.

Las principales complicaciones del

cateterismo femoral son las infeccio-

nes y la disfunción del catéter; pero

también pueden presentarse hemorra-

gia grave1 o trombosis de la vena fe-

moral2.

Es una cuestión debatible el papel que

desempeña la trombofilia hereditaria

en las trombosis del acceso vascular

(TAV) para hemodiálisis.

Describimos del caso de un varón de

51 años, en hemodiálisis por insufi-

ciencia renal crónica secundaria a ne-

fropatía obstructiva litiásica, con

trombosis recurrente de fístulas arte-

riovenosas y de vena femoral, porta-

dor del factor V Leiden. Antecedentes

personales: hipertensión arterial, gota

y un episodio previo de TAV: una fís-

tula húmero-cefálica izquierda, que

funcionó doce meses. Sin anteceden-

tes familiares de trombosis. El enfer-

mo ingresó tras otra trombosis de una

fístula húmero-mediana derecha, que

duró cuatro meses. Se implantó caté-

ter temporal femoral derecho sin com-

plicaciones inmediatas y se realizó he-

modiálisis; cinco días más tarde se

retiró dicho catéter por disfunción y 

se canalizó la vena femoral izquierda.

El paciente refirió dolor en el muslo

B) CASOS CLÍNICOS BREVES



cartas al director

605Nefrologia 2013;33(4):601-22

Desde un fracaso renal
agudo al diagnóstico
de la enfermedad de
McArdle
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La enfermedad de McArdle o enfer-

medad tipo V del almacenamiento del

glucógeno es una miopatía metabólica

hereditaria de carácter autosómico re-

cesivo causada por el déficit total o

parcial de una enzima localizada en

los músculos esqueléticos, la miofos-

forilasa. La afectación muscular es

constante, siendo menos frecuente la

afectación renal.

Presentamos el caso de un varón de 42

años con fracaso renal agudo (FRA)

previo (creatinina 4,8 mg/dl) secunda-

rio a una rabdomiólisis grave (creati-

na fosfocinasa [CPK] 500 000 UI/l)

de etiología no clara. Al alta el pacien-

te recuperó su función renal (creatini-

na 0,8 mg/dl; filtrado glomerular 93

ml/min/1,73 m2) con descenso de los

niveles de CPK a 420 UI/l. Refería an-

tecedentes de diabetes mellitus tipo 2

e hipertensión arterial, ambas bien

controladas. Comentaba mialgias en

extremidades distales desde edades

tempranas e intolerancia al ejercicio

físico. Durante su seguimiento en con-

sulta, los niveles de CPK seguían ele-

vados y hemos descartado etiologías

farmacológicas y tóxicas, entre otras.

Decidimos, en conjunto con Neurolo-

gía, solicitar un estudio electromio-

gráfico, que fue anodino, pero la biop-

sia muscular reveló la presencia de

vacuolas subsarcolémicas e intermio-

fibrilares con material PAS (ácido 

peryódico de Schiff) positivo corres-

pondiente a depósitos de glucógeno, y

no observó actividad de la enzima

miofosforilasa, confirmando el diag-

nóstico de una miopatía, glucogenosis

tipo V. El estudio genético fue positi-

vo para la mutación PYGM T2392C,

en estado homocigótico. Se estableció

el diagnóstico definitivo de enferme-

dad de McArdle.
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La enfermedad de McArdle es una enti-

dad poco frecuente pero infradiagnosti-

cada, con una prevalencia de 1/167 0001.

La sintomatología se manifiesta a eda-

des tempranas desde la infancia o la

adolescencia, aunque la clínica varía se-

gún cada paciente en forma de mialgias,

calambres musculares, intolerancia al

ejercicio y agotamiento muscular ante

el mínimo esfuerzo1,2. En ocasiones más

de un familiar presenta la misma sinto-

matología, estableciendo la sospecha

clínica, pero es necesario una biopsia

muscular y un estudio genético para su

confirmación. La afectación renal es in-

frecuente2,3, aunque se han descrito ca-

sos de insuficiencia renal crónica por

nefropatía tubulointersticial secundaria

a reiterados episodios de rabdomióli-

sis4. Algunos autores describen la parti-

cipación de factores favorecedores, ta-

les como el consumo previo de alcohol

y la toma de estatinas2. Los pacientes

evolucionan con niveles fluctuantes de

CPK en sangre, relacionado con el daño

y la regeneración muscular. El desarro-

llo de una rabdomiólisis grave es raro,

pero es causante de daño renal por libe-

ración masiva de mioglobina provocan-

do una obstrucción intratubular, necro-

sis tubular aguda o un deterioro

funcional por el descenso del volumen

circulante eficaz a consecuencia de la

retención de sodio y agua dentro de los

miocitos lesionados2. La presencia de

una actividad residual de la enzima fos-

forilasa muscular se relaciona con cua-

dros clínicos leves, mientras que en au-

sencia de actividad de esta enzima las

infecciones y el antecedente de ejerci-

cio físico vigoroso pueden desencade-

nar una rabdomiólisis más grave2,3,

como fue el caso de nuestro paciente.

El tratamiento general está enfocado a

mejorar la calidad de vida de estos pa-

cientes adaptando su actividad diaria a

través de entrenamiento, fisioterapia e

ingesta de glucosa, justo antes del ejer-

cicio, consiguiendo una adaptación bio-

lógica a la enfermedad de McArdle5.

Algunos autores recomiendan la com-

plementación de vitamina B6 y B12,

aunque su uso no se ha relacionado con

una clara mejoría clínica ni una dismi-

nución del riesgo de rabdomiólisis. La


