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¿Qué es la enfermedad de McArdle?
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Fisiopatología de la Glucogenosis V. 
¿Cómo es la respuesta muscular de una 
persona con McArdle en ejercicio?

-Ausencia de actividad de la 
miofosforilasa (por mutaciones del gen 
PYGM).

-No se puede utilizar la glucosa 
almacenada en forma de glucógeno 
muscular. 

-No hay suficiente combustible (glucosa) 
para que el músculo funcione 
correctamente. 

- Se acumulan en sangre algunos 
metabolitos.

miofosforilasa
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Dolor muscular
Contracturas

¿Cómo es la respuesta muscular de una 
persona con McArdle en ejercicio?

-Se detecta la acumulación en sangre 
algunos metabolitos y aumenta la 
Frecuencia cardiaca (intentando 
interrumpir el ejercicio por fatiga).

-Comienza el dolor muscular.
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¿Cómo es la respuesta muscular de una 
persona con McArdle en ejercicio?

-Aumento desproporcionado de la 
Frecuencia Cardiaca. 

-Comienza el dolor muscular.

-Contracturas por acumulo de Ca.
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Las bombas de 
sodio-potasio no 
funcionan bien.

SARCOLEMMA

EL calcio se queda en los
filamentos y el músculo se 
“agarrota”

El músculo no produce tanta
energía para contraerse
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¿Cómo es la respuesta muscular de una 
persona con McArdle en ejercicio?

-Las bombas de Na-K encargadas de 
evacuar Na de la célula muscular, no 
funcionan bien (pues necesitan energía 
del glucógeno). 

-La célula se llena de Na+ (y agua por 
arrastre)…y revienta.

-Radomiolisis (destrucción muscular) → 
liberación de proteínas de las células a 
la sangre → hiper-CK-emia → 
mioglobinuria (orinas oscuras).

-Radomiolisis extremas, pueden 
ocasionar fallo renal agudo. 
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miofosforilasa

¿Cómo es la respuesta muscular de una 
persona con McArdle en ejercicio?

-Pasados 7 – 8 minutos el aumento de 
temperatura provoca la dilatación / 
apertura de capilares sanguíneos.

-Esto facilita la entrada de glucosa al 
músculo y el correcto consumo de ésta.

-Baja la concentración de metabolitos 
sanguíneos

Ya no es necesaria la respuesta del 
aumento de frecuencia cardiaca.
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Dolor muscular
Contracturas

Contracción 
muscular 
correcta. ¿Cómo es la respuesta muscular de una 

persona con McArdle en ejercicio?

-Pasados 7 – 8 minutos el aumento de 
temperatura provoca la dilatación / 
apertura de capilares sanguíneos.

-Esto facilita la entrada de glucosa al 
músculo y el correcto consumo de ésta.

-Baja la concentración de metabolitos 
sanguíneos.

- Se sobrepasa el “Segundo Aliento”.

+ Calentamiento
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Primeras valoraciones.
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+44%

+25%

¿Es efectivo el entrenamiento aeróbico 
en personas con glucogenosis V?

2006  
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¿Es efectivo el entrenamiento aeróbico 
en personas con glucogenosis V?
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¿Terapia para este Síndrome de intolerancia al ejercicio?

¡ Ejercicio físico!
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Intensidad de ejercicio

% energía

Glucólisis aeróbica

(glucosa del glucógeno y 
de la  sangre)

Glucólisis anaeróbica

(glucógeno)

Lipólisis
(grasas)

~ 55% ~ 80% 100% (VO2peak)

Glucogenosis V
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Intensidad de ejercicio

% energía

Glucólisis aeróbica

(glucosa del glucógeno y 
de la  sangre)

Glucólisis anaeróbica

(glucógeno)

Lipólisis
(grasas)

~ 55% ~ 80% 100% (VO2pico)

Glucogenosis V

BEBIDA ISOTÓNICA

CALENTAMIENTO 
(PASAR SEGUNDO ALIENTO)

15 min
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Registro Nacional de Pacientes con 

enfermedad de McArdle

239 casos (137 H y 102 M)

99.6 % análisis genético (hospitales).

63 Sujetos:

Reconocimiento médico completo.

Prueba de esfuerzo (VO2max).

Orientación para entrenamiento.

Seguimiento.

2006 -

2011  
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Proyecto de investigación/ 

tratamiento  del Grupo Español de 

McArdle 2005 – (actualidad).

1. Actualizar registro nacional.

2. Calidad de Vida y VO2max.

3. Niveles de actividad física

4. Genotipado modulador.

5. Entrenamiento de Fuerza + 

aeróbico sobre sintomatología, 

regeneración muscular

2006 -
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2006 -
2016  

Severidad de los síntomas.

n = 333

Clase 0

Clase 1

Clase 2

Clase 3

Activos

VO2peak ↑23 %
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2006 -

2015  

2014  



2015  

R50X (Distribución Mundial)
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p.R50X / p.R50X

2012  

Proyecto de investigación/ tratamiento  

del Grupo Español de McArdle 2005 –

(actualidad).

1. Actualizar registro nacional.

2. Calidad de Vida y VO2max.

3. Niveles de actividad física

4. Genotipado modulador.

5. Entrenamiento de Fuerza + aeróbico 

sobre sintomatología, regeneración 

muscular

6. Entrenamiento de Fuerza + aeróbico 

sobre sintomatología, regeneración muscular 

(Modelo Murino).

7. Células mesenquimales progenitoras en la 

regeneración muscular.  

8. ETC………
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2012  

p.R50X / p.R50X

ALFREDO SANTALLA



2012  

p.R50X / p.R50X

ALFREDO SANTALLA



ALFREDO SANTALLA

BEBIDA ISOTÓNICA

CALENTAMIENTO 
(PASAR SEGUNDO ALIENTO)

AERÓBICO Y/O FUERZA

ESTIRAMIENTOS

HIDRATACION AGUA

15 min

2012  

Primeros entrenamientos de fuerza

1 adolecente (15 años).

2 días/s, 6 semanas (al 60-70% de Repetición 

máxima). Grandes grupos musculares. 

CK 3.636U/L →1.575U/L (sin orinas 

oscuras).  

Clase 1 → Clase 0.

↑28 press de pecho ↑6%squat de piernas.



ALFREDO SANTALLA

¿Es efectivo el entrenamiento de fuerza 
en personas con glucogenosis V?

2014  



Entrenamiento Fuerza. 

-¡ Mejoras de fuerza y potencia muscular muy 
altas !

ALFREDO SANTALLA

2014  



Entrenamiento Fuerza. 

-Disminuye la rabdomiolisis (destrucción 
muscular).
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miofosforilasa

Entrenamiento Fuerza. 

-Altas cargas (kg) 

2014 -



Exercise

Recuperación
Ejercicio
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BEBIDA ISOTÓNICA

CALENTAMIENTO 
(PASAR SEGUNDO ALIENTO 

en brazos y piernas)

FUERZA
(estirando tras cada máquina)

ESTIRAMIENTOS

HIDRATACION AGUA

15 min

Entrenamiento Fuerza
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¡ 2 →4 vueltas al circuito !

“Escucha a tu músculo”
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20s

20s
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77 kg

80 kg
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Estudios de densidad ósea.
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Estudios de señalización. 
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Entrenamiento Fuerza. Estructura de sesión.

Entrenamiento de fuerza funcional

2017 



Sesión Relajación miofascial – Foam roller.
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- 2018 

Explicación de la GSD-V - Valoración -
Entrenamiento – Seguimiento de cada 
PERSONA con GSDV. 

- Explicación (vídeo AEEG 2016). 
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- 2018 

Explicación de la GSD-V - Valoración -
Entrenamiento – Seguimiento de cada 
PERSONA con GSDV. 

- Explicación (vídeo AEEG 2016). 

- Valoración de historia y valoración en 
laboratorio. 
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- 2018 

Explicación de la GSD-V - Valoración -
Entrenamiento – Seguimiento de cada 
PERSONA con GSDV. 

- Explicación (vídeo AEEG 2016). 

- Valoración de historia y valoración en 
laboratorio. 

- Entrenamiento. 

../../PROYECTOS/Mcardle/Informes McArdle/Informes actualizados UEM-UPO/Morales Almirón, Sonia/Entrenamiento Sonia Morales 07-04-17.docx
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- 2018 

Explicación de la GSD-V - Valoración -
Entrenamiento – Seguimiento de cada 
PERSONA con GSDV. 

- Explicación (vídeo AEEG 2016). 

- Valoración de historia y valoración en 
laboratorio. 

- Entrenamiento. 

- Seguimiento (valoraciones, analíticas, etc.).

- Contacto (dudas, emergencias, etc,). 

- Ayuda de cualquier tipo. 

../../PROYECTOS/Mcardle/Informes McArdle/Informes actualizados UEM-UPO/Report of McArdle Disease.pdf
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2016 

Explicación de la GSD-V - Valoración -
Entrenamiento – FORMACIÓN. 

- Médicos e investigadores.

2014 

2017 
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Explicación de la GSD-V - Valoración -Entrenamiento –
FORMACIÓN. 

- Entrenadores, cada año: 

- 15 Máster – Universidad Europea de Madrid.

- 10-15 Master – UCLM (Toledo).

- 50 Grado – U. Pablo Olavide (Sevilla).

2014 -
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Lo Mejor de todo !
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Lo Mejor de todo !
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¡Muchas gracias!
(ya puedes despertar al de tu lado)


