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ESTUDO DA CONDUCAO NERVOSA
MOTORA NA DOENCA DE McARDLE

Relato de caso
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RESUMO - A doenca de McArdle (glicogenose tipo V) é miopatia metabdlica com sintomas de intolerancia
ao exercicio, causados pela deficiéncia da enzima miofosforilase. Nesses pacientes, o estudo da conducdo
nenosa motora apds periodo de esfor¢o muscular méximo ou ao estimulo repetitivo pode revelar achados
caracteristicos da doenga. Descrevemos o caso de um homem de 37 anos com sintomas de intolerancia aos
exerdcios, fadiga muscular e cdibras no inicio da atividade fisica com a presenga do fenémeno de “second
wind”. O estudo da condugdo nervosa motora apresentava reducdo na amplitude do potencial de acdo
muscular composto apés esforco de 30 e 90 segundos em nervos mediano, ulnar e fibular profundo e
decremento apds 200 estimulos a 40 Hz em nervo fibular profundo. A eletromiografia de agulha apresentava
padrao miopatico e durante o exercicio isquémico ndo se evidenciou siléncio elétrico. Discutimos as carac-
teristicas eletrofisioldgicas enfatizando a importancia do estudo da condu¢do nervosa motora e teste de
estimulacdo repetitiva nos pacientes com suspeita de miopatia metabdlica.

PALAVRAS-CHAVE: doenga de McArdle, glicogenose tipo V, potencial de acdo muscular composto, condugéo
nervosa motora, teste de estimulacdo repetitiva.

Motor nerve conduction study in McArdle disease: case report

ABSTRACT - McArdle disease (glycogenosis type V) is a metabolic myopathy with symptoms of exercise in-
tolerance caused by deficiency of the enzyme myophosphorylase. In these patients, the motor nerve con-
duction studies after a short period of maximal voluntary muscle contraction or repetitive stimulation re-
veals characteristic findings of the disease. A 37-years-old man presented symptoms of exercise intolerance,
muscular fatigue and cramps in the beginning of the physical activity with “second wind” phenomenon. The
motor nerve conduction studies after a voluntary contraction of 30 and 90 seconds presented decrease in
the amplitude of the compound muscle action potential in median, ulnar and deep peroneal nerves; and
decrement after 200 stimulation at the 40 Hz in deep peroneal nerve. The electromyography presented
myopathic pattern and during the ischemic exercise electric silence was not proven. The characteristic of
electrophysiological studies are discussed with emphasis at the importance of the motor nerve conduction
studies in the patients with suspicion of metabolic myopathy.

KEY WORDS: McArdle disease, glycogenosis type V, compound muscle action potential, motor nerve con-
duction, repetitive nerve stimulation test.

A doenga de McArdle (DM) ou glicogenose do
tipo V é miopatia metabdlica autossémica recessiva
com sintomas de intolerancia ao exercicio causados
pela deficiéncia da enzima miofosforilase, que
metaboliza o glicogénio para contra¢gdo muscular
durante o exercicio!?. O diagndstico é confirmado
pela biépsia muscular e estudo genético, porém o

quadro clinico associado a dosagem seriada do aci-
do latico e as altera¢des do estudo eletrofisiologr
co, durante o exercicio isquémico, fazem a suspeita
diagndstical. O estudo da condugdo nervosa mo-
tora, apos curto periodo de esforco muscular méaxi-
mo ou ao estimulo repetitivo, pode revelar acha-
dos caracteristicos da doenca®=*.
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Fig 1. Estudo de condugdo nervosa motora em nervo fibular pro -
fundo com captacdo em musculo extensor curto dos dedos ao

repouso (A) e apds esforgo voluntario de 30 (B) e 90 segundos

(C) mostrando decremento de 46,7% e 70,3%, respectivamente,

da amplitude do PAMC.

Fig 2. Estudo de conducdo nervosa motora em nervo mediano
com captacdo em musculo abdutor curto do polegar ao repouso
(A) e apds esforco voluntério de 30 (B) e 90 segundos (C) mos -
trando decremento de 39,3% e 87,63%, respectivamente, da
amplitude do PAMC.

Fig 3. Estimulacdo repetitiva do nervo fibular profundo a 40 Hz mostrando decremento
de 49,1% na amplitude do PAMC apds 200 estimulos.

Devido aos poucos relatos da literatura enfati-
zando os estudos eletrofisiolégicos da DM descre-
vemos o presente caso.

CASO

Homem de 37 anos com sintomas de intolerancia aos
exercicios, fadiga muscular e caibras no inicio da ativi-
dade fisica desde os 12 anos de idade. Aos 35 anos
passou a apresentar aumento da freqtiéncia, duracéo e
intensidade da fadiga muscular e cdibras associados a
episodios recorrentes de alteragdo na coloragdo da urina
(escurecimento) ap6s esforgo fisico, com ocasional me-
lhora dos sintomas com a permanéncia do esforco fisico

(““‘second wind™). Os pais sdo consanglineos (primos em
segundo grau) e negavam casos familiares de doencas
neuromusculares. Negava uso de medicamentos, vicios
ou doenca cronica.

Ao exame neurolégico trofismo, ténus e for¢ca mus-
cular encontravam-se presenados em todos os musculos,
porém, durante esforgo fisico ou isquémico, apresenta-
vam contra¢do dolorosa sustentada do grupo muscular
utilizado. O restante do exame neurolégico era normal.
A investigacdo mostrou hemograma, plaquetas, sédio,
potassio, calcio, magnésio, fosforo, creatinina, uréia,
fosfatase alcalina, gama-GT, transaminases glutamica
pirtvica e oxalacetica, bilirrubina total e fragdes, albu-
mina, coagulograma, velocidade de hemossedimenta-
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Fig 4. Biopsia de musculo biceps braquial demonstrando: (A): presenca de vactiolos com acumulo sub-sarcolemal de glicogénio (setas)

(HE/400X). (B): reacdo histoquimica com auséncia completa da enzima miofosforilase (400X). (C): reacdo histoquimica normal para

enzima miofosforilase (400X).

Tabela. Estudo da conduc¢do nervosa motora ao repouso e apds esforco.

Amplitude do PAMC (uV)

Nervo Repouso Esforco de 30 segundos Esforco de 90 segundos
Facial 2930 2530 -

Acessorio espinhal 16200 12300 8330
Mediano 8130 4930 1000

Ulnar 24000 19000 16300

Fibular profundo 22500 12000 6670

¢do, parcial de urina e funcéo tireoideana normais. A
creatinofosfoquinase encontrava-se 12 vezes acima do
valor de referéncia (2095 U/L; normal < 170 U/L) com a u-
mento de 27 vezes ap6s esforgo voluntario (4660 U/L).
Ao repouso o acido latico sérico era de 11,2 mg/dl (nor-
mal: < 22) e durante esforco isquémico ndo houve aumen-
to significativo (10,5 e 13,0 mg/dl ap6s 1 e 10 minutos).

O estudo eletrofisiolégico mostrou condugéo nervosa
motora com reducdo na amplitude do potencial de acao
muscular composto (PAMC) ap6s esforgo de 30 e 90 se-
gundos em nervos mediano, ulnar e fibular profundo
(Figs 1 e 2/Tabela) e decremento de 49,1% apds 200 esti-
mulos com frequiéncia de 40 Hz em nervo fibular profun-
do (Fig 3). O estudo de condug&o nervosa sensitiva mos-
trou-se normal. A eletromiografia de agulha (EMG) ao
repouso foi normal, ao esforco voluntario mostrou pa-
drao miopatico caracterizado por duracéo e amplitude
reduzidas, aumento do recrutamento e do ndimero de
potenciais de unidade motora polifasicos curtos em
musculos biceps braquial e deltéide direitos. O exame
durante o exercicio isquémico ndo evidenciou siléncio
elétrico.

A bidpsia muscular com cortes congelados, nas colo-
racoes pela hematoxilina e eosina (HE), tricromo de Go-
mori modificado, oil red O, PAS, cresil violeta e sirius red,
mostrai fibras com discreta variacdo no didametro, gran-
de nimero de fibras arredondadas, raras atréficas arre-
dondadas, nucleos multiplos e centrais em poucas, raras
com necrose e fagocitose e vacuolos sub-sarcolemais e
mais raramente centrais que sdo “PAS positivos”, compa-
tiveis com miopatia vacuolar por acimulo do glicogénio
muscular (Fig 4). As reagdes histoquimicas (ATPases,
NADH, esterase, miofosforilase, fosfatase acida, fosfatase
alcalina, desidrogenase succinica, citocromo C oxidase
e adenilato deaminase) revelaram fibras tipo | e Il atr6-
ficas e auséncia total da enzima miofosforilase, confir-
mando o diagndstico de Doenca de McArdle (Fig 4).

DISCUSSAO

Desde a descricdo inicial da DM em 19512 a ele-
troneuromiorafia tem sido utilizada na investi-
gacéao clinica de pacientes com suspeita de mio-
patia metabdlica. As alteracdes na EMG durante



Arq Neuropsiquiatr 2005;63(3-B) 877

o repouso, esforco voluntario, esfor¢co isquémico
e episodios de contracdo muscular, associadas aos
achados clinicos e laboratoriais, podem ser caracte-
risticas da doenca.

Os achados EMG séo variaveis dependendo do
momento em que é realizado o exame e da severi-
dade da doenga, podendo ser normal em pacientes
com pouco tempo de evolugédo. Durante o repouso,
alguns pacientes podem apresentar potenciais es-
pontaneos como fibrilagdes, ondas positivas, des-
cargas repetitivas complexas e miotdnicas!*%. Alte-
racOes caracteristicas das miopatias, como poten-
ciais de a¢do da unidade motora com duragédo e
amplitude diminuidas, aumento do recrutamento
e do numero de potenciais polifasicos curtos, sdo
encontradas somente nos pacientes com longo
tempo de evolucdo®. No entanto, a presenca de
alteracdes no recrutamento e na atividade de in-
ser¢éo durante a contracdo muscular ou o exercicio
isquémico, como o siléncio elétrico, sdo achados
da EMG caracteristicos desta doencga’?*6. Contudo,
alguns pacientes nao apresentam o padrao miopa-
tico associado a siléncio elétrico durante a contra-
¢ao muscular, podendo estar presente apenas o pa-
drdo miopatico, como ocorreu em nosso caso*®.
Nesses pacientes o estudo da condug¢do nervosa
motora tem importante destaque na investigacao
diagnostica.

Nos pacientes com DM o estudo da conducéo
nervosa motora pode mostrar-se alterado apoés curto
periodo de esforgo muscular voluntario ou estimu-
los repetitivos com alta freqtiencia®%. Na maioria
dos pacientes com DM a amplitude do potencial
de acdo muscular composto (PAMC), apds esforco
de 30 ou 90 segundos, demonstra significativa re-
ducdo da amplitude que depois de um periodo de
repouso retomaao normal*33, Em nosso paciente
obsenou-se redugdo na amplitude do PAMC em
todos os nervos estudados (Tabela), maior nos ner-
vos mediano e fibular profundo apés esfor¢o vo-
luntéario de 30 e 90 segundos, respectivamente,
compativel com o diagnéstico de DM (Figs 1 e 2).
Com relacdo a estimulagdo nervosa repetitiva, al-
guns pacientes com DM mostram progressivo de-
clinio na amplitude do PAMC quando estimulados
com frequUéncia acima de 5 Hz, semelhante ao mos-
trado em nosso caso'#5. Este decremento na ampli-

tude do PAMC ao estimulo repetitivo ainda pode
ser exacerbado ap06s periodo de contragéo volun-
taria maximal2. Na maioria destes pacientes com
DM a estimulacéo repetitiva com baixas frequén-
cias (2-4Hz) ndo produz decremento®.

Dessa forma, os estudos neurofisiol6gicos mos-
tram que a fisiopatologia da DM também esta rela-
cionada com uma disfuncédo na excitabilidade da
membrana da fibra muscular durante a contra-
caol389 Haller et al.®° encontraram concentracdes
reduzidas da bomba de sodio-potassio (Na*K*-AT
Pase) na membrana da fibra muscular de pacientes
com DM, provocando aumento da concentragéo
extracelular do potassio. Isso reduz a excitabilidade
da membrana durante o periodo de contracao
muscular, explicando a diminui¢cdo do PAMC apds
esforgo e ao estimulo repetitivo®!. O mecanismo
responsavel pela reducdo da Na*K*-ATPase nos pa-
cientes com DM ndo esté totalmente elucidado,
mas pode estar relacionado com um inadequado
suprimento de ATP proveniente da glicélise para a
bomba de Na*K* da fibra muscular?®,

Diante disso, enfatizamos a importancia do es-
tudo da conduc¢do nervosa motora apds esforco e
da estimulagao repetitiva com alta freqtiéncia as-
sociada a EMG na investigacdo diagnéstica dos pa-
cientes com suspeita de miopatia metabdlica do
tipo DM.
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