Av Diabetol. 2014;30(Espec Congr):173

& Diabetologia

Avances en Diabetologia

P-125. - PRECISAR EL DIAGNGSTICO ETIOLOGICO SIEMPRE ESUTIL, TAMBIEN
PARA LA HIPERGLUCEMIA

C. Fernandez Ramos?, M. OrtiZ2, R. MartineZ2, T. Vel ayosb, J. NUiez?, A.l. Fernande y L. Castario?

aServicio de Endocrinologia Pediatrica. Hospital Universitario de Basurto. UPV. Bilbao.PGrupo de Investigacion de Endocrinologia
y Diabetes. Hospital Universitario de Cruces. UPV. CIBERDEM. Barakaldo. “Urgencias de Pediatria. Hospital Universitario de
Basurto. Bilbao.

Resumen

Introduccion: La hiperglucemia que acontece en el transcurso de una enfermedad en un nifio es generalmente
transitoria pero puede deberse a una prediabetes tipol o a una diabetes monogénica tipo Mody. Se conocen
ocho subtipos, el méas prevalente en la edad pediétrica es la alteracion en e gen de la glucokinasa o Mody 2.
Criterios segun la I SPAD para la sospecha son: glucemia basal 100-150, hiperglucemia estable durante un
periodo de tiempo, HbA 1c en limite alto o poco superior a normal, incremento inferior a60 mg/dl en la
sobrecarga oral glucosa (SOG) y familiares con hallazgos similares.

Caso clinico: Nifia de 18 meses que consulta en Urgencias por vomitos. Exploracion fisica: Peso 14 kg (P97),
longitud 90 cm (P90). Decaimiento, hidratacion correctay exploracion fisica sin otros hallazgos. Glucemia
capilar 245 mg/dl, cetonemia 0,5 mmol/L. Glucemia plasmatica 196 mg/dl, EAB normal. No se refieren
claros sintomas cardinales de diabetes (poliuria, pérdida de peso) por 1o que se deja en observacion con
fluidoterapia intravenosa. L os controles posteriores de glucemia son rigurosamente normales. Cetonemia
elevada durante dos dias con cifras hasta 4,7 mmol/L. Realiza deposiciones diarreicas |levando a diagndstico
final de gastroenteritis aguda. Antecedentes familiares: el padre presenta hiperglucemia desde la juventud y
la abuela paterna esté diagnosticada de diabetes tipo 2. No tuvo diabetes gestacional. No obesidad. Ambos
buen control con dieta. Actuamente el padre glucemiabasal 123 mg/dl, HbA 1c 6,2%. Abuela glucemia basal
131 mg/dl, HbA1c 6,7%. Pasado el cuadro de enfermedad en la nifia se realiza estudio con la sospecha de
diabetes monogénica remitiendo muestra al laboratorio de Investigacion del Hospital Universitario Cruces
para el andlisisinmunolégico y genético. Resultados del estudio en la paciente: SOG (75 mg/m?): glucemia
basal 98 mg/dl, 197 mg/dl alos 30 minutosy 148 mg/dl alos 120 minutos. Insulinemia 3, 16,1y 6,6
respectivamente. Péptido C basal 0,43 ng/ml. HbA1c: 6,3%. Autoanticuerpos antipancreéticos (anti GAD,
anti 1A2) negativos. Estudio mediante la secuenciacion de los 10 exones codificantes y del promotor del gen
de la glucokinasa localizado en € cromosoma 7pl15 presenta alteracion en heterozigosis en €l exon 8
consistente en la sustitucion de una timina por guanina en posicion 867 (c.867 T > G) lo que conllevaen la
proteina ala aparicion de un codon de parada prematuro (p.Tyr289*). Mutacién descrita asociada a diabetes
monogénicatipo Mody 2. El padrey la abuela paterna presentan la misma mutacion.

Discusion: Labusgueda de los antecedentes familiares fue la clave de esta " hiperglucemia probablemente de
estrés' en una nifiade 18 meses, "si no se piensa no se diagnostica'. Evitaremos ansiedad o futuras
intervenciones innecesarias, asi como un manejo adecuado en la edad adulta de lanifiay sus familiares. El
beneficio es claro.
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