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Resumen

Introduccion: La diabetes (DM) monogénica representa hasta el 4% de casos de DM. Su correcto
diagndstico permite optimizar el manejo e identificar complicaciones asociadas a mutaciones
concretas.

Métodos: Estudio descriptivo de pacientes atendidos hasta 2024 en el Hospital Reina Sofia
(Coérdoba) con variantes de significado incierto (VSI) en genes relacionados con DM monogénica.

Resultados: 10 pacientes, 50% mujeres. Edad media: 36 afios. 60% presentan mutacion en 2 genes.
Se han identificado 10 VSI: 10% GCK; 10% HNF1A; 10% HNF1B; 20% HNF4A; 10% ABCCS; 10%
PAX4; 30% CEL. 80% de VSI no descritas previamente, 20% ya descritas. 80% diagnosticados por
clinica, 20% por cribado familiar.
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RD: retinopatia diabética; PP: probablemente patogénica.

Conclusiones: En nuestra muestra el 80% de VSI no habian sido descritas previamente. CEL es el
gen con mayor numero de VSI (30%). E1 80% han sido diagnosticados por clinica (20% por cribado
familiar). La presencia de mutaciones concomitantes puede contribuir al fenotipo que presentan

algunos de los pacientes.
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