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Resumen

Objetivos: Tras 2 afos desde la activacion (2019) del “ Registro Nacional de Diabetes Monogénicas’
(RNDM) por la SED presentamos: 1) La descripcidn de los casos registrados, subtipos més frecuentes,
caracteristicas mas relevantes clinicas y de variantes genéticas comunicadas.2) Aproximaciones para mejorar
calidad, cantidad y explotacion de registros.

Material y métodos. Estudio multicéntrico transversal descriptivo de los casos de diabetes monogénicas
(DMG) incluidos hasta febrero de 2021 en €l registro. Las variantes (V) se clasificaron segin guiassACMG y
finalmente en patogénicas descritas y no descritas.

Resultados: 190 casos (64% mujeres). GCK (49,7%), HFN1A (33%), HFN4A (6%), D. mitocondrial (3,7%),
HNF1B (n=2), AKT2 (n=2), ABCC8(n=1), ALMS1 (n=1), D. neonatal (n=7; GCK =1; KCNJ=1,
ZFP57 = 2; INS = 3) (tabla).

GCK HNF1A HNF4A Mitocondrial
N (%) 94 (49,7%) 64 (33%) 12 (6%) 7 (3,7%)
Casos indices 31/94 (33%) 18/63 (29%) 3/12 (25%) 417 (57%)
Mujer (%) 61(63%) 43(67%) 7112 (58%) 7/7 (100%)

Debut
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AGLP1 1,5% 1,5% 0% 0

Insulina basal 3% 33% 50% 14%

InsulinaMDI 3% 17,5% 41,7% 28%

Complicaciones

Retinopatia 1% 28% 41,6% 0
Nefropatia/ SPK/TR 2,1% 17%/5%/1,5% 36,3%/17% 28%
Polineuropatia 0 8% 25% 0
C. isquémica 2% 6,3% 8% 14%
Arteriopatia periférica 0 3% 0 28%
V no descritas 10 9 3 0

Conclusiones: 1) GCK (49,7%), HNF1A (33%) y HNF 4A (6%) son los subtipos de DMG mas registrados.
2) Aspectos de mgjoradel RNDM: a) Variables obligadas: HbA ; ., péptido C y autoinmunidad pancreatica al
debut. b) Variables nuevas: IMC actua y tecnologia utilizada (Sanger vs NGS). 3) Necesidad de compartir
con grupos internacionales las variantes no descritas y sus fenotipos.
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