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Resumen

Introduccion y objetivos. Las diabetes monogeénicas representan alrededor del 2% de todas | as diabetes
mellitus (DM). Dentro de este grupo existen las DM por mutaciones en los genes KCNJ11 y ABCCS, que
codifican respectivamente para las subunidades Kir6,2 y SUR1 del canal de potasio sensibleal ATP dela
célula ? pancredtica. Esta DM aparece antes de |os 6 meses de vida habitualmente y puede ser permanente o
transitoria. El objetivo del trabajo es describir un caso de DM monogénica por mutacion en el gen KCNJ11
diagnosticada en la edad adultay latransferencia de insulina a sulfonilurea (SU).

Material y métodos: Descripcidn de un caso clinico. Mujer de 67 afios diagnosticada de DM 2 alos 35 afios.
Como antecedentes familiares presentaba un hermano y un sobrino con DM2 diagnosticados antes de los 30
anosy una hija con diabetes neonatal transitoria. Como antecedentes patol 6gicos presentaba HTA,
dislipemia, artritis reumatoide, bocio multinodular y complicaciones microvasculares (nefropatiay
retinopatia) y macrovasculares (arteriopatia vascular periférica en forma de claudicacion intermitente,
enfermedad coronariay cerebrovascular) de su DM. En la exploracion fisica presentaba sobrepeso (IMC de
28,7 Kg/m?) y unatension arteria de 177/74 mmHg. El control metabdlico erainsuficiente con una HDA ;.
de 8,9% a pesar del terapiaintensiva con insulina bolo-basal (0,5 Ul/Kg/dia). Los anticuerpos AntiGAD e
IA2y el estudio genético de mutacion HNF 1 alfay 4 alfafueron negativos. El péptido C era de 0,46 ng/ml.
Ante laDM neonatal transitoriade la hija, se amplio €l estudio genético a otras mutacionesy fue positivo en
ambas parala mutacion del gen KCNJ11 del canal de potasio en heterozigosis ¢.481g>A que conlleva
cambio p. Alal6l Thr. En abril del 2016 con 61 afios seinicio la transferencia de insulina a sulfonilureas
(SU) de forma ambulatoria con dosis de 8 mg glimepirida. Al cabo de 1 semana se suspendié lainsulinay se
gjusto la dosis de glimepirida, pudiendo reducirse ladosis alo largo del tiempo. En € ultimo control en
noviembre 21, estaba con glimepirida 5 mg/dia, metformina 1.000 mg/12hy HbA  .: 6,4%.

Conclusiones Es importante considerar otro tipo de DM en |os pacientes diagnosticados de DM 2 en edades
tempranasy presentacion o evolucion atipica como las monogénicas, por las implicaciones clinicas, de
tratamiento y de transmision ala descendencia. La diabetes monogénica por mutaciones en el gen KCNJ11
no es especifica de la edad neonatal, encontrandose casos en la edad adulta como el nuestro. El tratamiento
con SU es efectivo y seguro para los pacientes con diabetes monogeénica por mutaciones en el gen KCNJ11.
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