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Resumen

Introduccion: Las diabetes monogénicas tienen una prevalencia entre el 1-2% de los casos de diabetes
infantil, s no se sospecha en su existencia, frecuentemente se confunden con laDT1y laDT2. Constituyen
un grupo de patol ogias asociadas a mutaciones genéticas que afectan alafuncion de las células beta del
pancreas. Se conocen 14 genes asociados, y méas de 800 mutaciones relacionadas. La mas comun esla
MODY 2 debida a una mutacién en €l gen de la glucoquinasa.

Objetivos: Describir las mutaciones genéticas de la funcién de las células beta en nifios del &reall de Murcia
y su forma de presentacion.

Material y métodos. Se recopilaron de forma retrospectiva pacientes con alteracion genética compatible con
diabetes monogénica en el servicio de Endocrinologiainfantil del Hospital Santa Lucia desde enero de 2016
hasta diciembre de 2023. Se describe €l tipo de mutacion, datos clinicosy analiticos a diagnésticoy su
tratamiento actual.

Resultados: Se detectd genética compatible con diabetes monogénica en diez pacientes remitidos a consulta,
nueve por presentar una glucemia basal ateraday uno por diabetes. En cuatro casos la ateracion fue
compatible con MODY 2, tresMODY 5, dosMODY 3y uno MODY 14. Cinco pacientes tenian
antecedentes familiares de diabetes en dos generaciones previas. La edad media al diagnéstico fue de 9 afios
y medio. El 80% tenia normopeso y el 20% obesidad leve. La glucemiabasal media fue de 113 mg/dl, HbA
1c 2.82%y los niveles de colesterol y trigliceridos fueron normales. Todos tenian autoinmunidad pancreatica
negativay péptido C normal o alto, salvo en un caso con fibrosis quistica asociada. Actualmente, el 40%
[leva tratamiento farmacol 6gico, siendo este metforminay/o sulfonilureas.
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Conclusiones: Lamanifestacion clinica méas coman en nuestra serie fue la glucemia basal alterada. Al igual
gue en adultos, la mutacion més prevalente fue ladel gen glucoquinasa (MODY 2). Destaca que la mayoria
de nuestros pacientes tienen normopeso, perfil lipidico normal y que el 60% se controla con medidas
higieni codietéticas Consideramos que se debe sospechar esta patol ogia en todo nifio o adolescente que
presente glucemia basal alterada con autoinmunidad pancredtica negativa, especialmente si no existe

obesidad.
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