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Resumen

Introduccion: El sindrome de Kabuki (KS, OMIM#147920) es un trastorno genéticay fenotipicamente
heterogéneo caracterizado por rasgos faciales peculiares, talla baja, persistencia del almohadillado fetal de los
dedos y anomalias esquel éticas. Puede asociar alteraciones endocrinol égicas como hipoglucemia neonata y
deficiencia de hormonadel crecimiento, y muy raramente, diabetes mellitus (DM). En un 66-75% puede
identificarse una mutacién genéticaen MLL2/KMT2D o en KDMB6A, que codifican para metiltransferasas, y
se ha descrito implicaciones de estos genes en el metabolismo de laglucosay laresistenciaalainsulina
como posible mecanismo en el desarrollo de DM.

Material y métodos. Presentar el caso atipico de un paciente con variante de KS valorado por nuestro servicio
por debut de diabetes mellitus y con seguimiento posterior en nuestra consulta.

Resultados: Se expone € caso de un paciente varén de 21 afios con antecedente de sindrome de duplicacién
8p23,1 como variante genética de KS, con retraso psicomotor, cognitivo y del lenguaje, que ingresaen
nuestro hospital por coleccion de herida quirdrgicatras intervencion de escoliosis. A su llegada presenta
hiperglucemia en ayunas de 574 mg/dL sin acidosis ni cetonuria. Nos solicitan valoracion por sospecha de
debut de diabetes. Presentaba clinica cardinal con pérdida de unos 10 kg de peso, polidipsiay poliuria. Enla
exploracion fisica, normohidratado, peso 64,4 kg, talla 172 cm, IMC 21,77 kg/m2. Se logra resolucién del
episodio con sueroterapiay perfusion de insulina. Iniciamos insulina en pauta basal-bolo y se completa
estudio de diabetes que evidencia HbA . del 15,4% (previa dos afios antes de 5,7%), insuficiente reserva
pancredtica de insulina (péptido C 0,29) y autoinmunidad pancredtica (anti-GAD 65 positivo), en contexto de
debut de DM 1. Sin complicaciones micro ni macrovasculares. Se realiza educacion en insulinoterapiay se
mantiene pauta basal-bolo al ata. En consultas posteriores se consigue un aceptable control metabdlico con
HBA1c de 7,6% alos 6 meses del debut.

Conclusiones. Se dispone de informacion limitada sobre el curso clinico de la diabetes mellitus asociada al
sindrome de Kabuki. Existen solo 6 casos descritos de desarrollo de DM en los ultimos 10 afios, tanto
dependientes como independientes de insulina, sin embargo se considera una de las complicaciones
endocrinol égicas. Laidentificacion de defectos genéticosy epigenéticos asociados puede ser relevante tanto
en el diagnostico como en laterapia dirigida de la diabetes.

© 2024 SEEN y SED. Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Todos los derechos reservados.



