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Resumen

Introduccion: Ladiabetes del adulto deinicio en el joven (MODY) es un conjunto heterogéneo de
enfermedades debidas a mutaciones genéticas que provocan disfuncién de las células ? pancredticas.
Representan el 1-2% de casos de diabetes y se heredan de forma autosdmica dominante. M utaciones descritas
en el gen CEL (Carboxyl Ester Lipase) se asocian a un sindrome caracterizado por disfuncion pancredatica
exocrinay endocrina (MODY 8). El estudio del pancreas mediante pruebas de imagen en ocasiones muestra
atrofia, fibrosis o lipomatosis. Objetivo: reclasificar el diagnostico de diabetes mellitus (DM) tipo 1 a
diabetes monogénica.

Caso clinico: Mujer 25 afios con DM desde los 8 afios. No complicaciones cronicas. No ingresos por
descompensaciones agudas. Fue remitida desde otro centro a nuestro servicio en 2023 para seguimiento. En
tratamiento con multiples dosis de insulina (Tresibay Fiasp, 0,60 ui/kg). Control glucémico insuficiente
(HbA . #= 8%). Exploracion fisicat IMC 24 kg/m?2, no bocio, lipodistrofia periumbilical, resto anodino.
Antecedentes familiares de padre y 3 tios paternos con diagnéstico de DM 1 entre los 19 y 30 afios. Seinicio
monitorizacion continua de glucosa con FreeStyle Libre 2 (previamente realizaba controles de glucosa
capilar) y se solicitd estudio de autoinmunidad pancreatica que resulté negativa. El péptido C fue de 0,09
ng/dl. Dada la agregacion familiar y autoinmunidad negativa se solicité estudio genético que demostro
mutacion en el gen CEL, confirmando diagnéstico de MODY 8. Reinterrogando a la paciente referia dolor
abdominal desde hacia afios no relacionado con laingestay aumento del ritmo intestinal con hasta 5
deposiciones diarias. Estudio de celiaguia negativo. La TC de abdomen con contraste no mostro alteraciones
morfolégicas en €l pancreas. La determinacion de elastasafecal confirma insuficiencia pancreética exocrina.
Trasinicio de tratamiento con enzimas pancredticas presentd mejoria significativa de la clinica. De momento
se harealizado estudio genético en su padre que muestra misma mutacion en gen CEL.

Discusion: Se debe sospechar diabetes monogénica en pacientes inicialmente catalogados como tipo 1 0 2
que presentan una evolucién atipica. En el caso presentado la autoinmunidad pancredtica negativay la
agregacion familiar sugerian posible diabetes monogénica. La diabetes MODY 8 es muy poco frecuentey se
caracteriza por insuficiencia pancredtica exocrinay diabetes. El uso de pruebas de imagen como laTC de
abdomen puede aportar informacion durante el proceso diagndstico.
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