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Resumen

Descripcion del caso: Mujer de 23 afios acude a nuestra consulta por hipoacusia, en laanamnesis abuela
materna con hipoacusia temprana, madre con hipoacusia de inicio con 35 afios y hermana (27 afios) con
implante coclear. La paciente acaba de pasar a nuestro cupo, citamos dias después a su madre y hermana.
Realizamos anamnesis més ampliay nos informan que su abuela maternay madre presentan DM y
recientemente su hermana también (todavia no filiada), como dato [lamativo un tio materno yafallecido
presentaba sindrome MELAS. Se realiza una exploracién gue orient6 hacia una sordera neurosensorial de
inicio y se solicitaron pruebas complementarias con analitica de sangre y orina. Se decidi entoncesinicio de
dieta 1.800 kcal y derivacion al servicio de Endocrinologiay Otorrinolaringologia del hospital de referencia,
dado el resultado de DM para su filiacion y debido también por sospecha de sordera neurosensorial de origen
genético. Alli con el antecedente de tio materno con MELAS se realiza test genético orientado y se solicito
consulta con Genéticay test con resultado mutacion A3243G en el gen MT-TL 1.

Exploracion y pruebas complementarias: Tallabaja (141,5 cm) y Peso 48,5 kg. Otoscopia bilateral normal.
Rinne positivo. Webber no lateraliza. TA normal, glucemia capilar sin ayunas. 170. Resto de EF normal.
Analiticainicial: glucemiabasal 141 HbA1c 7,4%. Andlisis orina: microalbuminuria positiva.

Orientacion diagnostica: Sindrome diabetes-sordera asociado a mutacion del ADN mitocondrial.
Diagnostico diferencial: Hipoacusiatransmisiva, DM tipo 1.

Comentario final: Destacar laimportancia de una buena anamnesis que en este caso fue esencial y oriento
hacia el diagnostico ya que la mutacion que presentaba la paciente son heterogéneas y producen diferentes
presentaciones (MELAS, DM, sordera de herencia materna, talla baja...incluso individuos asintomaticos.
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