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MAS ALLA DE LA DIABETES JUVENIL: DESCUBRIENDO EL MODY 5

Javier Marzo Ortiz, Daniel Alejandro Queremel Milani, Clara Marijuan Sanchez, Gema Villa Lopez, Celestino Rodriguez Jimenez, Guillermo Martinez Diaz-Guerra,
Miguel Leén Sanz.
Servicio de Endocrinologia y Mutricién, Hospital Universitario 12 De Octubre

INTRODUCCION: MODY 5 es un tipo de diabetes monogénica infrecuente debida a mutaciones en el gen HNF1B, heredada de forma

autosomica dominante. Engloba una alteracion primaria en la secrecion de insulina, asi como multiples problemas a nivel sistémico, destacando

alteraciones estructurales y funcionales renales, anomalias genitourinarias, asi como hepaticas.

MECANISMO GENETICO ﬁ %

DIAGNOSTICO CLINICO Q
MUTACIONES DE NOVO

Debido a su baja incidenciq, la sospecha
clinica resulta crucial para realizar el
diagnostico adecuado

La diabetes MODY 5 representa un trastorno

o . e ; Siendo de novo hasta en el 75% de los casos
hereditario de patron autosdmico dominante

PRESENTACION DEL CASO: Varén de 21 afios, natural de China, sin antecedentes personales ni familiares de interés. Presenta debut
diabético en forma de hiperglucemia grave de 816 mg/dl asociado a clinica cardinal (poliuria, polidipsia y pérdida de 5 Kg en 3 meses), sin
criterios de cetoacidosis o estado hiperosmolar. Analiticamente, destaca una cetonuria leve (20 mg/dl), hiperglucemia crénica marcada (HbA1c
inicial 16.5%) y péptido C levemente disminuido (0.60 ng/ml. VR: 1.0-4.0 ng/ml), con autoinmunidad pancreatica negativa. Inicialmente,
ante la sospecha de DM tipo 1b, se inicia terapia con insulina en pauta basal-bolo, logrando un control glucémico aceptable. Sin embargo, tras
varios meses de seguimiento, se evidencian valores de péptido C estimulado de 1.06 ng/ml (VR 1.06-1.66 ng/ml). Dada la autoinmunidad

negativa, la presentacion atipica, la edad al diagndstico y los valores de péptido C, se solicita panel genético en busqueda de otro tipo de DM.

ESTUDIO GENETICO: AFECTACION SISTEMICA:

Se detectd una delecion patogénica en heterocigosis de

- Trastornos del aparato urinario: quistes sinusales y
corticales en ecografias.
- Alteraciones hepaticas: hipertransaminasemia (GGT de
191 U/l, FA de 150 U/l) sin alteraciones ecograficas
= Trastornos neuropsiquiatricos: no en nuestro caso.
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Evolucién del Tratamiento (5 Afios)

la regién 17q12, que condiciona un sindrome de

penetrancia variable compatible con diabetes MODY 5.

Debut y
Diagnostico
Genetico
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Sospecha de
Diabetes Incorporacién de Ajuste por ..
Monogénica Sulfonilureas Deterioro ,
Ante la autormunidad Se afiade gliclazida por Metabélico '
negativa y péptido &9 = F un afio, permitiendo la Tras 5 afios, se

Debut Diabético C persistente, el reduccion de la dosis ajusta la insulina al
y Manejo Inicial estudio genetico ? de insulina. alza y se afiade Resultado del

revela MODY 5. sitagliptina. Control Glucémico

Vardn de 21 afios con

glucemia de 816
mg/dl; inicia pauta de
insulina basal-bolo.

Manifestaciones
Sistémicas Detectadas

Identificacion de quistes
renales, hipomagnesemia
leve y elevacion de enzimas
hepalicas.

La combinacion
terapéutica final logra
estabilizar la HbA1c en
un 7.6%.



