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Resumo: Introducdo: O MODY2 é um diabetes melito monogenético, autossomico dominante, causado
por mutacOes inativadoras heterozigdticas da enzima CGK (glucoquinase). Clinicamente ele se
caracteriza por hiperglicemia de jggum moderada associada a histéria familiar de diabetes Na
pratica clinica ele € muitas vezes diagnosticado, erroneamente, como DM1 ou DM2. Seu
diagndstico € confirmado pela deteccdo da mutagdo genética da CGK. ComplicacOes
micro/macrovasculares sdo raras. O tratamento baseia-se na modificacéo dietética. Descricéo do
caso: Paciente masculino, diagnosticado com MODY 2 aos 10 meses. Genitor e avo paterno de
descendéncia espanhola. Historia familiar positiva para diabetes. Exames ao diagndstico
evidenciaram: insulina: 3mcU/mL (<25), peptideo C: 0,8ng/mL (0,7-4,0), glucagon: 106 pg/mL
(59-107), HbAlc: 5,7% (4-6%), frutosamina: 231umol/L (< 285umol/L), glicemia em jejum:
126mg/dL, glicemia 2 horas apOs sobrecarga oral de glicose: 131mg/dL. Anticorpos anti-
insulina, anti-pancreas, anti-GAD, anti-l1A2 negativos. Estudo molecular identificou ateragdo no
aminoacido p.Tyr289Cys (Y289C) durante sequienciamento do gene CGK, confirmando
MODY 2. Ap6s 4 meses de tratamento dietético, iniciou Insulina Humana NPH por descontrole
dos niveis glicémicos. Na idade de 1 ano e 8 meses, mantinha glicemias em jejum elevadas
apesar de insulinoterapia. Novos exames mostraram: anticorpo anti-GAD: 35 U/mL
(<1,0U/mL), peptideo C: 0,7 ng/mL (0,9-7,1ng/mL) e hemoglobina glicada: 5,5% (4-6%),
confirmando o diagnostico de MODY2 progredindo para DM1. Comentérios. Embora a
progressao de MODY 2 para DM1 sgja muito rara, possibilidade deve ser investigada quando
0 paciente com MODY 2 apresenta piora inesperada dos valores glicémicos com positividade dos
auto-anticorpos pancred@ticos e necessidade de reposicdo de insulina para obter controle
glicémico.
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