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Resumo: O Diabetes Mellitus € uma das patologias mais comuns encontradas nos ambulatérios de
endocrinologia pedidtrica. O DM tipo 1 engloba em torno de 90% dos casos de diabetes, porém é
importante identificar sinais de outros possiveis tipos de diabetes, como o diabetes monogénico
(MODY). Esse diagnéstico € de suma importancia para o manejo apropriado e aconselhamento
genético. Paciente 12,8 anos, sexo masculino, encaminhado por DM tipo 1 diagnosticado em 2
exames de glicemia de jejum ocasionais. Em uso de insulina NPH 6 unidades (0,1U/kg/dia) ha 2
anos com bom controle. Apresentava anticorpos anti-GAD, anti-ilhota e anti-insulina negativos.
Histéria familiar de pai com diagnéstico de DM tipo 2 sem insulinoterapia, irma com quadro de
glicemia de jejum alterada e prima paterna com DM 1. Durante o acompanhamento, apés reducéo
da dose de insulina, manteve bons controles glicémicos e hemoglobina glicada de 6%. Estudo
molecular para avaliagdo do gene GCK confirmou mutacgo missense p.Cys230Tyr (c.689 G>A).
Com o resultado, foi possivel suspensdo da insulinoterapia e seguimento ambulatorial. O diabetes
monogénico resulta de um ou mais defeitos em um gene Unico e corresponde de 1 a 6% dos casos
de diabetes pediétricos. A suspeita do diabetes monogénico deve ser feita, principalmente, em
casos que ocorrem antes dos 6 meses de idade, historia familiar de DM em um dos pais e outro
parente de primeiro grau, auséncia de autoanticorpos e funcéo de células-beta preservadas com
baixa necessidade de insulinoterapia e peptideo-C detectdvel apds periodo de 5 anos do
diagnostico. O GCK-MODY ¢€ o tipo mais comum de diabetes monogénico, caracterizado por um
valor glicémico de jgum discretamente mais alto que individuos saudaveis, raramente associado
a complicagbes micro ou macrovasculares e sem necessidade de insulinoterapia. No paciente em
discussdo, a suspeicdo do diabetes monogénico foi feita pela histéria familia positiva com padréo
de heranca autossdmica dominante, bom controle glicémico com baixa dose de insulina. A
auséncia de autoanticorpos reforgou a necessidade de realizar o estudo molecular. O diagnéstico
correto alterou drasticamente o tratamento permitiu a suspensdo das doses diérias de insulina e 0
seguimento clinico e ambulatorial do paciente.
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