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Introducéo: Maturity onset diabetes of the young (MODY) refere-se a um grupo heterogéneo de
alteracBes monogénicas que resultam em anomalias na funcéo pancredtica. Dentre os subtipos
conhecidos, 0 MODY 2 é desencadeado por uma ateracdo na enzima glicoquinase (GCK).
Descricéo do caso: P.E.R, 8 anos, caucasiano, veio a consulta por hiperglicemia. Negava poliuria,
polifagia, polidipsia e nictiria. Possuia aimentagdo equilibrada e praticava atividade fisica
Apresentava 3 familiares com hiperglicemia sem uso de medicacdo (méae, tio e avd maternos). O
exame fisico era normal. Os exames mostravam: glicemia de jeum 130g/dl, HbAlc 6,5,
anticorpos anti-ilhota e anti-decarboxilase do acido glutémico (GAD) negativos. Foi aventado o
diagnostico de MODY . O paciente foi encaminhado ao servigo de nutricdo e orientado a manter
uma dieta com restricdo de aglcar. Foi acompanhado por cinco anos, apresentando bom
desenvolvimento pdndero-estatural e com glicemias entre 104 e 126mg/dl. O estudo genético-
molecular revelou uma variante alélica patogénica no gene GCK, confirmando o diagnéstico de
MODY 2. Discussdo: A mutacdo heterozigota do GCK, autossdmica dominante, leva a uma
hiperglicemia moderada assintomética. Deve ser suspeito em qualquer idade, principamente em
casos de histéria familiar positiva para diabetes e auséncia de autoanticorpos. A maioria dos
pacientes obtém controle metabdlico apenas com modificacbes de estilo de vida. As
complicagbes sdo raras e ndo ha progressdo da doenca. O padrdo ouro para diagnostico é a
andlise genética, apesar de a historia clinica e laboratério serem importantes para a suspeita.
Concluséo: Apesar de ser um diagndstico diferencial importante, ha poucos casos diagnosticados,
sgja pela raridade e apresentacdo clinica heterogénea do grupo, ou devido ao alto custo para
confirmacdo diagnéstica. Estima-se que 5 dos individuos diagnosticados com diabetes antes dos
45 anostém MODY/, sendo cerca de 80 erroneamente diagnosticados como DM 1 ou DM2.
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