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P-122 - CASO CLINICO: Diabetes neonatal tras 47 afios de diagnéstico de diabetes
tipo 1 con respuesta a dosis muy bajas de sulfonilurea
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Resumen

Objetivos: Presentacion de caso de diabetes neonatal, que responde a dosis muy bajas de
sulfonilurea, previamente tratado como DM1.

Introduccion: La diabetes neonatal o congénita representa una pequena fraccion de los pacientes
con diabetes mellitus (inferior al 5%), y debe sospecharse ante la presencia de hiperglucemia en los
primeros 6 meses de vida. En estos casos debe realizarse estudio genético ya que hasta 80-85% de
los casos presentan causa monogénica de base. La mutacion en el gen KCNJ11 que codifica para la
subunidad Kir 6,2 del canal K,;, de las células p ha sido descrita como la causa mas frecuente de
Diabetes neonatal permanente. Es muy importante el diagndstico genético ya que puede tener
repercusion en el tratamiento. Los secundarios a mutacion en K,;, pueden ser tratados con
sulfonilureas, obteniendo un buen control glucémico sin necesidad de insulina. La diabetes neonatal
asociada a mutacion en gen KCNJ11 ademas se asocia a posible retraso madurativo y convulsiones,
constituyendo el sindrome DEND, ya que los canales K,;, también estan presentes en cerebro.

Resultados: Presentamos el caso de un paciente varén de 46 anos de edad con antecedente
personal de retraso psicomotor atribuido a paralisis cerebral infantil secundaria a anoxia cerebral,
tetraparesia espastica y crisis epilépticas, que fue diagnosticado de diabetes mellitus tipo 1 a los 3
meses de edad, recibiendo desde entonces terapia con insulina. En este momento se encontraba en
tratamiento con insulina en bolo basal (degludec 24 unidades) y pauta correctora (insulina aspart),
con un buen control glucémico (adjunto descarga AGP). Es derivado a consultas externas de
Endocrinologia para retomar seguimiento, que hasta entonces hacia su médico Atencién Primaria.
Debido al antecedente de retraso psicomotor y diagndstico precoz de diabetes mellitus, se solicitd
estudio genético, cuyo resultado fue una variante patogénica en heterozigosis en exén 1 del gen
KCNJ11 pGlul79Ala. De esta forma se establece el diagnostico de diabetes neonatal permanente que
debido a la asociacion con la epilepsia y retraso psicomotor constituye el sindrome DEND. Tras el
diagndstico, se decide retirar insulina e iniciar tratamiento con glibenclamida de forma progresiva.
Debido a episodios de hipoglucemias, hubo que reducir dosis hasta llegar a 1,875 mg de
glibenclamida al dia repartido en 2 tomas de 1,25 mg en desayuno y 0,625 mg en cena, obteniendo
un buen control glucémico y mejor que previo con insulinoterapia. Se adjunta descarga AGP.

Conclusiones: Es necesario replantear la clasificacion de la diabetes cuando un paciente es



remitido por primera vez a nuestras consultas, investigando en antecedentes familiares, en la forma
y edad de inicio de la diabetes. Esto es asi debido a que cambios en el diagndstico pueden hacernos
cambiar el tratamiento, obteniendo beneficios para el paciente.
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