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Resumen

Objetivos: Las enfermedades mitocondriales primarias (EMP) son un conjunto de patologias que
ocurren por alteracion en el metabolismo energético. Los sintomas son diversos, pero es frecuente
que los predominantes sean los neuroldgicos, siendo tipica la aparicidon de ptosis, hipoacusia
neurosensorial u oftalmoplejia externa. Otros 6rganos implicados podran ser el corazon, el higado o
el pancreas. La diabetes mitocondrial (mDM) serd la principal manifestacion endocrinoldgica, siendo
incluida en la clasificacion de “otras formas de diabetes” y suponiendo un reto diagndstico. Se lleva
a cabo revision de la historia clinica de las pacientes y de la literatura relevante.

Casos clinicos: Caso 1: mujer de 32 afos derivada por debut de diabetes. En la infancia precisé
tratamiento con hormona del crecimiento. Historia de debilidad y oftalmoparesia progresiva desde
los 18 afios, que conllevo biopsia muscular y estudio genético compatible con enfermedad
mitocondrial por delecion unica en el ADN mitocondrial de 3,3 Kb. Durante la evolucion ha
desarrollado retinosis pigmentaria y afectacion hepatica. Comienza con clinica cardinal con
glucemia basal de 450 mg/dL y HbA,, 13,9%, que sugieren asimismo afectacion pancreatica. Se
solicita autoinmunidad, que resulta negativa, apoyando la sospecha de mDM. Se insuliniza con bolo-
basal. Buena evolucion clinica, sin desarrollo de complicaciones metadiabéticas. Caso 2: mujer de 18
anos que a los 15 afios comienza con debilidad en miembros inferiores y caidas recurrentes.
Electromiograma compatible con polineuropatia axonal motora. Posteriormente desarrolla ptosis
palpebral derecha, oftalmolpejia bilateral y neuropatia Optica. Se realiza biopsia muscular y estudio
genético, compatible con delecidn tnica en el ADN mitocondrial de 5,5 Kb. Acude a Urgencias por
pancreatitis aguda, evidenciandose hiperglucemia de 350 mg/dL sin acidosis, ingresando en nuestro
servicio. Sin clinica cardinal. Presenta HbA,, (9,2%) y autoinmunidad (negativa), inicidndose insulina
bolo-basal. Se establece el diagndstico de mDM. El patron de desarrollo de mDM ha sido atipico con
respecto al que se describe en la literatura, presentando un comienzo agudo con necesidad de
insulinizacion inicial. La aparicion de clinica neuroldgica previa al debut diabético ha sido clave en
su identificacién. Aunque en la literatura se recomienda el tratamiento con sulfonilureas, no ha sido
posible su utilizacién por el desarrollo precoz de insulinopenia.

Discusion: La mDM es un reto diagnostico dada su poca prevalencia y la ausencia de
caracteristicas claramente diferenciadoras. Si ademas se acompaiia de poca repercusion a nivel de
otros 6rganos puede ser aun mas complejo. Pese a que las EMP no presentan un tratamiento eficaz



identificado hasta el momento, el patron de la mDM, con rapido desarrollo de insulinopenia y mayor
riesgo de complicaciones asociadas, hace que sea importante su identificacion temprana.

© 2022 SEEN y SED. Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Todos los derechos reservados.



