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Introducao / Descricao do Caso

Maturity Onset Diabetes of the Young (MODY) é uma forma rara de diabetes monogénica. Apresenta grande variabilidade
fenotipica, dificultando o diagnostico. A mutagdo genética mais frequente afeta a glucocinase (GCK) e causa hiperglicemia
com evolucdo habitualmente benigna. A mutagdo HNF1b causa altera¢des renais potencialmente graves e hiperglicemia.
Descrevemos a historia clinica e diagnostica de duas familias com MODY.

Rapaz de 16 anos referenciado a consulta de Pediatria por excesso de peso e hiperglicemia em jejum (115 mg/dL). Por
critérios de Diabetes tipo 2 (DT2) durante o seguimento iniciou metformina. Os auto-anticorpos para Diabetes eram
negativos. Por antecedentes de DT2 em mée jovem e ndo obesa pediu-se estudo genético que revelou MODY-GCK. O
estudo genético da mée e do irmao, posteriormente referenciado a consulta por hiperglicemia em jejum, confirmaram a
mesma mutacdo. O adolescente suspendeu metformina, sem agravamento e a terapéutica da mae foi revista.

Rapaz de 10 anos seguido em consulta de Nefrologia apds lesdo renal aguda no contexto de mononucleose. Pai com
diabetes insulinodependente e doenga renal crénica, submetido a transplante reno-pancreatico. Durante 2 anos de
seguimento evoluiu para doenca renal crénica estadio 2, sempre com glicémia normal. Ap6s diagndstico de MODY
HNF1b no pai e avd, realizou estudo genético com a mesma mutacéo, explicando assim a disfuncdo renal.

Comentarios / Conclusées
A anamnese cuidada levou ao diagnéstico de MODY destas criancas e seus familiares, sendo determinante para o
seguimento e terapéutica. Apesar de rara, devemos considerar MODY na crianca com histéria familiar sugestiva ou na

presenca de Diabetes sem obesidade e com estudo da auto-imunidade negativo.
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