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Hiperinsulinismo con hiperamonemia. Diagndstico diferencial de
hipoglucemia.
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INTRODUCCION

La hipoglucemia, (glucemia venosa<50mg/dL) precisara de estudio etiolégico en casos en los que no exista una causa evidente como la

falta de sustrato o malabsorcidn intestinal.

La morbilidad sera mayor a menor edad del paciente, por lo que su diagnéstico y tratamiento constituyen una prioridad.

Escolar de 6 anos remitida por hipoglucemias persistentes de hasta
40 mg/dL desde los 2 anos, predominantemente posprandiales.

Antecedentes personales: Ingreso a los 3 anos por crisis convulsiva

coincidiendo con hipoglucemia y elevacion del amonio.

Resultados no concluyentes.

Como parte del estudio. se colocé monitor continuo de glucemia

donde pueden observarse hipoglucemias tanto post como

preprandiales.
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CASO CLINICO

El objetivo serd la revision del diagndéstico etioldgico de la hipoglucemia.

Al no consequirse realizar el estudio de hipoglucemia de forma

espontdnea se decidid ingreso de forma programada.

Aproximadamente una hora tras haber tomado carne de pollo,

presentd un episodio de hipoglucemia.

Se extrajo analitica a la paciente, en el que se comprueba una
hipoglucemia no cetésica, con aumento de la insulina, péptido C y de

amonio.

Con estos resultados, se sospechd una entidad denominada

hiperinsulinismo con hiperamonemia.
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El hiperinsulinismo con hiperamonemia es la segunda forma mas comun de hiperinsulinismo congénito. Se produce por una mutacién del gen GLUDI, que
codifica la enzima glutamato deshidrogenasa, la cual interviene en el proceso de secrecién de insulina en las células beta, aumentando su actividad. Se
caracteriza por episodios de hipoglucemia tanto en ayunas como inducidos tras ingesta de proteinas ademas de amonio en sangre elevado, aunque sin

sinfomas de hiperamonemia. Dos tercios de los casos surgen de novo, el tercio restante se hereda de forma autosémica dominante. Asocian mayor tasa

de epilepsia (comdnmente ausencias), problemas de aprendizaje y trastornos del comportamiento. Responden bien al diazdxido, aunque se aconseja

anadir carbohidratos y grasas cuando consuman proteinas.

En la paciente se inicié tratamiento con diazéxido, restriccidon de proteinas ricas en leucina y evitando ayuno prolongado. No volvié a presentar
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