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INTRODUCCIÓN: Las causas más frecuentes de hiperglucemia en pediatría son la diabetes mellitus tipo 1, tipo 2,

secundario a fármacos, fibrosis quística y más raramente de causa hereditaria. Presentamos el caso de una paciente

con hiperglucemia y antecedentes familiares.

Mujer de 9 años que es derivada de su 
pediatra al servicio de Endocrinología por 
glucemia capilar de 107 mg/dL y HbA1C 

6.8 %

CASO CLÍNICO ANTECEDENTES FAMILIARES
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Sospecha de hiperglucemia hereditaria

ESTUDIO 
GENÉTICO

Mutación en el gen HNF-1β (factor de transcripción nuclear hepático 1-beta)

DIAGNÓSTICO: Diabetes monogénica tipo 5

DISCUSIÓN: La diabetes monogénica (antiguamente MODY) es un conjunto de diabetes mellitus hereditarias no autoinmunes que

están infradiagnosticadas. Se han descrito hasta 11 tipos, siendo el 2 (déficit de glucoquinasa) el más frecuente en pediatría (15%). El

tipo 5 es más raro y debido a la mutación de transmisión autosómica dominante en el gen HNF-1β que condiciona, junto a una

disfunción progresiva de la célula β pancreáticas, resistencia hepática a la insulina, con hiperuricemia, hipertrigliceridemia y niveles

bajos de HDL-colesterol, datos no observados en nuestra paciente. Se asocia a microangiopatía temprana del tipo retinopatía,

neuropatía o dermopatía y a alteraciones de la diferenciación genital (útero bicorne, quistes del epidídimo, agenesia de vasos

deferentes). Suele manifestarse en la adolescencia con insuficiencia renal crónica rápidamente progresiva (con quistes renales,

displasia renal). Requiere tratamiento con metformina o insulina.

A pesar de ser poco frecuente, debemos investigar las hiperglucemias en los pacientes pediátricos cuando existen antecedentes

familiares para descartar este conjunto de enfermedades y evitar progresión y comorbilidades potencialmente graves.
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