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O MODY (Maturity-Onset Diabetes of the Young)

decorre de variantes causais em genes especificos, sendo Diagnéstico de DM aos 11 anos
classificado como uma forma monogénica de diabetes UTGTRIEED 20 IARenita g
com padrdo de heranga autossomico dominante, inicio Durante a internagao:
g ~ o0 z Glicemia: 200 a 400 mg/dL
precoce e disfuncdo primaria das células beta Uso de insulina
pancreaticas. Com o advento das tecnologias de Diassttieouncil ORI
o ~ Apos alta:
sequenciamento de nova geragdo (NGS), tem-se BPR 115ulin suspensa
observado um numero crescente de diagnosticos de Commatenm e
diabetes monogénico com caracteristicas atipicas, m‘c' ‘;“}fg"/mz
incluindo a ocorréncia de alteragoes em dois genes Glicemia: 136 mg/dL: HblAc: 6,3%
. . s~ . Anti-GAD: Negativo; Peptideo c: 1,4 ng/mL

associados a doenga, uma condi¢do denominada

o A_e Situagdo atual (Aos 15 anos)
MODY digénico. Neste contexto o presente trabalhado Glicemia jejum: 128 mg/dL

%a relatar um caso de MODY atipico. LA @V
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Encaminhamento clinico Entrevista
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Coleta Extragio de DNA Sequenciamento do exoma oL T L Sequendiamento

(Tlumina NovaSeq X) - cypggificagio ACMG de Sanger
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Tnclusao;
-Idade de diagnéstico < 40 anos
~Histérico familiar de DM em ao menos
3 gerages

-Auto anticorpos contra célula beta
negativos (Anti-GAD e Anti-IA2)

Exclusio:
-IMC 230 kg/m? ou percentil 295th a0
diagnéstico Relatério Segregagio
~Historia de cetoacidose ao diagnostico familiar

-Sinais clinicos de resisténcia a insulina
-Diabetes devido a causas secundarias
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Este estudo ilustra como a complexidade genética do diabetes monogénico exige uma abordagem
integrada e multidisciplinar, combinando analise genética e um acompanhamento clinico detalhado,
de modo a otimizar o diagnostico e o tratamento desses pacientes.
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