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INTRODUCCION

A menudo, los pacientes pediatricos consultan por una gran
variedad de sintomas. Los casos mas complejos precisan una
correcta integracion de todos ellos, realizando la derivacion
pertinente a Atencién Especializada si es necesario.

CASO CLINICO

Adolescente mujer de 16 afios derivada a consultas de Nefro-
logia Infantil por hipomagnesemia. Antecedentes familiares
de abuelos y tio materno con DM tipo I, madre con déficit de
CYP2D6 y abuela materna con depresién mayor y esquizofre-
nia. Antecedentes personales de enfermedad de Kawasaki a
los 2 anos y medio; crisis convulsiva a los 12 afios de causa no
filiada, migranas y TDAH en seguimiento por Neurologia con
mala tolerancia a metilfenidato; hirsutismo, en seguimiento
por endocrinologia con ecografia abdomino-pélvica normal,
salvo Utero bicorne. Se encuentra en seguimiento por diges-
tivo infantil por diarrea crénica y dolor abdominal, con estu-
dioampliado normal, pendiente de Angio-TAC. Recientemen-
te diagnosticada de trastorno adaptativo en tratamiento con
ISRS (sertralina). Recibe tratamiento con magnesio oral (146
mg/dia) y sertralina (10 mg/dia).

A pesar de la medicacion, la paciente refiere astenia, pares-
tesias, mioclonias, deposiciones diarreicas y dolor abdomi-
nal intenso tipo célico con absentismo escolar y bajo rendi-
miento escolar. En analitica sanguinea de centro de salud se
objetiva glucosa en ayunas de 110 mg/dl, leve ferropenia e
hipomagnesemia (Mg 1,2 mg/dl ). A pesar de tratamiento
con magnesio oral, precisa incluso en varias ocasiones la ad-
ministracion de magnesio iv. en Urgencias.
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Se deriva a consultas de endocrinologia infantil por sospe-
cha de posible diabetes mellitus MODY-5. Se amplia estudio
analitico que objetiva HbAlc 5,2% y estudio de heces con
grasa aumentada y elastasa fecal disminuida (96 mcg/g),
por lo que ante sospecha de insuficiencia pancreatica exo-
crina grave se pauta tratamiento con combinacién enzima-
tica pancredtica. Se realiza un test de sobrecarga oral de
glucosa compatible con DM tipo Ily se solicita estudio gené-
tico. Finalmente, este determina la presencia de la seleccion
chrl7:g, clasificada como patogénica y compatible con diag-
nostico de HNF1b-MODY (Diabetes MODY 5). Actualmente,
la paciente presenta mejoria de diarreas con el tratamiento
enzimatico y mantiene tratamiento con hierro y magnesio
oral, pendiente de estudio genético familiar.

CONCLUSIONES

* El pediatra de Atencién Primaria tiene una vision integral
del paciente que permite iniciar una sospecha clinica ini-
cial.

* Las enfermedades raras suponen un reto diagnéstico por
su baja prevalencia y su heterogeneidad fenotipica.

* La diabetes mellitus MODY-5 es una causa infrecuente de
diabetes monogénica causada por la mutacién en el gen

HNF-1f que puede tener manifestaciones renales y pan-
creaticas.
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