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RESUMO

Objetivo: relatar o caso de um paciente portador de Diabetes Mellitus do tipo MODY cuja obesidade, altos niveis de
colesterol, historico familiar e a necessidade de aumento da dose medicamentosa favorecem tal diagndstico. Método: as
informacdes deste trabalho cientificado foram obtidas a partir da revisdo do prontuério, entrevista com o paciente e revisao
da literatura. Consideracdes finais: o caso relatado e a publicagdo levantada trazem a luz a discussdo da terapéutica de
uma situagcdo complexa e rara, a qual € a Diabetes Mellitus do tipo MODY. Evidenciando a dificuldade de tratamento e
caracterizacdo dessa doenca, o diagndstico nesses pacientes é relativamente limitado e muitas vezes diagnosticado
incorretamente devido a semelhanga com um dos tipos de diabetes mais comuns.

PALAVRAS-CHAVE: diabetes, MODY, hiperglicemia, histérico familiar, genética.

1. INTRODUCAO

Diabetes MODY ¢ a sigla para Maturity-Onset Diabetes of the Young, definido como um
diabetes familiar com idade de diagnostico precoce — infancia, adolescéncia ou adultos jovens. Além
disso, refere-se a um subtipo de diabetes manifestado de forma juvenil, com transmissdo autossémica
dominante e defeitos priméarios da secrecdo da insulina.

Essa condicdo tem sido intensamente investigada devido a sua prevaléncia e implicagdes
fundamentais que este diagnostico tem no tratamento e no prognostico dos individuos afetados.
Classicamente, os pacientes portadores de Diabetes MODY sao jovens, menores de 25 anos de idade,
com diagnostico de hiperglicemia, sem uso de insulina, histérico familiar positivo ou que possuem
caso familiar a pelo menos duas geracdes. Ademais, a prevaléncia de MODY ¢é rara, estima-se que

represente de 0,6% a 0,2% de todos os casos de diabetes.

2. RELATO DE CASO
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Paciente A.J. T, sexo feminino, 10 anos, procurou a equipe de endocrinologia em 2018, com 7
anos de idade, por glicose alterada em exame de rotina. Refere exame de glicose alterado desde os 3
anos de idade, contudo, ndo consultou o endocrinologista. Relata que o tio paterno é portador de
Diabetes Mellitus tipo | e avos paternos de Diabetes Mellitus 11, nega outros histéricos familiares.
Nega alergias medicamentosas. Como comorbidades, apresenta asma ndo especificada, sobrepeso,
alteracdo no colesterol e pré-diabetes com uso de Glifage XR. Paciente lactente até 4 meses, parto
normal, a termo, 2.720 gramas e 47 centimetros de comprimento. Nega historia pregressa de
acidentes, doencas e cirurgias.

Em dltima consulta, paciente apresenta bom estado geral, IMC 22,3, TANNER P2M1 bilateral
com lipomastia, peso de 42,6kg e altura de 138,5cm. Apds a hipotese diagnostica de Diabetes Mellitus
tipo MODY, inicialmente o paciente foi aconselhado sobre cuidados alimentares, com nutricionista,
atividade fisica e exames de rotina para controle.

Ap0s o retorno, ndo houve melhora do quadro clinico, apresentando colesterol alterado e pré-
diabetes, dessa forma as condutas gerais foram mantidas. Posteriormente, com o aumento da condi¢éo
de sobrepeso, descontrole da pré-diabetes e com baixa velocidade de crescimento, iniciou-se Glifage
XR 500mg ao jantar. Apés a reavaliacdo, o colesterol e a glicose mantiveram-se alterados mesmo
com a melhora na alimentacédo, sendo necessario o aumento da dose de Glifage XR ao café, almoco

e janta. Além das orientacGes acerca da reducdo do peso, cuidados nas refei¢oes e atividade fisica.

3. FUNDAMENTAGCAO TEORICA

O MODY é definido como um diabetes familiar com diagndstico precoce. E uma condicao
que afeta precocemente 0s pacientes, sendo diagnosticado tardiamente em exames de rotina ou em
algum momento no qual individuo é testado durante um estudo familiar. Nesse sentido, a idade no
diagnostico ndo € o mais importante, mas sim os dados provenientes dos antecedentes familiares
que devem guiar a suspeita clinica. Cerca de 95% dos individuos nascidos com a mutacdo MODY
serdo diabéticos ou apresentardo alteracGes glicémicas até os 55 anos de idade, visto que as
mutac6es nos genes MODY tém um forte impacto no fendtipo. Alguns dos aparecimentos clinicos
que constituem a chamada sindrome multi metabdlica, comuns no DM2 de inicio tardio, séo
obesidade, dislipidemia e hipertensdo arterial sistémica, e ocorrem em taxas muito menores em

pacientes com diabetes do tipo MODY, embora ndo sejam considerados de exclusdo para o
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diagnéstico clinico.

A paciente do caso supracitado apresentava sobrepeso, hiperglicemia, dislipidemia,
concomitante a maus habitos alimentares e heranca familiar positiva para diabetes mellitus tipo 2
e tipo 1. Com diagnostico de pré-diabetes estabelecido, foi necessario Glifage XR 500mg. Quando
realizada, ndo houve melhora do quadro clinico, sendo indispensavel aumentar a dose e reiterar 0s

cuidados com alimentacéo e atividade fisica.

Nessa situacdo, a paciente pode apresentar uma variedade de sinais e sintomas caso nédo
realize os cuidados e controles adequados para normalizacdo dos valores de glicemia. Entre esses
sintomas podem ser citadas: retinopatia diabética, perda de sensibilidade, cansaco excessivo,
irritabilidade e mudancas de humor. A qualidade de vida dos pacientes tende a piorar se ndo ocorrer
o0 tratamento multifatorial, incluindo atividade fisica, cuidados alimentares e medicamentosos. A
prescricdo da Glifage XR 500 mg, teve como objetivo normalizar os niveis de glicemia e corroborar
com a estabilizacdo da massa corporal, visto que € um antidiabético oral com Metformina em sua
composicdo, além de nanotecnologia, que libera o remédio ao longo do intestino, levando a um
menor efeito colateral gastrointestinal e o efeito na glicemia permanece o mesmo. O uso da Glifage
XR foi prescrito juntamente com as refei¢des, iniciando o tratamento com doses pequenas que
foram gradualmente aumentadas, permitindo reduzir a ocorréncia de efeitos colaterais
gastrintestinais e identificar a dose minima necesséria para chegar ao controle adequado da
glicemia. Embora feita a prescricdo, é necessario a aderéncia do paciente ao tratamento, que como
citado anteriormente é multifatorial, contando com uma dieta adequada rica em frutas,
leguminosas, verduras e hortalicas, cereais e oleaginosas, carnes e ovos, sempre dando preferéncia
a alimentos frescos e da época, evitando doces, conservas, temperos industrializados, embutidos,

laticinios e alimentos gordurosos.

3.1. Exames subsidiarios
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29/06/2018 05/04/2019 07/06/2019 25/10/2019 7/2/12020 27111/2020 07/05/2021 17/09/2021 25/02/2022
Colesterol total 225 189 219 - - - 179 -
HDL - 45 52 - - - 46 36.9
LDL - 102 158 - - - 139 151
Triglicerideo 80 207 40 - 79 - -
Glicemia em jejum 109 - 115.6 - 133 120 123 129 1355
TGO - 120.3 29 - 20
TGP - 37.7 - 127 - - -
Creatinina - 0.68 0.56 - 0.9 - 0.58 0.49
TSH - 1.51 0.57 - 0.94 1.52 - 0.91
T4 livre - 1 0.37 0.85 -
Volume globular (VG) - - 39.7 - - 40.6 - - 385
Hemoglobina - - 132 - - 13 131
Leucdcitos - - 5.100 - 4.000 - - 4.600
HbA1C - 6.44% 5.97% - 6,06% 6.2% 6.4% 6% 6.43%
Insulina - 21 5.9 - - 8.7
IGF-1 - - 67 157 -
Plaquetas - - - - - 190.000 - - 261.000
IgA - - - - - 0,3 -
IgA sérica - - - - - 198
Potéssio 41
Sédio 140
Peso 26 kg 25kg 26 kg 28 kg 31kg 37 kg 41kg 44 kg 42.6 kg
Altura 119cm 123.5¢cm 123.5¢cm 126 cm 126.5¢cm 132cm 134.5 cm 135cm 138.5 me
IMC 18.4 16.55 17.21 17.7 19.6 216 229 241 223

Tabela 1 - Prontuario em forma de tabela da paciente no decorrer das consultas entre 2018-2022.

4. CONSIDERACOES FINAIS

O caso relatado abrange a discussdo acerca de um paciente portador de Diabetes Mellitus do
tipo MODY. O diagnéstico clinico realizado aponta para a necessidade da determinacdo desse
subtipo, o qual é de dificil conclusao. O caso € de grande relevancia, visto que existem repercussoes
obtidas na escolha correta do tratamento e também no prognostico destes individuos. Além disso,
a confirmacéo do caso permeia a identificacdo da diabetes tipo MODY em outros familiares que
desconheciam sua condicdo, proporcionando o emprego do tratamento mais adequado e precoce,
0 que certamente os protegera do advento das complicacdes cronicas secundarias ao mau controle
metabdlico. Dessa forma, é essencial a avaliagdo singular de cada paciente, visando um tratamento
especifico para o melhor progndstico e qualidade de vida.
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