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    En el siguiente trabajo realizado en 

colaboración entre el área de Medicina 

Genómica de M A N L A B y la División 

Gené�ca del Hospital de Clínicas de la UBA 

nos presentan un estudio donde analizan la 

presencia de mutaciones en el gen de la 

glucocinasa realizado en una familia con un 

solo miembro sintomá�co. Este trabajo fue 

expuesto en el IFCC WorldLab Istanbul-2014 

y se �tula “A de novo muta�on causing type 2 

MODY: a case report”
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Resumen

 MODY (Type 2 Maturity Onset 

Diabetes of  the Young)  es  el  rasgo 

monogénico de la Diabetes, que se hereda 

en forma dominante. Este desorden se 

caracteriza por una hiperglucemia modera-

da a edad temprana. La causa de este �po de 

Diabetes es la presencia de mutaciones en el 

gen de la Glucocinasa (GK) que originan una 

enzima con ac�vidad disminuida. Hay 

publicadas más de 600 mutaciones para el 

gen GK pero muy pocas mutaciones de novo 

han sido descriptas. El diagnós�co molecular 

de MODY es importante para la iden�-

ficación y clasificación del desorden pero 

también es vital para evaluar el pronós�co y 

tratamiento del paciente.

 El obje�vo del estudio fue analizar 

la presencia de mutaciones en el gen GK en 

una familia con solo un miembro sintomá-

�co.

Métodos

 Se estudió a un adolescente de 17 

años con historia médica de hiperglucemias 

moderadas, a su hermana y a sus padres. Se 

extrajo ADN de muestras de sangre con el 

instrumento MagNA Pure system (Roche) 

seguido por PCR u�lizando cebadores 

específicos y se realizó la secuencia completa 

de la región codificante del gen GK (método 

de Sanger). Las secuencias de ADN se 

analizaron u�lizando el so�ware Chromas-

Pro y BLAST. El vínculo familiar con sus 

padres fue confirmado mediante un test de 

filiación, u�lizando el kit AmpF L ST R 

Iden�filer PCR Amplifica�on.

 Al momento del estudio el pacien-

te presentaba los siguientes parámetros 

bioquímicos: glucosa plasmá�ca: 7.1 

mmol/l, HbA1c=7.4%. Los an�cuerpos: An�-

glutamato ácido decarboxilasa (GAD), an� - 

tyrosin fosfatasa (IA-2) y an�-insulina fueron 

nega�vos. El paciente no presentaba historia 

familiar de Diabetes. 

Resultados

 La secuencia del gen revelo la 

presencia en heterocigosis de la mutación: 

895G>C en el exon 8. Esta mutación ha sido 

previamente descripta y genera un cambio 

de aminoácido en el codón 299 (G299R). Esta 

mutación no se encontró en el estudio de sus 

padres y/o en su hermana; una falsa 

paternidad fue excluida por los resultados 

del estudio de filiación. La mutación 

encontrada es de novo.

Conclusiones 

 Este caso demuestra la impor-

tancia de realizar el test gené�co en aquellos 

pacientes que presentan síntomas y signos 

de MODY aun sin historia familiar de 

diabetes. La realización de un test gené�co 

no solo es una herramienta para el 

diagnós�co del desorden, sino también para 

la evaluación del pronós�co y tratamiento 

del paciente y para un adecuado consejo 

gené�co.
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MANLAB junto al Hospital de Clínicas 
en el IFCC WorldLab Estambul, Turquía
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 El IFCC WorldLab se llevó a cabo 

en Estambul, Turquía entre el 22 y 26 de 

junio del presente año. La Dra. María Silvia 

Perez viajó para la presentación del poster. 

 Maria Silvia Pérez, es bioquímica 

recibida en la Facultad de Ciencias Exactas de 

la Universidad Nacional de La Plata y Doctora 

en Biología Molecular de la Universidad de 

Buenos Aires. Es ex fellow de la University of 

Wales, College of Medicine, ex docente de la 

facultad de Farmacia y Bioquímica y ex 

docente del IUC CEMIC. Desde 2009 es 

gerente del laboratorio de Medicina 

Genómica en MANLAB.

 La Dra. María Silvia Perez compar-

�ó su experiencia en el congreso:

 “Cada uno de los temas fue muy 

bien elegido y los expositores eran grandes 

referentes en las diferentes temá�cas 

abordadas. Las enfermedades emergentes y 

la medicina personalizada fueron algunos de 

los grandes tópicos del evento. Muchas de 

las charlas se caracterizaron por abarcar 

d i s� n to s  a s p e c to s  d e l  d i a g n ó s� c o 

bioquímico y molecular, desde nuevos 

avances en diabetes y obesidad, pasando 

por las innovadoras tendencias en el 

diagnós�co precoz de metástasis, los 

adelantos en el uso de la detección de ADN 

libre en circulación y sus aplicaciones en 

oncología, y las nuevas directrices en 

diagnós�co no invasivo de aneuploidias 

cromosómicas en el feto. 

 Los workshops fueron sumamente 

interesantes y las interacciones que se 

lograron con cada uno de los disertantes 

fueron muy ricas en contenido, asimismo, los 

simposios satélite brindados por las 

diferentes marcas expositoras fueron muy 

produc�vas y el mensaje llegó fuerte y claro.

 En cuanto a la situación de Argen-

�na respecto al mundo, en nuestro país 

estamos muy bien equipados pero nuestro 

gran atraso está dado por las limitaciones 

que implican el freno económico acom-

pañado del hecho que los avances en test 

diagnós�cos se desarrollan cada vez más 

rápido y suele exis�r un cierto retraso en 

cuanto al momento de comenzar a indicarlos 

por la comunidad médica”.
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