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[ Introduccion }

La miocardiopatia dilatada conlleva a una situacion de insuficiencia cardiaca. La importancia de su diagnostico radica en el mal pronostico que presenta sin tratamiento.
El diagnostico de diabetes monogénica no es algo frecuente. Es importante realizar un correcto diagnostico de sospecha y confirmacion ya que la estrategia de tratamiento difiere.

{ €aso clinico ]

Mujer de 55 anos. Antecedentes familiares de hipoacusia y diabetes via materna.

Antecedentes personales: hipoacusia neurosensorial y diabetes de anos de evolucion tratada con antidiabeticos orales con mal control metabolico.

Consulta por disnea y ortopnea de meses de evolucion.

Exploracion fisica: Presenta bajo peso (IMC 16) y crepitantes bibasales en la auscultacion cardiopulmonar. Resto de la exploracion sin hallazgos.

Pruebas complementarias: Analitica con proBNP elevado y hemoglobina glicada 8.6%, acidosis metabolica. Ecocardiograma con disfuncion sistolica severa y patron restrictivo. Coronariografia
normal. Estudio genetico (DNA mitocondrial) con heteroplasmia de la mutacion A3243G.

Diagnostico diferencial:

Disnea: origen respiratorio/cardiologico.

Diabetes: tipo |/tipo 2/monogenicas. Dentro de las monogenicas: MODY/mitocondrial.

La triada miocardiopatia dilatada, hipoacusia y diabetes monogénica sugiere mutacion DNA mitocondrial. L
Tratamiento: insulina para la diabetes, betabloqueantes, diureticos e IECAs para la miocardiopatia.
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diabetes monogenica.

Con respecto al tratamiento, destacar que responden a insulina y que esta contraindicada la metformina
por riesgo de acidosis lactica. De ahi la importancia de realizar diagnostico diferencial en los pacientes con
manifestaciones atipicas. El estudio familiar es imprescindible para tratar de forma precoz a los familiares
afectos.

El abordaje y seguimiento multidisciplinar seran la clave para el eéxito del tratamiento, se debe realizar
control exhaustivo de factores de riesgo cardiovascular para prevenir las complicaciones a largo plazo.



