


2 48o ΕΤΗΣΙΟ ΠΑΝΕΛΛΗΝΙΟ ΙΑΤΡΙΚΟ ΣΥΝΕΔΡΙΟ

ΙΑΤΡΙΚΗ ΕΤΑΙΡΕΙΑ ΑΘΗΝΩΝ

ΤΟΜΟΣ ΠΕΡΙΛΗΨΕΩΝ

H Οργανωτική Επιτροπή του 48ου ΕΠΙΣ ευχαριστεί θερμά όλους τους συγγραφείς 
των ερευνητικών εργασιών οι περιλήψεις των οποίων υποβλήθηκαν προς κρίση 
στο πλαίσιο του Συνεδρίου.
Οι περιλήψεις από τον αριθμό 1-123 ανακοινώθηκαν προφορικά και από 124-338 
αναρτήθηκαν ως e-posters.
Οι ανακοινώσεις με κωδικούς 16 και 17 πήραν το Α΄ και Β΄ βραβείο αντίστοιχα  
και οι ανακοινώσεις 79 και 120 τους επαίνους στην ενότητα των εργασιών 
Βασικής Έρευνας.
Οι ανακοινώσεις με κωδικούς 2 και 15 πήραν το Α΄ και Β΄ βραβείο αντίστοιχα 
και οι ανακοινώσεις 59 και 101 τους επαίνους στην ενότητα των εργασιών 
Εφαρμοσμένης Έρευνας.
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48o ΕΤΗΣΙΟ ΠΑΝΕΛΛΗΝΙΟ ΙΑΤΡΙΚΟ ΣΥΝΕΔΡΙΟ

202. ΕΦΗΒΟΣ ΜΕ ΑΠΑΛΕΙΨΗ ΤΟΥ ΓΟΝΙΔΙΟΥ HNF1B 
Α. Βουρδουμπά1, Δ. Κουτάκη1, Γ. Παλτόγλου1, Ι. Μπακοπούλου1, Α. Σερτεδάκη1, Ε. Χαρμανδάρη1,2 
1Μονάδα Ενδοκρινολογίας, Μεταβολισμού και Διαβήτη, Α’ Παιδιατρική Κλινική, Ιατρική Σχολή ΕΚΠΑ, 
Νοσοκομείο Παίδων «Η Αγία Σοφία», 2Μονάδα Ενδοκρινολογίας & Μεταβολισμού, Κέντρο Κλινικής, 
Πειραματικής Χειρουργικής & Μεταφραστικής Έρευνας, ΙΙΒΕΑΑ

ΣΚΟΠΟΣ: Παρουσίαση ασθενούς 14 ετών και 3 μηνών που διερευνήθηκε λόγω υπεργλυκαιμίας και επιβα-
ρυμένων διατροφικών συνηθειών.
ΜΕΘΟΔΟΣ: Από το ατομικό αναμνηστικό προέκυψε νεφρεκτομή (ΔΕ) λόγω πολυκυστικού νεφρού, με ελεύ-
θερο οικογενειακό ιστορικό. Στην κλινική εξέταση ο ασθενής ήταν εφηβικός (Tanner staging: G3, P4, A3, Όρ-
χεις 6-8mL), φυσιολογικού βάρους σώματος (BMI z-score: - 0,07), ενώ ανεδείχθη υδροκήλη (ΔΕ). Στον βασικό 
κλινικοεργαστηριακό έλεγχο είχε διαπιστωθεί υπεργλυκαιμία νηστείας (Γλυκόζη: 112 mg/dL). Διενεργήθηκε 
καμπύλη ανοχής γλυκόζης (OGTT) και εκτεταμένος κλινικοεργαστηριακός έλεγχος όπου διαπιστώθηκε ΣΔ: 
γλυκόζη OGTT 120’: 200 mg/dL, c-peptide: 0,401 nmol/L, HbA1C: 5,5% (αντισώματα ΣΔΙ αρνητικά). Επίσης, 
διαπιστώθηκαν υπομαγνησιαιμία, υπερτρανσαμινασαιμία, υπερπαραθυρεοειδισμός με επάρκεια 25-υδρο-
ξυβιταμίνης D, και υπερουριχαιμία. Διερευνήθηκε η πιθανότητα μονογονιδιακού Σακχαρώδη Διαβήτη (ΣΔ) 
τύπου HNF1B Maturity Onset Diabetes of the Young (MODY) (OMIM 137920, 2-6% των MODY), στον ασθενή 
και τους γονείς του με απομόνωση DNA περιφερικού αίματος (μεθοδολογία MLPA – διερεύνηση απάλειψης 
μέρους ή ολόκληρων των γονιδίων GCK, HNF1A, HNF1B και HNF4A).
ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ: Από τον γενετικό έλεγχο διαπιστώθηκε η παρουσία de novo ετερόζυγης απάλειψης του 
γονιδίου HNF1B και επιβεβαιώθηκε η διάγνωση του μονογονιδιακού ΣΔHNF1BMODY. Ο ασθενής τέθηκε σε 
παρακολούθηση με πολλαπλές μετρήσεις γλυκόζης και εκπαίδευση στην αντιμετώπιση του ΣΔ και παρακο-
λούθηση των συγκεντρώσεων παραθορμόνης και μαγνησίου. Επιπρόσθετα, τέθηκε σε παιδονεφρολογική 
και παιδογαστρεντερολογική παρακολούθηση για την έγκαιρη ανίχνευση και αντιμετώπιση λοιπών πολυ-
συστηματικών εκδηλώσεων. 
ΣΥΜΠΕΡΑΣΜΑΤΑ: Η ανάδειξη δυσλειτουργίας ποικίλλων συστημάτων σε ασθενή με ΣΔ καθιστά σημαντι-
κή την έγκαιρη διερεύνηση μονογονιδιακών μορφών ΣΔ, που εμφανίζονται με ετερογενή και πολυσυστη-
ματικό φαινότυπο.


