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OBJECTIFS :

A travers ce cas clinique :    
1- Réunir à partir des données de l’anamnèse, des examens cliniques et paracliniques, 
    les arguments en faveur du diagnostic étiologique de diabète chez cette patiente.
2- Rappeler brièvement le mode de transmission et la physiopathologie de diabète 
     mitochondrial.
3- Planifier la prise en charge de cette pathologie et préciser les modalités de 
     surveillance et le pronostic.

	Vous êtes priés de respecter le délai de 10 mn pour la présentation du cas en fonction des objectifs fixés


_________________________

 Patiente âgée de 24 ans admise pour diabète de découverte récente.

Antécédents :

familiaux  :  Mère diabétique. 

       
          Fratrie : 1 sœur (27ans) et 2 frères (12 et 21 ans) : sans antécédents 
                     pathologiques 

                     Tante paternelle ayant une surdité appareillée.

Personnels : Patiente issue d’un mariage consanguin de 2ème degré. 

          Ménarche à 14 ans, cycles réguliers.

Retard mental.

Surdité de perception bilatérale et symétrique de type endocochléaire appareillée. 

ATCD de convulsions non explorées il y a 2ans.

 
Célibataire, vit avec sa famille, non scolarisée.

Histoire de la maladie : 
Vomissements et odynophagie évoluant depuis 1 jour. 

Notion de crise convulsive tonicolonique généralisée, associée à une fuite urinaire, occasionnant un traumatisme crânien.
Examen physique : 

· T° : 37,7 °C

· TA : 110/70 mmHg ; Fc : 90 battements/min

· Poids : 68 Kg T : 1m58

· Pas de ptosis ni exophtalmie

· Angine érythémateuse et pultacée

· Thyroïde non palpable

· Auscultation cardio-pulmonaire : normale.

· Abdomen souple 

· Examen neurologique : pas de syndrome méningé, pas de signes de localisation.

· Acétonurie + Glucosurie +++ 

· ECG : le rythme régulier sinusal.

Examens complémentaires :

  
Biologie : 

· Glycémie = 3.49 g/l ; PH = 7,4 ; HCO3- = 22 mEq/l 

· Na+= 137 mmol/l ; K+= 3,9 mmol/l ; créatinémie = 85 µmol/l.

· Hb =11 g/l ; VGM = 88 ; GB = 9.000 ; plaquettes= 200.000 /mm3

· Calcémie = 2,5 mmol/l, phosphorémie = 1 mmol/l

· Electrophorèse des protides normale. 

· ECBU : négatif.  Amylasémie et amylasurie normales.

    
Radiographie du thorax : normale.

   
FO : rétinite pigmentaire

   
TDM cérébrale : calcifications des noyaux gris centraux

    
EEG : tracé rappelant une épilepsie.

   
Echographie cardiaque : fraction d’éjection systolique normale.

  
Lactatémie de base à 5.81mmol/l (VN : 0.55( 2.22) 

Pyruvates de base = 120 µmol/l (VN=40 à 60 µmol /l). Elévation des taux sanguins de lactates et de pyruvates en post prandiale et après effort. 

    
Biopsie musculaire : négative.

   
Etude génétique en cours. 

    
Etude enzymatique en cours.

Evolution :
La crise convulsive a cédée à la suite de l’injection de valium.

Bonne évolution après réhydratation + insulinothérapie et antibiothérapie.

La patiente a été mise sous : Insulatard® : 18 UI à 8h et 10 UI à 20h  
                                                et Gardénal® :  2 cp/j le soir.

