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MALALTIES MITOCONDRIALS

Mutació m3243A>G gen MTTL1 + prevalent —> MELAS, MIDD, distròfia 

macular, etc. 

• Herència principalment materna 

• Heteroplàsmia 

• Metabolisme aeròbic (OXPHOS)
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MALALTIES MITOCONDRIALS

Bernardino Gomes T. et al. Mitochondrial DNA disorders: from pathogenic variants to preventing transmission. Human Molecular Genetics, 2021, Vol. 30, No. 20.  
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DIABETIS MITOCONDRIAL

Disfunció mitocondrial

DIABETIS  
MITOCONDRIAL

Resistència Insulina 
Aclariment AG ↓

Insuficiència Insulina
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DIABETIS MITOCONDRIAL i GESTACIÓ

Adelizzi A. et al. Fetal and obstetrics manifestations of mitochondrial diseases. Journal of Translational Medicine (2024).  
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OBJECTIUS

Dones portadores mutació 
m3243A>G gen MTTL1

Objectiu 1. Avaluar el paper de la gestació a la història natural de la 
diabetis en portadores de la mutació m3243A>G. 

Objetiu 2. Analitzar els resultats materns i perinatals.
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MATERIAL i MÈTODES

Estudi Observacional Retrospectiu de cohort 

8 dones portadores de la mutació m3243A>G de 4 famílies diferents 

13 gestacions
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RESULTATS

Objectiu 1. Avaluar el paper de la gestació a la història natural de la diabetis en portadores de la mutació m3243A>G. 
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RESULTATS

Objectiu 1. Avaluar el paper de la gestació a la història natural de la diabetis en portadores de la mutació m3243A>G. 
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RESULTATS

Objectiu 2. Analitzar els resultats materns i perinatals.
No DM (N= 6) DMG (N= 6) DM (N= 1)

Edat (mitjana anys, RIQ) 20,5 (2,5) 23,5 (3,8) 35

IMC (mitjana Kg/m2, RIQ) 20,5 (8) 21,3 (3,7) 25,6

Insulina (%) 0 66,7% 100

Setmana gestacional (mitjana, RIQ) 38 (0,8) 37 (2,8) 37

Preeclàmpsia (%) 0 0 100

Part preterme (%) 0 50 0

Cesàries (%) 8,3 33,3 100

Petit edat gestacional  (%) 0 16,7 0

Gran edat gestacional  (%) 0 50 0

Complicacions materno-fetals 
postpart (%)

8,3 50 100

Taula 1: Descripció de gestacions i complicacions perinatals en dones portadores del canvi m3243A>G segons el grau de disglucèmia.   
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CONCLUSIONS

1. La DMG és un factor predictor pel desenvolupament de diabetis en portadores de la mutació 
m3243A>G. 

2. Sospita clínica en pacients amb fenotip atípic de DMG. Necessitat de detecció precoç i consell genètic.  

3. Les portadores de la mutació m3243A>G que desenvolupen DMG o DM presenten un elevat 
percentatge de complicacions perinatals. 

4. Limitació mida mostral i absència de grup control.
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