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Introduction

Le diabete mitochondrial est lié a 1’existence d’une mutation ponctuelle (m.3243A>G) de I’ADN mitochondrial
(ADNmt) qui est responsable d’une atteinte de la chaine respiratoire. On decrit habituellement chez ces patients la
coexistence d’une atteinte musculaire, d’une dystrophie maculaire réticulee et d’une atteinte de I’insulinosecretion
d’intensite variable, le tableau musculaire etant le plus souvent au premier plan (1).

Objectif
L’objectif de notre étude etait de caractériser le phénotype des patients diabétiques porteurs de mutations rares de
I’ADNmMt pour lesquels il existe peu de données, notamment concernant le phénotype metabolique.

Materiel et méthodes

Nous avons mene, dans un premier temps, une etude observationnelle qualitative et quantitative a partir d’une revue de la littérature realisée sur la base de
données PubMed de 1992 a mai 2016 recensant tous les articles rapportant des cas de diabetes mitochondriaux dont la mutation n’était pas la mutation
classigue m.3243A>G de I’ADNmt. Dans un second temps, nous avons conduit une etude observationnelle qualitative et quantitative a partir d’une cohorte
nationale multicentrique exhaustive de patients symptomatiques d’une maladie mitochondriale et qui ne presentaient pas la mutation classique m.3243A>G

de I’ADNmt (2).
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Caractéristiques du diabete chez les patients suspects de diabete mitochondrial avec mutation rare de [’ADNmt Les phénotypes meétabol iques etaient tres héte rogénes en
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prise en charge globale du patient.
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