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Genglikte Ortaya Cikan
Erigskin Tip Diyabet

Maturity-Onset Diabetes of the Young (MODY):
Case Report

OZET “Maturity-onset diabetes of the young (MODY)”, diyabetin otozomal dominant formu olup,
tipik olarak 25 yagin altinda insiilin sekresyonundaki eksiklige bagli olarak olusur. Tiim nedenlere
bagli diyabetlerin %2-5’inden sorumlu oldugu tahmin edilmektedir. En yaygin formlar1 olan
MODY2 ve MODY3 sirasiyla glukokinaz ve hepatosit niikleer faktor 1-alfa genlerindeki mutas-
yonlar nedeni ile olusur. MODY?2 hastalarinda glukoz diizeyinin algilanmasindaki bozukluk ne-
deni ile, insiilin sekresyon esiginde artis, yasam boyu hafif aglik hiperglisemisi olusur. Medikal
tedavi ihtiyac1 olmaz ve nadiren mikrovaskiiler komplikasyon gelisimi goriiliir. MODY3 hastalar
glukoz alimu ile insiilin sekresyonunda ciddi eksiklik ile karakterizedir. Artan hiperglisemi tedavi
gerektirir ve mikrovaskiiler komplikasyonlar siktir. MODY nin klinik olarak taninmasi; dogru hasta
yonetimi ile Tip 1 ve Tip 2 diyabetle karismamasi i¢in 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: Diabetes mellitus, tip 2; hepatosit niikleer fakt6r 1-alfa; glukokinaz

ABSTRACT Maturity-onset diabetes of the young (MODY), an autosomal dominant form of dia-
betes typically occurring before 25 years of age caused by primary insulin secretion defects. MODY
is supposed to be responsible for 2-5% of all cases of diabetes. The most common are MODY2 and
MODY3, caused by mutations in the genes encoding glucokinase and hepatocyte nuclear factor 1-
alpha respectively. MODY2 patients is characterized by glucose sensing defects, leading to an in-
crease in insulin secretion threshold and have mild fasting hyperglycaemia throughout life, and
rarely require medication or develop microvascular complications. MODY?3 patients is character-
ized by a severe insulin secretion defect in response to glucose. They show increasing hypergly-
caemia and treatment requirements with frequent microvascular complications. Clinical recognition
of MODY is important for patient’s proper management and to avoid confusion with Type 1 and
Type 2 diabetes mellitus.

Key Words: Diabetes mellitus, type 2; hepatocyte nuclear factor 1-alpha; glucokinase
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erminoloji olarak “Maturity-onset diabetes of the young (MODY)”,
diyabetin eski siniflandirmasinda juvenil ya da erken baslangicl di-
yabet olarak yer almaktadir. Amerikan Diyabet Birligi [(American
Diabetes Association (ADA)] ve Diinya Saglik Orgiitii [(World Health Or-
ganization (WHO)] tarafindan etiyoloji temel alinarak yapilan siniflandir-
mada MODY tanimi degisime ugrayarak beta (B) hiicre fonksiyonlarinda
genetik mutasyon iceren grup igerisinde yer almistir. Yeni siniflandirmaya
gore MODY, ¢ocukluk adolesan ve geng erigskin donemde baslayan, esas ola-
rak insiilin sekresyonunda bir eksikligin oldugu ailesel diyabet formudur.!
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MODY insiilin bagimli olmayan diyabetin bir
formu olup, otozomal dominant kalitim mevcuttur.
Tim diinyada yaygin olarak goriilmesine ragmen
gercek prevalansi halen bilinmemektedir. Klinik
ozellikleri cogunlukla diyabetin diger alt tipleri ile
cakistig icin tanisi cogu zaman yanlig konulmak-
tadir. Bu nedenle gercek prevalansin tahmin edi-
lenden daha fazla oldugu distintilmektedir.
Yaklasik olarak tiim diyabetiklerin %2-5’inden so-
rumludur.? Giinlik pratikte Tip 1 veya Tip 2 dia-
betes mellitus (DM) olarak tani koydugumuz veya
izlem altina aldigimiz olgularin bir kismi gercekte
MODY olabilir. Kesin taninin ve alt tiplemenin ge-
netik analizle saglandig1 bu diyabet tipinin Tiirki-
ye’deki siklig1 bilinmemektedir. Bu ¢alismada dort
olgu 6rnegi ile MODY’i tartismay1 amacladik.

IOLGU SUNUMLARI
OLGU 1

Yirmi sekiz yasindaki kadin hastaya 17 yasinda iken
Tip 1 DM tanis1 konmus ve yogun insiilin tedavisi
baglanmis. Son bir yildir hipoglisemiler nedeni ile
insiilin tedavisini kesen hastada herhangi bir acil hi-
perglisemik durum gelismemis. Bu siirede hasta kan
sekeri takibi yapmamis. Hastanin aile dykiisiinde
baba ve babaannesinin diyabeti oldugu 6grenildi.
Aclik kan sekeri (AKS): 197 mg/dL ve HbAlc: %9,9
olan hastanin beden kitle indeksi (BK1):25 kg/m? idi.
Glukoziiri ve ketoniiri negatifti, lipid paneli nor-
maldi. Giinlitk 10-14 iinite insiilin tedavisi ile hipo-
glisemi ataklar1 gozlenen hastanin bazal C-peptid
diizeyi 1.02 ng/mL 6l¢iildii. Oral glukoz tolerans
testi (OGTT) sonras: glukoziiri pozitifligi saptanan
hastada insiilin ve C-peptid yanitlar1 yeterli idi
(Tablo 1). Insiilini kesilen hastada kan sekerleri 150~
250 mg/dL arasinda seyretti. Komplikasyon tara-
masinda mikroalbuminiiri ve diyabetik retinopati
tespit edilmedi. Glimeprid 1x0.5 mg tablet baglanan
hastanin AKS$ diizeyi 90-110 mg/dL ve tokluk kan

sekeri (TKS) diizeyi 140-150 mg/dL arasinda sey-
retti. Ayrica, bir haftalik izlemde hipoglisemi goz-
lenmeyen hasta mevcut tedavi ile izleme alind1.

Aile oykiisinde ti¢ kusak DM varligi, 17
yasinda baslangic gosteren DM, obez olmamasi,
OGTT’ye yeterli insiilin ve C-peptid yanitinin ol-
mast ve siilfoniilire tedavisine yanit alinmas: has-
tada MODY olabilecegini gosteren bulgulardir.
Ayrica, OGTT’ye 2. saat glukoz yanitinin >90
mg/dL olmas1 ve 2. saatte glikoziiri miispetligi
MODY3’i desteklemektedir.

OLGU 2

Gebelik planlayan ve dykiisiinde ilk kez 20 yasinda
iken AKS degeri 110 mg/dL 6lgiilen, sonraki iz-
lemlerinde AKS degerleri 100-120 mg/dL, TKS ’i
100-140 mg/dL olan 30 yasindaki kadin hasta,
kontrol amacgh bagvurdu. Annesi 45 yaginda iken
DM tanisi almis ve oral antidiyabetiklerle kan
sekeri kontroldeymis. Dede ve ninelerinde bilinen
diyabet 6ykiisii yokmus. Anne, baba ve kardesle-
rinde obezite dykiisii olmayan hastanin BKI: 20
kg/m?, AKS 115 mg/dL, TKS 120 mg/dL, HbAlc
95,9 ve glikoziiri negatif tespit edildi. Total koles-
terol 203 mg/dL, trigliserid 117 mg/dL, HDL koles-
terol 78 mg/dL ve LDL kolesterol 102 mg/dL olarak
ol¢iildi. Bazal insiilin diizeyi: 5,6 mU/mL ve C-
peptid diizeyi: 1,2 ng/mL tespit edilen hastanin
OGTT’de 2. saat plazma glukozu 136 mg/dL idi.
Daha sonra gebe kalan hastanin gebeliginin 1.
ayinda AKS 116 mg/dL, 5. ayinda 101 mg/dL ve 7.
ayinda 96 mg/dL olarak 6l¢iildii. Yedinci ayinda
yapilan 100 gr OGTT sonucu gestasyonel DM ile
uyumlu bulunmustur. Diyet tedavisi onerilen ve
insiilin ihtiyac1 olmayan hastanin gebeligi sorun-
suz seyretti. Gebeliginin 35. haftasinda biri 2400 g
ve digeri 2500 g olan ikiz ¢ocuk doguran hasta
ilagsiz takibe alindi. Yenidogan dénemi boyunca
bebeklerde kan sekeri normal izlemis.

TABLO 1: Olgu 1’in 75 g OGTT'ye glukoz,

instilin, C-peptid ve glikozuri yanitlari.

Dakika 0 30
Glukoz (mg/dL) 138 235
instilin (mU/mL) <2 11,4
C-peptid {ng/mL) 1,02 2,8

Glukozuri (mg/dL) Negatif

60 90 120
283 323 294
14,1 9,5 9,6
4,29 3,51 2,58

1000
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Obezitenin eslik etmemesi, 20 yasinda tesa-
diifen DM tanis1 konmasi, 10 yil boyunca gebe-
likte bile progresyon gostermeyen AKS yiiksekligi
ve vaskiiler komplikasyon gelismemesi, TK$'nin
normal olmasi, ailede iki kusak DM olmasi,
HbA1cnin %5.9 olmasi, OGTT’de 2. saat glukoz
artisinin <60 mg/dL olmas ve yeterli insiilin ve C-
peptid yanitlarinin olmasi 6zellikle MODY?2’yi
distindirmistiir.

OLGU 3

Karin agnisi sikayeti ile ii¢ y1l 6nce 26 yasinda iken
doktora bagvuran hastanin o donem kan sekeri 300
mg/dL olarak ol¢iiliince diyabet tanisi konulmus,
ila¢ baglanmamus, diyet 6nerilmis. Diyetine dikkat
eden hastanin evdeki izlemlerinde AKS diizeyi 80-
100 mg/dL TKS ise 160 mg/dL’yi gegmiyormus. iki
yil 6nce gebeligi sirasinda intensif insiilin tedavisi
uygulanmis. Kristalize insiilin 3x6 U, NPH insiilin
1x6 U tedavisi ile kan sekerleri gebelik sirasinda
stabil seyretmis. Bebegi 3700 g olarak dogmus. Has-
tanin gebelik sirasinda ve sonrasinda ¢ok stk hipo-
glisemileri oluyormus. Kan sekerlerinin 20 mg/dL’ye
kadar diistiigii oluyormus. Birkag kez bilinci kapali
bir sekilde acil servise gotiiriilmiis. Dogum sonrasi
bir donem karigim insiilin kullanan hasta son olarak,
insiilin glargin 10 U ve akarboz 50 mg 1x1 kullani-
yormus. Tip 1, Tip 2 DM ayriminin yapilmasi ve
kan sekeri regiilasyonunun saglanmasi amaciyla
tetkik edilen ve izlem altina alinan hastanin kul-
landig: insiilin ve oral antidiyabetik tedavisi kesi-
lerek 75 g glukoz ile OGTT yapild1 ve glukoz,
insiilin, C-peptid tetkikleri istendi (Tablo 2). Has-
tanmin TK$’leri hiperglisemikti, ancak bazal insiilin

ve C-peptid degerleri diisitk olmasina ragmen glu-
koz yiiklemesine artis saglandi. BKI’i 22,3 kg/ m?
olan hastada mikroalbiiminiiri ve diyabetik retino-
pati yoktu. Anti (glutamik asit dekarboksilaz (GAD)
1,36 (0-4,9 iU/mL), HbA1c’si %6,8 olarak geldi. Aile
oykiisiinde annesinin diyabeti oldugu 6grenildi. Iz-
lemlerinde AK$’leri 90-130 mg/dL, TKS leri 130-145
mg/dL arasinda seyreden hastaya diyabetik diyet ile
birlikte glimepirid tedavisi baglandu.

OLGU 4

Dis hekimligi muayenesi sirasinda vitamin D ek-
sikligi olabilecegi siiphesi ile endokrinoloji polikli-
nigine yonlendirilen 31 yasindaki kadin hastanin
olgiilen AKS degeri 114 mg/dL olarak gelince diya-
bet agisindan degerlendirildi. Soy ge¢misinde; an-
nesinde ve anneannesinde diyabet Oykiisiiniin
oldugu, kiz kardesine 28 yasinda diyabet teghisi ko-
nuldugu 6grenildi. Agiz kurulugu, poliiiri, polidipsi
gibi hiperglisemiye bagh sikdyetleri olmayan has-
tanin BKI’si: 23,5 kg/m?, TKS’si 134 mg/dL
HbA1c’si %6,3’tli. Lipid paneli normal olan hastada
75 g glukoz ile OGTT yapilarak glukoz, insiilin, C-
peptid tetkikleri istendi (Tablo 3). Hastanin eski
tetkikleri istendiginde 1,5 y1l 6nce aglik kan seke-
rinin 113 mg/dL oldugu gorildi.

Hafif diizeyde tedavisiz stabil aglik hiperglise-
misinin olmasi, ii¢ kusak DM aile 6ykiistiniin ol-
masl, obez olmamasi, HbAlc'nin %6,3 olmasi,
OGTT de 2. saat glukoz artisinin <60 mg/dL olmasi
ve yeterli insiilin ve C-peptid diizeyinin olmasi ne-
deni ile hastada MODY?2 diisiiniilmiis olup, diya-
betik diyet 6nerilmistir.

TABLO 2: Olgu 3'lin 75 g OGTT'ye glukoz, insilin, C-peptid ve yanitlar.

Dakika 0 30

Glukoz (mg/dL) 118 223
insiilin (mU/mL) <2,0 <2,0
C-peptid {ng/mL) 0,37 0,64

60 90 120
314 278 325
3,56 3,22 2,93
1,2 1,6 1,8

TABLO 3: Olgu 4’in 75 g OGTT'ye glukoz, instlin ve C-peptid yanitlari

Dakika 0 30
Glukoz {mg/dL) 95 158
insiilin (mU/mL) 2,1 16,1
C-peptid (ng/mL) 1 3,2

60 90 120
223 204 137
37,8 58 35,8
6,5 9,1 6,9

Turkiye Klinikleri ] Endocrin 2013;8(1)

25



Giilgin CENGIZ ECEMIS ve ark.

GENGCLIKTE ORTAYA CIKAN ERISKIN TiP DIYABET

I TARTISMA

MODY prevalans: Tip 2 diyabet hastalarinin yak-
lagik %5’i kadardir. Temel tani kriterleri Tablo 4’te
gorillmektedir.

MODY genetik, metabolik ve klinik heteroje-
nite gosteren bir antitedir. Gliniimiizde MODY’e
neden olan en az sekiz farkl: gende heterozigot mu-
tasyonlar saptanmigtir. Bu genler; hepatosit niik-
leer faktor-4a (HNF-4 o) (MODY1), glukokinaz
enzimini (MODY2), HNF-1 o« (MODY3), insiilin
promoter faktor 1 (IPF-1) (MODY4), HNF-1§
(MODY5) ve norojenik diferansiyasyon faktor 1’i
(NeuroD1/BETA2) (MODY6) kodlamaktadir. Baz1
MODY ailelerinde bilinen alt1 genetik lokus ile tam
olarak o6rtiismeyen genetik mutasyonlar mevcuttur.
Bu sekildeki MODY tipi MODY-X olarak tanim-
lanmaktadir. MODY nin farkl: subtiplerinin pre-
valansi, farkli popiilasyonlardaki ailelerde degisik-
lik gostermektedir.? MODY 2 %10-60, MODY3
%20-65 siklikla goriilmektedir. Diger MODY tip-
leri daha nadirdir ve tanimlanmais aileler mevcut-
tur. Ek olarak lokusu bilinmeyen MODY-X
%20-50 siklikla goriilmektedir.! Bu genler tarafin-
dan kodlanan 5 protein, p hiicre nukleusunda bu-
lunan transkripsiyon faktorleridir. Sadece gluko-
kinaz, digerlerinden farkli olarak enzimdir ve ek-
zokrin pankreas ve karacigerde eksprese edilir.*

Spesifik MODY tiplerinin tanimlanmasi, has-
taligin klinik bulgularinin y6netimi ve genetik da-
nigmanlik icin 6nemlidir.

Glukokinaz, glukoz metabolizmasindaki ilk
basamak olan glukozun glukoz-6 fosfata fosforilas-
yonunu katalize eden enzim olan dért hekzokinaz
izoformundan biridir. Diger hekzokinazlardan
farkl olarak glukoz icin diistik bir afiniteye sahip-
tir ve kendi {iriinleri tarafindan inhibe olmaz.> Glu-
kokinaz mutasyonu olan hastalarda (MODY2)

glukozun algilanmasi ile karakterize bir B-hiicre
mutasyonu oldugu gosterilmistir. intravenéz glu-
koz bolusuna ilk faz insiilin yanit1 korunmugtur.’
hiicrelerindeki glukoz duyarliliginda bozulma ile
iligkili olarak orta diizeyde bir diyabetik fenotip go-
riliir. Aglik glukoz diizeyinde orta derecede yiik-
seklik erken ¢ocukluk déneminde mevcut olup,
hayatin geri kalan kisminda tipik olarak stabil
kalir. Tan1 yagi, ilk kez kan glukoz 6l¢timiiniin ya-
pildig1 zamana bagl olarak degiskendir. Ornegin;
cocukluk déneminde ciddi bir enfeksiyon hasta-
lig1 sirasinda bakilan kan gekeri ytiksekligi ile tani
konulabilecegi gibi, gebelik sirasindaki rutin tara-
mada gestasyonel diyabet tanis1 alarakda ortaya
cikabilir.* MODY?2 tanis: diger diyabet tiplerin-
den farkli olarak hastaligin ortaya ¢ikisindan on
yillar sonra konulabilir.> HbAlc diizeyi ortalama
%7 civarindadir. Diyabetin mikro ve makrovas-
kiiler komplikasyonlar ile iligkisizdir.® Tedavide
¢ogu zaman diyet yeterli olur.* Karacigerde glu-
kojen sentez ve depolanmasinda azalma ve stan-
dart 6giinden sonra glukoneogeneziste artma
olmaktadir. Hepatik glukoz metabolizmasindaki
bu eksiklik MODY?2 hastalarindaki postprandial
hiperglisemiye neden olur.” OGTT’de 2. saatteki
glukoz artis1 genellikle 54 mg/dL’nin altindadar.®
MODY2'de makrovaskiiler hastaligin klasik risk
faktorlerinden hipertansiyon, obezite, dislipidemi
¢ok nadir oldugu icin koroner arter hastalig riski
daha azdir.?

HNF mutasyonlar ile gelisen MODY tipleri
(MODY1, MODY3, MODY5) genellikle yasamin
2.ve 3. dekadlarinda baglangicta oral hipoglisemik
ajanlarla tedavi edildikten bir siire sonra insiilin ih-
tiyacinin gelistigi belirgin postprandial hipergli-
semi ile tam1 alirlar. Siklikla diyabetin kronik
komplikasyonlar ile birliktedir. Hepatosit niitkleer
faktorler pankreas haricinde bir¢ok organda eks-

TABLO 4: MODY tani kriterleri.

instlin bagimsizliginin gdsterilmesi

Obezite ile nadir iliskili olmasi (MODY gelisimi igin obezite gerekmemektedir)

En az bir, ideali iki aile bireyinde erken yaslarda diyabet ortaya gikmasi (sikiikla <25 yas)

Teshis sonrasi bes yillik dénemde instilin tedavisine gerek duyulmamasi ya da instlin tedavisi altinda énemli C-peptid diizeyinin olmasi ile

Otozomal dominant kalitim (Benzer fenotipe sahip diyabetik aile bireylerinde en az iki, ideali tig kusak boyunca vertikal gegis olmasi)

insilin seviyeleri siklikla normal sinirlarda olmasina ragmen hiperglisemi diizeyine gére uyumsuz diisiiklikte bulunur.?

26
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prese edildigi i¢cin bazi ekstrapankreatik fenotipik
manifestasyonlar goriiliir. Ornegin; uterus ve bob-
rek anomalileri (renal agenezis, multipl kistler)
MODY5’te goriilebilir. Diyabetin kronik kompli-
kasyonlar1 pek ¢ok organ sistemini tutar ve hasta-
Likla iligkili morbidite ve mortaliteden sorumludur.
Benzer sekilde, HNF mutasyonlar: ile gelisen
MODY tiplerinde diyabetin kronik komplikasyon-
lar1 gortilmektedir.*®

HNF1la mutasyonu olan hastalarda (MODY?3),
glukokinaz mutasyonlarinda oldugu gibi glukoz al-
gilamasinda defekt yoktur, progresif § hiicre de-
fekti vardir. Fizyolojik ¢alismalarda, bu mutasyona
sahip diyabetik olmayan hastalarda aglik insiilin
yanitlar: uygunken glukoz diizeyleri arttik¢a in-
stilin diizeylerini arttiramadiklar1 gosterilmistir.
HNF1la mutasyonu ile iligkili fenotip 6zellikleri
glukokinaz mutasyonu olan hastalardakinden be-
lirgin olarak farklidir. On yagin altindaki olgu-
lardan ¢ogu, normal a¢lik glukoz diizeyleri ve
normal glukoz toleransina sahiptir. Adolesan ve
geng erigskin déonemde aclik glukozunda minimal
bir yiikseklik varken, OGTT de 2. saatte diyabetik
degerler mevcuttur.'” Tani adolesan ve pubertede
konulur ve yasin ilerlemesiyle tani1 almaya devam
ederler. Penetrans 25 yasta %63; 35 yasta %78 ve
55 yasta %95 civarindadir.? § hiicre fonksiyonla-
rinda progresif bir bozukluk gériiliir. Diyabetin
klinik tanisinin ortalama yasi1 22°dir ve ¢ogu
olgu poliiiri, polidipsi gibi hiperglisemi ile iliskili
belirtilerle ortaya ¢ikar.'® Glukoziiri azalmis glu-
koz esiginin bir sonucu olarak erken bir goster-
gedir.®

Glukokinaz mutasyonu olan hastalarin stabil
hafif hiperglisemilerinin aksine, HNFla mutas-
yonu olan hastalarda bir kez diyabet ortaya ¢iktik-
tan sonra glukoz toleranslar ilerleyici bir bozulma
ile seyreder. Tedavi ihtiyaclar: da yas ilerledikce
artma egilimindedir.> Aglik plazma glukozu ve oral
glukoz ytikleme testine yanit MODY nin en sik go-
rilen iki farkh alt tipini ayirt etmede oldukea yar-
dimcidir. Glukokinaz mutasyonu olan MODY2'de
hastalarin %98’inde erken ¢ocukluk déneminden
itibaren aglik plazma glukozu =100 mg/dL seklin-
dedir. OGTT’de 2. saat glukoz artis1 54 mg/dL’den
azdir. HNFla mutasyonu olan MODY3 hastala-

Turkiye Klinikleri ] Endocrin 2013;8(1)

rinda aglik plazma glukozu normal olmasina rag-
men OGTT de 2. saatte tipik olarak 90 mg/dL’den
fazla artig goriiliir.® HNFla mutasyonu olan hasta-
lar siilfoniliirelerin hipoglisemik etkilerine agir1
hassasiyet gosterebilir. Tip 2 diyabetli hastalarda
hiperglisemiyi azaltmada siilfoniliireler ve metfor-
min esit etkinlige sahipken, HNFa mutasyonu olan
hastalarda siilfoniliirelerden metformine gecis ya-
pildiktan sonra glisemik kontrolde belirgin kotii-
lesme gozlenmistir. Bu nedenle HNF1a mutasyonu
olan hastalarda diisiik doz siilfoniliireler birinci te-
davi secenegidir."!

Tip 1 veya Tip 2 DM tamnis1 alan, fakat bu has-
taliklar agisindan atipik bulgular barindiran her
hastada MODY’den siiphelenilmelidir. Erken yas-
larda Tip 2 DM tanist alan bir hastada obezite,
akantozis nigrikans ve aglik hiperinsiilinemisi gibi
instlin direnci bulgularinin olmamasi MODY’i
akla getirmelidir.'"® Aym sekilde baz: hastalar,
gec cocukluk ve 20’li yaslarin baglarinda osmotik
belirtiler ve 270-360 mg/dL arasinda degisen her-
hangi bir zamanda bakilmig kan glukozu degerleri
ile yanlighikla Tip 1 diyabet tanisi alarak insiilin te-
davisine baslanabilir. Boyle hastalarda pankreatik
otoantikorlarin negatif olmasi, insiilin ve C-peptid
diizeylerinin 6lgiilebilir diizeyde olmas1 (balay1
dénemi haricinde) MODY agisindan anlamlidir.™
Ayrica, dusiik insiilin dozlarina ragmen (<0,5
U/kg) mitkemmel glisemik kontroliin saglanmasi
ve insiilin tedavisi ihmal edildiginde bile ketoasi-
doz gelismemesi ile de dikkat ¢ekebilirler.> Gerek
Tip 1 gerekse Tip 2 tanisi alabilen bu hastalarda
aile oykiisinde iki veya tercihen ¢ kusak
DM o6ykiisti ve birinci derece aile bireylerinde
benzer fenotipi gosteren DM varligit MODY i¢in
anlamhdir.”® MODY'nin Tip 1 ve Tip 2 DM’den
ayrimini saglayan ozellikler Tablo 5’te goriilmek-
tedir.

Genetik tani saglanamamakla beraber, 6ykii,
klinik ve laboratuvar 6zellikleri sonucu olgu 1 ve 3
MODY3 olarak distiniilmiis ve diisiik doz stilfoni-
lire ile kan gsekeri bagarili bir sekilde kontrol edil-
mistir. Bu olgular hiperglisemi progresyonu ve
diyabetik kronik komplikasyonlar a¢isindan Tip 1
veya Tip 2 DM’de oldugu gibi izlenecektir. Olgu 2
ve olgu 4 MODY?2 olarak degerlendirilmis ve ilagsiz
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TABLO 5: MODY, Tip 1 ve Tip 2 diyabetin karsilastirimasi.'®

Tip1 Tip2 MODY
Baslangic yasi 5ve 15 yasglarinda pik yapar ~ 40-60 yas, obezite varsa adolesan <25yas
Ozellikle goraildigi
irk veya etnik grup Tim irklar Zenci, ispanyol kdkenli ve Kizilderililerde Beyaz
Baslangic Akut, siddetli, instlin ihtiyaci var Sinsi baslangicli, insilin ihtiyaci genelde olmaz ~ Sinsi baslangigli, insilin ihtiyaci genelde olmaz
Ketoasidoz Yaygin Yaygin degil Nadir
Obezite Yaygin degil >90 Yaygin degil
Uzun dénem gidisat instlin bagimli instlin bagimi degil instlin bagimli degil
Kalitim Poligenik Poligenik Maonogenik {(otozomal dominant)
Adacik otoantikoru (+) () ()
Akantozis nigrikans {-) Sik {-)
Birinci derece akrabalarda oran  %5-10 >%75 %100

izlem altina alinmistir. Diger diyabet tiplerinde ol- I
SONUC

dugu gibi komplikasyonlar ve glisemi progresyonu
acisindan sik olarak izlenmesine gerek yoktur.
MODY?2 siiphesinde aile 6ykiisiit DM agisindan dik-
katli sorgulanmalidir. Ailede diyabet oOykiisti ol-
masa da, olgular asemptomatik izledigi icin
miimkiinse {i¢ jenerasyon (indeks olgu, ¢ocugu,
anne ve babasi seklinde) diyabet agisindan taran-
malidir. Olgu 2’nin annesinde diyabet 6ykiisii ol-
masina ragmen anneannesinde ve dedesinde yoktu.
Bu nedenle hastaya ¢ocuklarinin, anneannesinin ve
dedesinin kan sekeri taramasi 6nerilmistir.

MODY hastalar1 ¢ogunlukla Tip 1 veya Tip 2 DM
tanis1 almaktadir. Molekiiler genetik testler
MODY’nin tanisinin kesinlegsmesini ve alt tipleri-
nin belirlenmesine imkan saglayarak klinik seyir
ve prognozun tayin edilmesi ile tedaviye yardimci
olacaktir. Ayrica, MODY ile ilgili farkindaligin art-
mas1 ile iilkemizdeki MODY siklig1 konusunda
yeni veriler saglanabilir. Hastalarin zamaninda tani
almasi, dogru bir sekilde tedavi ve edilmeleri ve iz-
lenmelerine olanak saglayabilir.
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