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Monogenni diabetes -
deédicné nebezpedi

Vétsina dospélych pacientti trpicich cukrovkou ma dia-
betes mellitus 2. typu, ktery souvisi s nadvihou. Pfi tézké obe-
zit¢ se miZe vyskytnout jiz u dospivajicich déti. Je zplsoben
souhrou vrozenych vloh, ale na jeho vzniku se dale vyrazné po-
dileji Zivotni styl, nadmérna vyZziva a v neposledni fad¢ absence
pravidelné pohybové aktivity. Jde o typické polygenné podmi-
néné onemocnéni s vyznamnym podilem vlivu prostfedi.

78

-

-
“.-‘_‘

- - gt ol
— o e P RS sy AT s

NP4

Mensi ¢ast diabetickych pacientd (déti, dospivajicich a pie-
vazné mladsich dospélych) mé diabetes mellitus 1. typu. Dia-
betes mellitus 1. typu také patif mezi polygenné podminéné
nemoci—inajeho vzniku se podilf vice gent spolu s nékterymi
vlivy prostiedi. Je zptsoben autoimunitnim poskozenim beta-
bunék, jez vyrabéjf inzulin. Beta-burika je jedna z nejdokona-
lejsich bunék lidského téla. Dokaze trvale sledovat glykémii,
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Je to mnohem castéjst onemocnéeni, nez se mize zdit

vyrabét inzulin do zdsoby a vydavat jej do krve s cflem udrZovat
glykémii v normilnim rozmez{ a umoznit optimaln{ vyuZzit
gluko6zy. Kazda beta-butika dokdZe za minutu vyprodukovat az
jeden milion molekul inzulinu.

Diabetes mellitus 1. typu i 2. typu maji tedy vrozenou slozku
avnékterych rodinich se mohou vyskytovat s vétsi pravdépodob-
nosti. Tato vazba je ale neuréita, obtizné uchopitelnd a — z hledis-
ka bézného Zivota — okrajovd. Nepodobd se mendelovské dédic-
nosti. Tim se lidé s diabetem mellitus 1. typu a 2. typu lisf od tieti
skupiny: od osob s takzvanym ,monogennim diabetem®.

Monogenni diabetes

Mimo obé hlavni formy diabetu stoji tfetf skupina, o které
se zatim mezi 1ékafskou vefejnosti pomérné malo vi. Tito lidé
maji diabetes zplisobeny poruchou pravé jednoho jediného
genu. Proto se nazyva ,monogenn{ diabetes®.

V rodinich se onemocnén{ dédi, v kazdé generaci piedkt
zpravidla najdeme jedince s diabetem. Monogenni diabetes
se projevi vzacné jiz u novorozeného ditéte nebo v prvnim
roce zivota, ¢astéji az v pozdnim détstvi nebo v ¢asné dospé-
losti. P¥etrvava potom cely Zivot, i star$i lidé mohou mit tedy
tuto formu cukrovky. Monogenni diabetes byva ¢asto mylné
diagnostikovan a 1ééen jako diabetes 2. typu nebo 1. typu —
protoze tyto formy jsou ¢ast&j$i a zndmé&jsi (viz schéma).

Devatenact genti

V prvnich letech tohoto desetiletf byla stanovena sckven-
ce lidského genomu. M4 asi jednadvacet tisic gent. Z nich se
podle soucasnych poznatkd asi tfi sta gend urlitym zptso-
bem podili na riziku vzniku diabetu ¢i jeho komplikaci.

Devatenict gend ale mé zcela vyluéné postaveni: odchyl-
kavjednom z téchto gent je schopna zptsobit diabetes sama
o sob¢, bez ohledu na vSechny ostatni geny. Kazdy z téchto
gend zpusobuje trochu jinou cukrovku.

Vzhledem k tomu, Ze odchylky gent se dédi z generace
na generaci, pfenasf se v jednotlivych rodinich z generace
na generaci i podobnd forma cukrovky.

Pro¢ je monogenni diabetes duilezity

Monogennf{ diabetes je ¢asté onemocnéni — mnohem ¢as-
t&j8f, nez si mizeme myslet. Podle kvalifikovanych odhadt
postihuje mozna az tfi procenta vech diabetickych pacientd.
V Ceské republice bychom tedy méli oekavat kolem 30 000 ne-
mocnych. Vétdina z nich je vedena pod jinou diagnézou, nebo
o své nemoci jesté nevi. Do této chvile byl u nis monogennf
diabetes prokizan u 313 osob.

Monogenni diabetes lze Gspésné 1é¢it, pokud oviem
zname jeho typ. Nékteré formy jsou neskodné a 1é¢eni nepo-
tiebuji. Jiné naopak hrozi zdvaznymi komplikacemi a vyza-
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mellitus Diab.etes
1.typu mellitus
2. typu
Monogenni

diabetes mellitus

Diabetes mellitus je skupina pFibuznych poruch, u kterych lidé

mellitus 2. typu, ktery se vyskytuje predevsim u starsich osob
a je spojen s nadvahou. Méné casty, ale jeSté zavaznéjsi je
diabetes mellitus 1. typu. Mezi témito typy diabetu jsou lidé
s tzv. monogennim diabetem.

duji strikenf 1é¢eni. V fadé piipadd je 1é¢ba nékterymi typy
peroralnich antidiabetik Gspésnéj$i nez injekce inzulinu.
Kazdy typ monogennfho diabetu je zptsoben poruchou jiné-
ho z gent a kazdy potiebuje specifické 1é¢eni. Proto je zapo-
tiebi jednotlivé typy monogennfho diabetu diagnostikovat
na molekuldrné-genetické Grovni, a tim pomoci pacientim
~prizplsobit 1é¢bu na miru®.

Molekularné-genetickévysetfenije vhodné zejménav téch-
to pfipadech: novorozenecky diabetes (diabetes diagnostiko-
vany béhem prvnich Sesti mésich Zivota), diabetes, ktery se
vyskytuje v rodiné také u jednoho (nebo obou) rodi¢t; trvale
mirné zvy$eni glykémie nalaéno mezi 5 a § mmol/l v jakémkoli
véku, ale zejména u mladych lidf; diabetes spojeny s poruchou
funkce jiného orginu, kterd nenf zptsobena dlouhodobymi
komplikacemi diabetu.

Dalsi zkoumani

Monogenniho diabetu bude v ¢eskych rodinich tolik, ko-
lik jej dokdZeme sami odhalit pozornym odbérem anamnézy
a spravnou indikaci genetického vysetieni. Jeho vysledek pak
¢asto meénf pacientovu kvalitu Zivota i riziko komplikaci.

K tomu, abychom o monogennim diabetu zjistili jesté
vice a byli tak schopni pacientim stile efektivnéji pomahat,
pfispivd od roku 2008 také grant norské vlady, jenz podpo-
ruje vy$etfovani monogenniho diabetu v laboratofi moleku-
larni genetiky Pediatrické kliniky Univerzity Karlovy — 2. 1¢é-
katské fakulty a Fakultni nemocnie v Motole — v centru pro
diagnostiku monogenniho diabetu. Pravé
z prostfedkd tohoto grantu je financovino (O3
do konce roku 2010 i rutinn{ vySetfovin{ grants #

pacientd s diabetem. Wl





