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diabetes mellitus olyan hiperglikémidval jaré

Aszindréménak tekinthetd, amelyet nem megfele-

16 kezelés esetében az életmindség dramai romla-

sa mellett a korai haldlozds jellemez. A diabetes mellitus

is pandémidnak tekinthet6, amit jél mutatnak az aldb-
bi szamok.

Az International Diabetes Federation (IDF) 2021-es 10.
atlaszdnak adatai szerint a Foldén a cukorbetegek sza-
ma a 20-79 év kozotti lakossdgot illetéen 537 millié fére
emelkedett. Ha a mai tendencidk folytatédnak, akkor ez
a szam 2030-ra 643 milliéra né. Eurépaban 61 millié a cu-
korbetegek szdma, Magyarorszdgon tébb mint 700000
diabeteses embert kezelnek valamilyen cukorbetegség-
re haté gydgyszerrel. Minden bizonnyal 1000000 feletti
a cukorbetegek szdma hazankban. A rossz életmindség és
életkilatds nem torvényszerti, a személyre szabott keze-
1éssel lehet6vé valhat a sz6védmények megeldzése, a ko-
rai haldlozas elkeriilése.
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A DIABETES MELLITUS JELENLEGI
KLASSZIFIKACIOJA

A Magyar Diabetes Tarsasag ajanldsa szerint a diabetes
kérisméjének megallapitisat kévetéen mindenképpen t6-
rekedni kell a diabetes tipusdnak meghatdrozasara, a dia-
betes klasszifikdcidjara.

A diabetes mellitus etioldgiai jellegti klasszifikacidja
alapjdn négy alapvetd tipus (l-es tipusu diabetes melli-
tus, 2-es tipust diabetes mellitus, egyéb specidlis tipusok,
gesztaciés diabetes mellitus) kiilénitheté el. A négy alap-
tipus nem homogén, tobb diabetest is magukba foglalnak.
Az egyéb specidlis tipusok kozé tartoznak a béta-sejt-
miikodés genetikai zavarai kovetkeztében kialakulé dia-
betesek. Altaldnossdgban igaz, hogy a cukorbetegség
kialakuldsédban az orokletes tényezék és a kornyezet egy-
arant szerepet jatszik. A pontos patomechanizmust leg-
tobbszér nem ismerjiik. A béta-sejt-miikodés genetikai
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zavarai kovetkeztében kialakuld diabetesek esetében t6bb
diabetes kialakuldsdnak ok4t ma mdr ismerjik.

A klasszifikdcié eszkozei koziil a legtébb azonnal hoz-
zéférhetd. J6 egyéni és csalddi anamnézis, a fenotipus
adatainak pontos ismerete, pl. életkor, teststly alapve-
t6. Minden esetben szitkség lenne a sajit inzulinszek-
réciét titkrozé C-peptid-vizsgélatra - vércukor, inzulin,
C-peptid szimultdn mérésére. Az 1-es tipusi cukorbeteg-
ség gyanuja esetében a szigetsejtellenes autoantitestek
vihetnek kozelebb a diagnézishoz és szitkséges mis au-
toimmun betegség keresése. Monogénes diabetes gyanuja
esetében az in. MODY Calculator megadja ezen diabetes-
tipus valdszintiségét. Ezen applikacié szabadon letélthetd.
A molekuléris genetikai vizsgalatok segitenek a monogé-
nes diabetesek diagnosztizalasaban.

A MONOGENES DIABETESEK MINT A PRECiZIOS
DIABETOLOGIA ISKOLAPELDAI

A monogénes diabetesek, amelyek az egyéb specidlis dia-
betesek csoportjdba tartoznak, egy gén egy vagy tébb
hibéja kévetkeztében alakulnak ki. Ma tébb mint 20 mo-
nogénes tipust ismeriink. Az egyes monogénes diabete-
sek ritkdnak tekinthet6k, de dsszességiikben mar jelentds
szdmot képviselnek, a diabetesszindréma legaldbb 1-5%-
at reprezentaljak. Jellemz8en félrediagnosztizaljdk eze-
ket a cukorbetegeket, kezdetben 1-es, vagy 2-es tipusii
diabetesnek tartjdk betegségtiket. A monogénes diabete-
sek kozé sorolhaték az in. MODY-tipusok, ma 14 MODY-
diabetest ismeriink. Ezeknek eltér a genetikdja, a kozos
jellemz8k mellett is eltérd a klinikai kép és a prognézis.

A leggyakoribb monogénes diabetesek 3 f6 megnyilva-

nulasa:

1. HNF-1A, HNF-4A gének altal kédolt MODY-k 4ltala-
ban 1-es tipust diabetes képében jelennek meg, je-
lentds lehet a hiperglikémia. Klinikailag jellemz6
rajuk, hogy kis dézisu szulfanilurea altaldban elég-
séges a kezelésikhoz, nincs szitkség inzulinterdpis-
ra.

2. A GCK enzim heterozigéta, inaktivalé mutaciéi ko-
vetkeztében alakul ki a GCK-MODY, amelyet jelle-
mez a sziletést8l észlelheté enyhe hiperglikémia.
Legtobbszor nem igényel semmilyen gyégyszeres
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kezelést, legfeljebb terhesség vagy sulyos infekcié
esetén szitkséges dtmenetileg inzulinkezelés.

3. Az élet elsé 6 hénapjdban kialakuld diabetesek mo-
gott legtobbszor nem 1-es tipust diabetes, hanem
monogénes diabetes 4ll. Az Gn. permanens neona-
talis diabetes és a transiens neonatélis diabetes leg-
tobbszor jol kezelhetd nagy dézisu szulfaniluregval,
a kordbban alkalmazott inzulinkezelésrél a beteget
at lehet allitani per os adagolhaté gydgyszerre.

A fenti kérképek esetében mar személyre szabott, ha-
tékony és olcsé terdpia alkalmazhatd. A monogénes dia-
betesek genetikai diagnosztizaldsa az irodalom szerint
koltséghatékonynak tekinthetd.

A MONOGENES DIABETESEK DIAGNOSZTIZALASANAK
JELENLEGI HAZAI LEHETOSEGEI

A Debreceni Egyetem Laboratériumi Medicina Intéze-
tében teremtették meg a monogénes diabetesek hazai
diagnosztizalasanak lehet6ségét. Létrejott az in. MODY-
génbank, és a klasszikus Sanger-médszerrel vizsgéltak
a leggyakoribb MODY-géneket. Az elmult években a Kli-
nikai Genetikai Tanszéken mar az 0j generaciés szekve-
naléssal (NGS) lehetévé vélt a leggyakoribb MODY-gének
egyidejl analizise, 13 gént tudnak egyidejlleg vizsgalni.

2021-ben a nyiregyhdzi munkacsoporttal egyiitt kozol-
ték a hazai MODY-genetikai eredményeket. A kézlések je-
lent8s szakmai figyelmet kaptak. A hazai adatok szerint
Magyarorszidgon a GCK-MODY a leggyakoribb monogé-
nes diabetes.

Jelent8s problémat jelent a hosszd, igen hosszu leletat-
fordulasi idé.

A REKLASSZIFIKACIO KERDESEI

A diabetes mellitus kérisméjének felallitast kovetSen id6-
rél idére szitkséges lehet attekinteni az aktudlis tipizalst.
Ide tartoznak a kévetkezdk:

1. A geszticiés diabeteses néknél a terhesség utin
szlikséges lenne az Gjbdli tipizalds. A geszticids dia-
betes nem etiolégiai diagndzis, sziilés utdn klasszi-
fikacié lenne sziikséges. Ez ma nem altalanos, pedig
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megeldzhetd lenne szdmos anya esetében a 2-es ti- o A szakdpold- és edukatorképzés kurrikuluméba szitksé-
pusu diabetes kialakuldsa. A GCK-MODY leggyak- ges lenne beemelni a tipizdlds oktatdsat. Az Egyestlt Ki-
rabban geszticiés diabetes képében jelentkezik. ralysdgban kilon specialitds a Diabetes Genetic Nurse.
Ilyen esetben a sziilés utdn is megmarad az ,enyhe” Ennek feltételeit hazankban is meg lehetne teremteni.
éhomi hiperglikémia. « A haziorvosok kezelik a legtébb cukorbeteget. Ameny-

2. A csalddi halmoz4dés felismerése felveti a reklasszi- nyiben a praxiskozdsségekben is lenne legaldbb egy
fikacié szitkségességét. diabetolégiai licenccel rendelkezé haziorvos, akkor

3. Szokatlan fenotipus, pl. sovany testalkatt, 2-es tipu- minden bizonnyal tobb diabeteses beteg klasszifikacié-
sunak tartott cukorbeteg esetében 0jbdli klasszifika- ja valhatna valésagga.

ci6 végzenddé LADA, MODY iranyaba.

4. Ha az 1-es tipust cukorbetegnek tartott diabeteses
péaciens minimélis inzulinadaggal is j6l kezelhetd, A JAVASLATOK OSSZEGZESE
akkor Gjboli tipizdlas szitkséges - C-peptid-vizsgélat,

molekuldris genetikai vizsgélat. 1. Valamennyi Gjonnan diagnosztizalt cukorbeteg gyer-
5. Ha az 1-es tipustinak tartott cukorbetegnél jé C-pep- meknél toérténjen molekuldris genetikai vizsgalat

tid-szint észlelhetd. monogénes diabetes kizardsa céljabdl. Becsléseink
6. Ha atipusosnak tartjuk a diabetes klinikai képét. szerint ez évi 300 millié forintbél mitkdhetne.

2. Valamennyi olyan gyermeknél vagy felnéttnél, aki-
nél a diagnéziskor az autoantitestek negativak voltak,

A DIABETOLOGUS-, A DIABETOLOGIAI SZAKAPOLO akkor torténjen genetikai vizsgalat MODY irdnyéba.
ES AZ EDUKATORKEPZES ADTA LEHETOSEGEK 3. Valamennyi 1-es tfpustnak tartott cukorbetegnél,
akiknél j6 C-peptid-szint észlelhetd, térténjen gene-

Az aktualis helyzet elemzése tikai vizsgalat MODY irdnydba.

4. Az aktudlis életkortdl fiiggetleniil valamennyi diabe-
A diabetolégus mint terdpids specialista szerepel leg- teses betegnél torténjen genetikai vizsgalat MODY
tobbszdr, a hangstly a gydgyszerek kivélasztisara keriil. irdnyaba, ha cukorbetegségiiket az elsé 6 hénapban
A klasszifikacid ritkdn szerepel a képzéseken, mivel legtib- diagnosztizaljak.
ben gy vélik, hogy a klasszifikacié konnyt, nem sziikséges 5. Valamennyi gesztaciés diabeteses anyanal torténjen
foglalkozni vele. Az endokrinolégusok esetében a diabe- szilés utan reklasszifikacié, majd évente OGTT.
tologiai gyakorlat megszerzése nem kévetelmény. Ennek 6. Sziikséges lenne a molekuldris genetikai vizsgalatok
megfelelen az endokrinolégusok tébbsége nem foglalko- gyorsitdsa. Jelenleg nagyon hosszu a leletatfordula-
zik diabetolégiaval. si idé.

A diabetoldgiai szakdpol és edukator az egyik legfon- 7. A diabetolégus, endokrindlogus, diabetolégiai szak-
tosabb szerepléje a cukorbetegek elldtdsdnak. Képzésitk- apolé és edukator képzésében alapvets lenne a klasz-
ben nem szerepelnek a klasszifikacié, reklasszifikicié szifikdcid oktatdsa.
problémai. 8. Optimalis lenne, ha valamennyi praxisk6zdsségben

dolgozna diabetolégus. A diabetolégusképzésben ki-
Javaslatok emelt kellene, hogy legyen a klasszifikdci oktatésa.
9. A diabetes diagnosztizaldsakor minden beteg ese-
« Az orvosképzés egyetemein kiilon oktatni kellene a dia- tében legyen C-peptid-vizsgélat és MODY Calcula-
betestipizalast. tor adat.
Az endokrinolégus szakvizsga megszerzéséhez sziiksé- Osszességében elmondhaté, hogy a fenti javaslatok el-
ges lenne a diabetoldgiai gyakorlat, a terdpids kérdések fogadésa jelentés egészségnyereséggel jarna a betegek
mellett a tipizaldsi kérdések kotelezd ismerete. szamadra.
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