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Kort sammanfattning av kapitlet i ISPAD guidelines

Monogen diabetes utgér ca 2-2,5% av diabetesfallen under barnaaren. Kapitlet innehaller en
genomgang av vad som karaktariserar manga av de olika varianter av monogen diabetes som ger
insjuknande neonatalt, under spadbarnsaret, barnaar och ungdom. Monogen diabetes som
debuterar fére 6 manaders alder ar ofta neonatal diabetes och monogen diabetes som debuterar
under tonarsperioden hor oftast till gruppen MODY. Sjukdomarna &r sinsemellan olika, gemensamt
for dem alla ar att de orsakas av specifika genvarianter. Genvarianten ar oftast nedarvd men kan
varanymutation.

Monogen diabetes kan vara en isolerad sjukdom, vara associerat med andra sjukdomsmanifestationer
eller utgora en del i ett syndrom.

Korrekt diagnos behovs for att kunna ge ratt uppfoljning och behandling samt utredning av
associerade sjukdomar. Vissa typer av monogen diabetes med debut under neonatalperioden (cirka
50% av fallen) och tonar (HNF1- alfa och HNF4-alfa) ar inte insulinberoende och kan framgangsrikt
behandlas med sulfonylurea. SU ger vid dessa diagnoser ofta ger battre glykemisk kontroll an
insulinbehandling. GCK-MODY skall inte behandlas med lakemedel.

Ispad rekomemenderar utredning av monogen diabetes vid:

e Diabetesdebut fore 6 manaders alder, 6vervag dven utredning av monogen diabetes vid
insjuknande i aldern 6-12 manader.

e Om en fordlder samt dennes fortagradsslaktingar har diabetes

e Franvaro av diabetesassocierade autoantikroppar vid debut

e Pavisad C-peptid och langvarig remission fem ar efter diabetesdebut.


http://www.ispad.org/

Utredning gors i forsta hand med Next Generation Sequencing (NGS), dvs paneldiagnostik, om inte
fragestallningen ar tydligt riktad mot specifik mutation, tex kliniskt typisk GCK-bild. Barn med
monogen diabetes behover féljas av team med kdnnedom om tillstandet.

Kommentar for svenska forhallanden

| Sverige finns en nationell samarbetsgrupp med barndiabetologer, vuxendiabetologer och
klinisk genetiker som arbetar med att ta fram informationsmaterial till personer med
monogen diabetes, deras anhoriga som kan vara aktuella fér utredning och vardpersonal som
moter dem. Gruppen har hitintills (2024) tagit fram material fér handlaggning av GCK-MODY
samt HNF1A-MODY och HNF4AA-MODY. Samarbete mellan vuxen- och barnsjukvard ar
angelaget da personer med monogen diabetes fran samma slakt ofta moter olika delar av
sjukvarden.

En kunskapsresurs ar Exeters center for monogen diabetes (www.diabetesgenes.org). Exeter
tar emot prover fér utredning av monogen diabetes, akututredning kan goras vid neonatal
diabetes. Icke akut monogen diabetes kan utredas med NGS-panel pa allt fler laboratorier i
Sverige. En fordjupningskurs om monogen diabetes ges av teamet i Exeter. Denna kurs ar
mycket kliniskt relevant och rekommenderas.

Alla barn som insjuknar i diabetes i Sverige erbjuds analys av autoantikroppar via BDD-
studien. Om dessa autoantikroppar ar negativa, i synnerhet om barnet ej hade ketoacidos vid
debuten, bor monogen diabetes utredas. BDD har i samarbete med Exeter utformat en
pediatrisk MODYkalkylator som kan vara ett stdd for att valja ut vilka patienter som ska
utredas for monogen diabetes.



