230101 Svensk Forening for Diabetologi (SFD) och Svensk Forening
for Pediatrisk Endokrinologi och diabetes (SFPED)
Information till liikare och diabetessjukskoterskor
Monogen diabetes — MODY (Mature Onset of Diabetes in the Young)

GCK-MODY (MODY2)

Allmdint

Det finns ovanliga typer av diabetes som orsakas av en genetisk variant i ndgon gen
involverad i blodsocker-reglering. Dessa typer bendmns monogen diabetes, varav MODY ér
en undergrupp. Det finns flera typer av MODY, och den kliniska bilden skiljer sig for varje
typ av MODY. Denna information dr specifik for GCK-MODY (tidigare benimnd MODY 2).
Glukokinas fungerar som betacellernas termostat for blodsocker i regleringen av
insulinsekretion. Genen for glukokinas bendmns GCK. Vid sjukdomsframkallande genetisk
variation i GCK foréndras denna termostatfunktion. Blodsocker i fasta uppméts normalt hos
friska personer till mellan 4 och 6 mmol/l. Vid férdndrad GCK-funktion &r nivin forhojd till
5,5-8 mmol/l. Postprandiella virden dr dock endast lite pdverkade, och stiger vanligen inte
over 10 mmol/l. Tillstdndet bendmns GCK-MODY, och diagnosen sétts genom genetisk
provtagning vid klinisk misstanke.

Den genetiska varianten drvs dominant, vilket innebér att barn har 50% risk att drva patogen
genvariant fran fordlder med GCK-MODY . Patienter med en sjukdomsorsakande variant i
GCK-genen utvecklar i princip alltid GCK-MODY, vilket innebér forhdjda blodsockernivaer
frén fodelsen och genom hela livet.

Diabetessjukdomen vid GCK-MODY

GCK-MODY diagnosticeras ofta i samband med rutinméssiga ldkarkontroller, d& de latt
forhgjda blodsockervirdena aldrig ger symtom som vid hyperglykemi. Foretagshilsovard,
screening vid annan sjukdom eller under graviditet &r sadana tillfdllen. Fastande blodsocker
under 5,5 mmol/l utesluter GCK-MODY, och vanligen dr fastande vérden tillriackligt hoga for
att faststélla diabetesdiagnos. Oralt glukostoleranstest kan ofta ge normalt 2-timmarsvirde.
HbA 1c ér vanligtvis latt forh6jt men sdllan 6ver 50 mmol/mol hos vuxna. Diabetessjukdomen
ar inte progressiv och blodsockernivin kvarstar endast litt forhojd genom hela livet.
GCK-MODY iér inte associerat med andra komplikationer &n mojligen en ldtt retinopati som 1
sig inte dr behandlingskrévande.

Behandling

Négon blodsockersédnkande behandling behovs generellt inte for GCK-MODY. Undantaget
kan vara gravida kvinnor, var god se nedan.

En typ av diabetes skyddar inte mot annan typ. Personer med GCK-MODY kan dédrmed ocksé
drabbas av typ 1 och typ 2 diabetes som andra individer. Vid tydligt forhdjt blodsocker
(venost over 11,1 mmol/l, kapillart 6ver 12,2 mmol/l) eller HbAlc dverstigande 52 mmol/mol
bor man dérfor ta stéllning till provtagning med autoantikroppar och C-peptid, ordinera
blodsockersinkande behandling och planera uppfoljning enligt géllande riktlinjer.

Uppfoljning

GCK-MODY innebir ingen 6kad risk for sjukdomsutveckling och komplikationer jamfort
med normalbefolkningen. Personer med GCK-MODY bor folja samma livsstilsrad som den
generella befolkningen. I Sverige idag rekommenderas ingen uppfoljning vid GCK-MODY
om det inte finns misstanke om samtidig annan typ av diabetes. Ogonbottenundersékningar



behover inte goras sa linge det inte foreligger misstanke om annan typ av diabetes (dvs om
patienten senare i livet diagnosticeras med hogre blodsockervarden).

I samband med diagnosen bor patienter med GCK-MODY vid minst ett tillfdlle {2 triffa
specialistlikare inom diabetesvard (endokrinolog/diabetolog) for information om diagnosen.
Patienterna bor utrustas med skriftlig information om tillstdndet. Eventuellt bor patienterna
kallas ytterligare en géng flera ar senare for repetition och fordjupning av information.
Unga kvinnor dir graviditet kan bli aktuellt maste informeras om att uppge att de har GCK-
MODY vid inskrivning i mddravérden. Nagon pregestationell beddmning eller behandling
behdvs inte.

Personer med GCK-MODY bor registreras i NDR.

Graviditet

Kvinnor med GCK-MODY diagnosticeras inte sillan vid blodsockerkontroller under
graviditet. Vardpersonal som involveras i behandling av diabetes under graviditet bor vara
uppmérksam pa monstret med forhdjda faste-virden, tillsammans med normala eller endast
latt forhojda virden efter oralt glukostoleranstest eller maltider. Manga far dock felaktigt
diagnosen gestationsdiabetes (GDM). Vid misstainkt GCK-MODY under graviditet bor
blodprov tas frén kvinnan och riktad genetisk diagnostik goras skyndsamt enligt lokala
riktlinjer, d& diagnosen kan @ndra behandling och uppfoljning under padgdende graviditet.
Handlidggningen av GCK-MODY under graviditet dr speciell. Tillstdndet ska handlédggas via
Specialistmddravérd tillsammans med diabeteslidkare, som bor vara fortrogen med tillstdndet.

Sliktutredning

Forstagradsslaktingar (dvs fordlder, barn, syskon) till personer med pavisad GCK-MODY bor
rekommenderas provtagning av fP-glukos. Det édr osannolikt att en vuxen individ har GCK-
MODY om fastande blodsocker uppmiits till under 5,5 mmol/l. Genetisk testning
rekommenderas endast till de sldktingar som har diagnosticerats med forh6jda fP-glukos
overstigande 5,5 mmol/l.

Forstagradssléktingar till personer med pavisad GCK-MODY med redan faststalld
diabetesdiagnos bor genomga genetisk testning (anlagsbérartestning), d& detta kan innebira
fordndring 1 behandling och uppfoljning.

Vid sldktutredning &r det av stor vikt att exakt genetisk variant for index-patient dr kdnd och
kan hinvisas till pa remiss for att undvika kostsam bredare genetisk diagnostik.

Barn

Provtagning av fP-glukos och stdllningstagande till genetisk provtagning for barn med
forstagradsslikting som diagnosticerats med GCK-MODY bor ske i samrdd med
barndiabetolog. Genetisk provtagning pd icke-symtomatiska barn vicker sérskilda etiska
overviaganden som bor diskuteras med vardnadshavarna. Barn som &r forstagradsslékting till
en person med kind GCK-MODY kan besparas upprepade provtagningstillfillen under
uppvéxten om deras status avseende bérarskap av genvarianten ér utredd.

Barn och foréldrar behover ett informationssamtal och skriftlig information vid
diagnostillféllet och barnet bor sedan kallas for uppfoljande informationssamtal vid 15-18 &rs
alder. Da denna diagnos inte behandlas paverkas inte yrkesval, korkortsbehdrigheter eller
vérnplikt. Bdde unga mén och unga kvinnor behdver informeras om tillstdndets ofarlighet och
arftlighetsgdng. Unga kvinnor behdver ocksd informeras om graviditet enligt ovan.



