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Till dig som har HNF4A-MODY.
Detta informationsblad har tagits fram av svenska diabeteslikare och kan med fordel
tas med vid sjukvirdskontakter.

HNF4A-MODY ("MODY1”)

Allmdint

Monogena former av diabetes, ocksa benimnda MODY (Mature Onset of Diabetes in the
Young), dr ovanliga typer av diabetes som orsakas av fordndringar i véra gener. Det finns
olika typer av MODY och denna information riktar sig till dig som har diagnosticerats med
HNF4A-MODY (éldre benimning MODY1).

HNF4A-MODY ir en ovanlig typ av diabetes som oftast uppkommer i ungdom eller hos
yngre vuxna (vanligast ca 15-35 érs alder). Den kan forvéxlas bade med typ 1 och typ 2
diabetes, som dr betydligt vanligare i befolkningen.

Genetisk variation

HNF4A-MODY beror pa ett forandrat arvsanlag (en sjukdomsorsakande genetisk variant) i
genen HNF4A. Denna gen paverkar hur det blodsockersinkande hormonet insulin frisitts fran
celler 1 bukspottkorteln. Nér arvsanlaget i genen &r forédndrat jAimfort med normalt paverkas
formagan att frisétta insulin. Vid fodseln och under tidig barndom fungerar detta helt normalt,
men med aren avtar insulinproduktionen och man utvecklar diabetes. Det dr individuellt vid
vilken alder detta sker, men oftast innan 35 ars alder.

Den genetiska variant som orsakar HNF4A-MODY é&r dominant, vilket innebér att den som
bér pd sddan variant ocksé far sjukdomen diabetes (till skillnad fran s kallade recessiva
sjukdomar ddr det behovs ett fordndrat anlag fran var forédlder for att sjukdom ska utvecklas).
Barnet har darfor 50% risk att drva sddan genetisk variant, och ddrmed diabetes, frdn en
fordlder med HNF4A-MODY. Det dr ovanligt att béra pa sddan genetisk variant utan att
utveckla diabetes.

Diabetes vid HNF44A-MODY

Diabetesdiagnosen sitts utifran blodsockernivaer pd samma sitt som vid andra typer av
diabetes. Diabetes uppstir vanligtvis nagon gdng under perioden tidiga tonar till och med
cirka 35 ars dlder, men det kan ocksa hiinda bdde hos yngre barn och hos vuxna éldre @n 35 ar.

Behandling och uppféljning

Det &r viktigt att behandla hoga blodsocker for att undvika komplikationer i till exempel
fotter, njurar, dgon och hjirta senare i livet. I perioden ndrmast efter diabetesdiagnos vid
HNF4A-MODY kan blodsockernivaerna oftast hallas nere med tablettbehandling, men 6ver
aren okar behovet av blodsockersidnkande behandling, och inte sidllan behdvs insulin sa
sméiningom. Det &r viktigt att genom hela livet fortsdtta med kontroller och behandling for sin
diabetes. Uppfoljning och behandling av HNF4A-MODY bor skotas av barndiabetesteam pa



specialistmottagning innan 18 &rs alder och dérefter livsldngt pd diabetesmottagning inom
specialistsjukvarden.

Graviditet

Redan vid planerad graviditet bor kvinnor med HNF4A-MODY noggrant kontrollera
blodsocker. Den blodsockersidnkande behandling som rekommenderas infér och under
graviditet dr insulin och 6vriga blodsockersdnkande likemedel bor séttas ut redan vid
graviditetsonskan.

Vid bekriftad graviditet hos kvinnor med HNF4A-MODY bor uppfoljning ske inom
specialistmodravard med tatt samarbete med diabeteslédkare. Den blivande mammans
blodsocker och fostrets tillvixt méste foljas noggrant.

Oavsett om mamma eller pappa till barnet har HNF4A-MODY finns det risk for att det
nyfodda barnet (om det drvt anlaget) far 1aga blodsockervérden och fodelsevikten riskerar att
bli hog. Dérfor dr det viktigt att berdtta for modravdrden dven om barnets pappa har denna
diagnos, och fortsatta kontroller under graviditet bor dven da goras i samarbete med
specialistmodravard.

For kvinnor som é&r friska anlagsbérare (det vill sdga utan diabetesdiagnos) bor blodsocker
kontrolleras redan tidigt under graviditet enligt riktlinjer for kontroller av gravida kvinnor
med hog risk for att utveckla diabetes under graviditet.

Sliktutredning

Forstagradssléktingar (forédldrar, syskon och barn) till personer med HNF4AA-MODY bor
utredas avseende detta tillstdnd med provtagning for genetisk testning, sa kallat
anlagsbdrarskap.

Barn (under 18 ars alder) till en fordlder med pavisad HNFAA-MODY bor bedomas av
barndiabeteslékare pé specialistmottagning for stillningstagande till testning.

Vuxna (6ver 18 &r) forstagradsslaktingar under 55 ar till en person med HNF4A-MODY bor
erbjudas anlagsbérartestning oavsett om man som slékting har utvecklat diabetes eller inte.
Det ér ovanligt att utveckla diabetes med anlagsbérarskap efter 55 ars alder. Dérfor
rekommenderas personer dver 55 ar att provtagning gors for fastande blodsocker och det som
kallas langtidssocker (HbA1c). Endast vid faststéllda forhdjda blodsockervirden bor
anlagsbédrarskapstestning goras.

Den genetiska analysen ska vid sldktutredning enbart riktas mot den genetiska variant som
finns hos diagnosticerad sldkting, varfor det ar viktigt att ha med sig information om var det
genetiska provet har analyserats (vid vilket laboratorium eller sjukhus) och sldktingens namn
och personnummer.

Personer med bekriftat anlagsbérarskap utan faststélld diabetes bor foljas regelbundet
avseende risk att utveckla diabetes. For barn gors detta av barndiabetesteam pa
specialistmottagning. For individer 6ver 18 &r kan denna provtagning géras inom
primérvarden. Vid bekriftade hdga blodsockervirden som vid diabetes ska remiss skickas till
diabetesmottagning inom specialistsjukvérden for livslang fortsatt uppfoljning och
behandling.



