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Tietolehtiset on tarkoitettu yleiskatsauksiksi johonkin tiettyyn oireyhtymaan tai sairauteen, ne eivat
korvaa perinndllisyysneuvontaa tai erikoislaakarin konsultaatiota.

Mody-diabetes

Erikoisla&kari Brita Liljestrom, Vaestoliiton perinndllisyysklinikka 2002

Synonyymit: Maturity Onset Diabetes of the Young

Lyhyesti

Diabetes on yleensa monitekijainen sairaus,
jonka syntyyn vaikuttavat seka ymparisto-
etta perintétekijat. Suomessa on noin
200.000 diabeetikkoa, joista noin 15 %:lla on
nuoruustyypin (tyypin 1) ja noin 85 %:lla
aikuistyypin (tyypin 2) diabetes.

Diabeteksen eri muodoille on yhteista liian
suuri verensokeripitoisuus, mutta sen syyt
ovat moninaiset. Diabetekseen viittaavia
oireita ovat vasymys, jano, lisdéntyneet virt-
samadrat, laihtuminen. Tyypin 2 diabetek-
sessa oireet saattavat puuttua kokonaan, ja
diabetes saatetaankin todeta sivuldydéksena
muiden tutkimusten yhteydesséa. Kun diabe-
teksen hoito saadaan kohdalleen, ovat poti-
laat yleensa oireettomia ja voivat hyvin.

Naiden tavallisten muotojen ohella on ole-
massa diabeteksen harvinainen perinndllinen
muoto eli ns. MODY-diabetes.

Diabeteksesta 2-4 % on arvioitu olevan
MODY:a. MODY on vallitsevasti periytyva
sairaus, jolle on tyypillistd nuori sairastumis-
ik&, voimakas perheittainen esiintyminen,
usein lieva taudinkuva ja hypoglykemia-
herkkyys.

Tauti on todennakdisesti MODY-diabetesta,
jos se tayttdd seuraavat ehdot: 1) diabetes
puhkeaa alle 25-vuotiaana, 2) perheessé on
diabetespotilaita vahintadn kolmessa suku-
polvessa.

MODY-diabeteksessa on useita eri tyyppeja,
joita kutsutaan nimellda MODY1, MODY2 jne.
ja niiden taustalla on eri geeneja. Naille gee-
neille ei ole olemassa suomenkielisia nimia.
MODY aiheutuu geenivirheista glukokinaasi-
geenissa (MODY2), maksan transkriptio-
tekijéiden HNF-4a-, HNF-1a- ja HNF-1b -
geeneissd (MODY1, MODY3, MODYS5) tai
IPF1-geenissd (MODY4). Kaikki mainitut
geenit sijaitsevat eri kromosomeissa.

MODY-geenien virheilla on voimakas diabe-
testa aiheuttava vaikutus eli niiden pene-
transsi on korkea. Yli 90 % MODY-geenien
virheita perineista henkildista sairastuu dia-
betekseen elamansa aikana ja heista n. 65 %
jo ennen 25 vuoden ikaa.

Pohjoismaissa ja Suomessa MODY-tyypeista
MODY3-mutaatiot ovat yleisimpia ja MODY2
ja MODY1 mutaatiot hieman harvinaisempia.
Diabetesta selittavia MODY4- ja MODY5-
mutaatioita ei Pohjoismaista ole toistaiseksi
I6ydetty lainkaan.

MODY:n ilmiasusta

MODY:n eri muodoille on yhteista vallitseva
periytyminen eli taudin esiintyminen monessa
sukupolvessa sukupolvelta toiselle periytyen,
insuliinierityksen hairid, yleensa lieva taudin-
kuva ja usein tautiin liittyvien myéhaiskompli-
kaatioiden puuttuminen. Myéhaiskomplikaati-
oilla tarkoitetaan nuoruus- ja aikuistyypin dia-
beteksessa melko usein esiintyvia mm.
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silman verkkokalvon, aareishermoston ja mu-
nuaisten sairauksia. Insuliinierityksen hairié
vaihtelee kuitenkin vaikeusasteeltaan saman-
kin perheen sisélla, ja mydhaiskomplikaatioi-
den ilmaantuminen on yhteydessa pitk&aikai-
seen sokeritasapainoon myés MODY-poti-
lailla kuten muillakin diabetikoilla.

MODY1-diabetes puhkeaa valtaosalla jo en-
nen 25 vuoden ikd4, ja insuliininpuute on
usein vaikea ja insuliinihoitoa vaativa. Erityis-
piirteena on todettu poikkeuksellisen matala
seerumin triglyseridipitoisuus (triglyseridit
ovat veren rasvoja).

MODY2-diabeteksessa sokeritasapainon hai-
rid on lieva, valtaosa potilaista tarvitsee
yleensé vain ruokavaliohoitoa ja mydhais-
komplikaatiot ovat harvinaisia. Tavallisimmin
tauti iimenee ainoastaan kohonneena paas-
tosokeritasona eika aterioiden jalkeen esiinny
verensokerihuippuja. Huomattavaa on, ettéa
raskauden aikana potilaat tulee kuitenkin
hoitaa insuliinilla sikiériskien vahentamiseksi.

MODY3 on Pohjoismaissa yleisin MODY-
tyyppi. Tauti on kliinisesti monimuotoinen ja
taudinkuva saattaa vaihdella samankin per-
heen jasenilla. Tyypillistd on merkittava insu-
lininpuute, mutta koska potilaat ovat hyvin
insuliiniherkkia (insuliinin teho on poikkeuk-
sellisen hyvd), he saattavat parjata pitkaan
omalla vahaisella insuliinintuotannollaan il-
man insuliinihoitoa.

Alkamisika nayttaa laskevan asteittain siir-
ryttdessd vanhemmasta nuorempaan suku-
polveen. Tassa diabetesmuodossa paasto-
sokeritaso pysyy pitkdan normaalina, vaikka
aterianjalkeiset arvot ovat koholla. Sokeri-
rasituksessa todettiinkin kolmasosalla suo-
malaisista MODY3-geenin kantajista diabe-
tes, jota ei oireiden tai paastosokeritason
perusteella ollut diagnosoitu.

Piileva diabetes saattaa MODY3-geenin
kantajilla varsin nopeasti pahentua mink&
tahansa insuliininerkkyytta heikentévan tilan
myo6ta (esim. tulehdukset, raskaus). Geeni-
virheen kantajista valtaosa (lahes 100 %)
sairastuu diabetekseen jossain elaménsa

vaiheessa ja suurin osa murrosian kynnyk-
sella.

MODY-diabeteksen periytyminen

Ne periytymissédannét eli Mendelin lait, joita
yli 100 vuotta sitten opittiin tuntemaan, pate-
vat edelleen. MODY-suvuissa sairastumis-
alttius periytyy vallitsevan eli dominantin pe-
riytymisen saantéja noudattaen.

Kaytanndssa tama periytymistapa merkitsee
sitd, etta jokaisella sairaalla henkildlla on lap-
sia hankkiessaan ollut yhta suuri mahdolli-
suus antaa lapselle sairautta aiheuttava
perintdtekija tai vastaava terve perintotekija,
eli kunkin lapsen riski peria diabetesalttius on
ollut 50 %. Tama asia on maaraytynyt hedel-
moittymishetkella.

Tilastollisesti ajatellen téllaisissa suvuissa
MODY-potilaiden oireettomista lapsista suun-
nilleen puolet on perinyt alttiuden sairastua
diabetekseen ja suunnilleen puolet ovat
saastyneet talta alttiudelta. Sattuma on rat-
kaissut, kuka on perinyt sairastumisalttiuden.
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7 vanhemmat

lapset

Kuvassa esitetdan, miten vallitsevasti periyty-
vaa tautia aiheuttava geenivirhe periytyy su-
kupolvesta toiseen. Kuvassa ihminen on
merkitty ympyraksi ja geenipari pienemmin
ympyréin. Sairaan henkilén symboli on vari-
tetty vihreaksi.

Toisella vanhemmista on MODY-diabetes,
joka aiheutuu siita, etta hanella on taman
taudin syntyyn vaikuttavassa geeniparissa
toinen geeni terve (valkoinen) ja toinen geeni
virheellinen (vihred).

Sukusolujen muodostuessa jokaiseen synty-
vaan sukusoluun tulee kustakin geeniparista
jompikumpi. Sairaalla henkildlld muodostuu
siis yht& paljon terveita ja sairaita sukusoluja.
Vaikka puolisolta tulee vain terveita geeneja
tdman asian suhteen, on lasten todennakoi-
syys peria sairas geeni 50 %.
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MODY3-geenin perineille suositellaan saan-
nollista 1aakarin seurantaa diabetesalttiuden
takia. Kerran vuodessa olisi hyva tarkistaa
paastosokeriarvo ja pitkaaikais-sokeriarvo
(aterianjalkeiset sokeriarvot saattavat olla
huomattavasti koholla jo ennen paastosoke-
riarvon kohoamista).

Kuumeisten tulehdustautien yhteydessa olisi
hyva tarkistaa paastosokeriarvo.
Raskaudenaikaisen seurannan tulisi tapahtua
aitiyspoliklinikan toimesta, koska raskaus
saattaa laukaista piilevan diabeteksen.

MODY3-geenin kantajien lapsille suositellaan
sokerirasitusta noin 1-2 vuoden vélein noin 8
vuoden i&sté lahtien. Verensokeriarvo olisi
myds hyva tarkistaa kuumeisten
tulehdustautien yhteydessa tai mikali lapsi on
muutoin huonokuntoinen (poikkeuksellisen
janoinen, vasahtanyt tms.).

Toinen mahdollisuus on tutkia kouluikaisilta
lapsilta, ovatko he perineet MODY3-geenin,
ja seurata vain geenin perineiden sokeri-
arvoja. Tatd mahdollisuutta on etupdéssa
kaytetty tieteellisen tutkimuksen yhteydessa.

MODY-potilaiden seuranta on jarjestetty joko
sairaaloiden diabetespoliklinikoilla tai terve-
yskeskuksien diabetesvastaanotolla.MODY-
potilailla ei ole omaa potilasyhdistysta, vaan
he osallistuvat halutessaan diabetes-
yhdistysten toimintaan.
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