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Примітки
# Також відомий як моногенний діабет у моло-

дих
1 — MODY — клінічно різнорідний підтип цук-

рового діабету, що характеризується раннім виник-
ненням у віці від 9 до 30 років, автосомно-домі-
нантним типом успадкування і первинним дефек-
том секреції інсуліну. Оскільки він не завжди 
інсу  лінонезалежний, його прагнуть називати «моно-
 генний діабет у молодих», а не «діабет дорослого 
типу в молодому віці», вважаючи, що другий варі-
ант назви вводить в оману (адже є принаймні дві 
форми діабету, які із самого його початку інсуліно-
залежні), хоч він і поширений у літературі. На 
сьогодні виявлено 11 генів MODY:
• MODY 1 — результат мутації гена печінкового 

ядерного фактора — HNF-4α, який розташова-
ний на довгому плечі 20-ї хромосоми; 

• MODY 2 зумовлений мутацією гена глюкокіна-
зи — GCK, що знаходиться на короткому плечі 
7-ї хромосоми; 

• MODY 3 — наслідок мутації HNF-1α, який роз-
ташований на довгому плечі 12-ї хромосоми; 

• MODY 4 зумовлений мутацією гена активатора 
інсуліну — IPF-1, що міститься на довгому 
плечі 13-ї хромосоми, гена, відомого також як 
PDX-1 (гомеобокс1 підшлункової залози і два-
надцятипалої кишки);

• MODY 5 зумовлений мутацією гена HNF-1β, 
який розташовується на 17-й хромосомі;

• MODY 6 — результат мутації гена NEURO-D1, 
розташованого на 2-й хромосомі; 

• MODY 7 — наслідок мутації гена KLF11 — 
Kruppel-подібного фактора, що розташований 
на 2-й хромосомі;

• MODY 8 — результат мутації гена жовчно-
сольово-залежної ліпази — CEL, що міститься 
на 9-й хромосомі й асоціюється з екзокринною 
недостатністю підшлункової залози; цей варіант 
діабету рідкісний;

• MODY 9 — наслідок мутації фактора транс -
крипції Pax4 на 7-й хромосомі; дуже рідкісна 
патологія;

• MODY 10 зумовлений мутацією гена інсуліну — 
INS, часто асоціюється з неонатальним діабе-
том; його частота — менше 1 %;

• MODY 11 — результат мутації гена BLK — тиро -
зин  кінази В-лімфоцитів (тирозинкінази Брутона), 
що також наявна в клітинах острівців підшлун-
кової залози й бере участь у їх розвитку.
За винятком MODY 2, який зумовлений мута-

цією ферменту, що призводить до зниження чут-
ливості β-клітин до глюкози, з подальшим зни-
женням секреції інсуліну при звичайній концент-
рації глюкози, інші виявлені гени – це фактори 
транскрипції, що регулюють секрецію інсуліну, 
розвиток підшлункової залози/β-клітин. Існує 

фенотипічна різнорідність між різними мутаціями 
підтипів MODY і в межах родовидів MODY. 
Суворі критерії діагностики MODY включають 
цукровий діабет, який може бути повністю інсулі-
нозалежним або піддаватися лікуванню перораль-
ними цукрознижувальними засобами (сульфоніл-
сечовина), автосомно-домінантний тип успадку-
вання принаймні в трьох поколіннях із встанов-
ленням діагнозу у віці до 25—30 років принаймні в 
одного із членів сім’ї.

2 — за визначенням, відсутність сімейного анам-
незу, що свідчить про автосомно-домінантне спад-
кування, робить діагноз MODY практично неспро-
можним, хоча цей стан може бути зумовлений 
і новими (в останньому поколінні) мутаціями. 
За таких обставин виникнення діабету у хворого у 
відносно молодому віці, з найбільшою ймовірніс-
тю, буде спочатку верифіковано як ЦД 1 типу, а 
тому необхідна оцінка маркерів автоімунності 
(специфічних антитіл). Водночас повільний пере-
біг ЦД 1 типу може бути помилково прийнятий за 
ЦД 2 типу.

3 — за відсутності маркерів автоімунності й 
негативного анамнезу у хворого молодого віку з 
більш легкою формою цукрового діабету або з 
тривалою фазою «медового місяця» слід оцінити 
наявність чинників ризику, притаманних ЦД 2 ти -
пу, таких як ожиріння, приналежність до певних 
етнічних груп, схильних до розвитку ЦД 2 типу, 
або чинників, відповідальних за вторинний діабет. 
Детальніше див. алгоритми «Цукровий діабет 2 ти -
пу» і «Переддіабет».

4 — див. відповідний алгоритм для ЦД 1 типу 
або ЦД 2 типу.

5 — якщо заперечено найчастіший тип резис-
тентності до інсуліну (тип А), то неадекватно 
високий рівень інсуліну при діабеті легкої або 
помірної тяжкості може свідчити про інсуліноре-
зистентність унаслідок мутації самого гена інсулі-
ну, що призводить до секреції менш ефективного 
інсуліну. У хворих з мутаціями гена інсуліну мож-
ливе автосомно-домінантне успадкування. При 
підозрі слід дослідити інсулін плазми на предмет 
структурних дефектів за допомогою хроматогра-
фічного аналізу або інших методів за умови їх 
доступності, зокрема методів молекулярної діаг-
ностики, таких як зміна послідовності генів. 
Аномалії рецепторів інсуліну також можуть вияв-
лятися високим рівнем інсуліну, але без його 
структурних дефектів або аномалій генів.

6 — мутації гена глюкокінази, відповідальні за 
MODY 2, призводять до легкої хронічної гіперглі-
кемії внаслідок відносно меншого зниження від-
повіді β-клітин підшлункової залози на глюкозу. В 
результаті у більшості осіб патологія зазвичай 
характеризується досить легкою формою діабету 
та помірною гіперглікемією натще і дещо поруше-

1 Гомеобокс — специфічна послідовність ДНК.
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ною толерантністю до глюкози. Гомозиготні мута-
ції гена глюкокінази зумовлюють цукровий діабет 
у період новонародженості. Подібно у хворих з 
мутаціями в генах IPF-1/PDX-1 іноді можливе 
лікування пероральними цукрознижувальними 
засобами, але може знадобитися застосування 
інсуліну.

7 — у хворих з мутаціями HNF-4α, HNF-1α, 
HNF-1β, NEURO-D1 відзначаються тяжчі розла-
ди вуглеводного метаболізму — від порушеної 
переносимості глюкози до тяжкого діабету, часто з 
поступовим прогресуванням від легкої до тяжкої 
форми. Приблизно у третини цих хворих виникає 
потреба в інсуліні, і вони схильні до розвитку в 
них судинних ускладнень. Дослідження показали, 
що тяжчі форми дефекту секреції інсуліну відзна-
чаються у хворих з MODY 1 і MODY 3 — MODY 6 
порівняно з хворими з MODY 2. Загалом у хворих 
з MODY 2 і дефектами гена глюкокінази можлива 
нормальна відповідь інсуліну на внутрішньовенне 
введення глюкози при підтримці концентрації 

глюкози на рівні 7 ммоль/л і вище. Натомість у 
хворих з іншими формами MODY наявні тяжчі 
порушення секреції інсуліну, і цей дефект не може 
бути подоланий стимуляцією шляхом інфузії глю-
кози.

8 — відмінності між відомими формами MODY 
мають клінічне значення в консультуванні, оскіль-
ки при MODY 2 ризик судинних ускладнень най-
менший, при деяких інших формах (MODY 1, 3, 4) 
можливе лікування пероральними цукрознижу-
вальними засобами, які забезпечують секрецію 
інсуліну, близьку до нормальної, зокрема створю-
ючи ефект «інкретину» і підтримуючи майже нор-
мальний рівень НbА1с. Згодом деяким хворим з 
MODY 1, 3, 4 може знадобитися лікування інсулі-
ном. Методи молекулярного аналізу відомих нині 
мутацій генів при MODY 1 — MODY 4 доступні 
для рутинного клінічного застосування, що полег-
шує діагностику й лікування. Імовірно, будуть 
виявлені й нові гени, які зумовлюють розвиток 
MODY.
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