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Departamento de Promogéo da Satide e Prevengdo de Doencas Ndo Transmissiveis

DIABETES TIPO MODY — CARACTERIZACAO MOLECULAR

A diabetes tipo MODY (Maturity—Onset Diabetes of the Young) é um tipo de diabetes mellitus monogénica, de transmissdo genética
autossémica dominante e heterogénea (no caso de um dos progenitores possuir um alelo mutado, qualquer dos seus filhos terd uma
probabilidade de 50% de desenvolver diabetes tipo MODY). E caracterizada por uma manifestagdo precoce (da infancia até aos 25 anos),
podendo por vezes ser detetada na idade adulta. Cerca de 2% de todos os casos de diabetes s3o do tipo MODY, podendo estar
incorretamente classificados como sendo do tipo 1 ou do tipo 2. Muitos dos doentes com diabetes tipo MODY necessitam apenas de uma
dieta apropriada e de exercicio fisico. Em algumas situacdes, o diagndstico da diabetes tipo MODY permite a substituicdo da insulina,
injetavel, pela toma oral de sulfonilureia.

Estdo descritos 5 subtipos da Diabetes tipo MODY resultantes de alteragdes em genes que regulam a fungdo da célula B pancredtica -
HNF4A (MODY1), HNF1A (MODY3), [PF1 (MODY4), HNF1B (MODY5) e NEURODZ1 (MODY6) — e 1 subtipo resultante de alteracdes no gene
que codifica para a enzima glicoquinase, sensor da glicose - GCK (MODY2). Os subtipos mais comuns sdo MODY2 e MODY3. O
Departamento de Promocdo da Salde e Prevencio de Doencas N3o Transmissiveis (DPSPDNT) implementou metodologias para
identificaciio dos 4 subtipos mais frequentes (MODY 1, 2, 3 e 5), sendo a identificacdo de pequenas alteracdes nos genes envolvidos
realizada por sequenciacio e a detecio de grandes delecbes/duplicacbes realizada por MPLA. O laboratdrio participa num programa
internacional de Avaliag8o Externa da Qualidade para o diagndstico da Diabetes tipo MODY (EMQN).
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A caracterizagdo molecular da diabetes tipo MODY permite confirmar o diagndstico de diabetes monogénica, distinguir o subtipo,
facilitando a selecdo do tratamento mais adequado, definir o prognéstico da doenca e determinar o risco para os familiares. Permite ainda
identificar casos onde é possivel uma terapéutica alternativa a insulina injetavel.

Destaque para outras analises diferenciadas, implementadas no DPSPDNT:

Contactos:
Departamento de Promogdo da Satde e Prevengdo de Doengas N3o Transmissiveis, Unidade de Diagnostico Laboratorial e Referéncia.
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