Genetikai faktorok a Il. tipusu diabetes mellitusban (T2DM)
Kovacs Arpéad Ferenc

Klinikai megnyilvdnulds szerint két tipusu diabétesz format kilénboztetlink meg. Az |. tipusd DM
(T1DM) incidencigja Anglidban 0.4 9%, a testvérek koézott 6 %, A, =15, tehat ritkabb, inkabb
fiatalkorban jelentkezik, inzulinodependens forma és magas incidencidt mutat a potencidlisan
sulyos vese, retina es vaszkularis szovédmeények kialakulasara. A T2DM a gyakoribb kérforma,
felnéttkorban, idéskorban jelentkezik, nem inzulinodependens forma és prevalenciaja elérheti a
10 %-ot is a népesseégben. Europaban incidencigja 10% koruali, testvérek kozott 35%, illetve
A,=3,5. A kor kezeléese a megfelelé szénhidrat-beviteles diéta mellett sikeres lehet, am sok
beteg esetében szikséges az oralis antidiabetikumok (OAD) adasa, illetve egyeseknek inzulinra
is szlUkseguk van. E prevalenciahoz hozzaadddik 1~2 % a DM monogénes formai végett.

Tablazat 1: DM tipusok

T2DM MODY Ujszulttkori
diabétesz

<0.001%

Prevalencia <1%

<10% <0.01%

Jelentkezés gyerek/ kamaszkor felnétt/ idéskor karnfe;lsnzé;l:atal 6 hénap elétt
Oroklédés poligénikus poligénikus monogénes monogénes
Gének szama szamos, szamos legaladbb 8 gén legaldbb 14 gén
Ptf Bl inzulin S28krECIO/ o Soip diszfunkei6  B-sejt diszfunkeid
idiopathias rezisztencia

Terhesseég alatt a nék 1~3 Y%-ban kialakul a glukéz intolerancia, mely gesztacios diabéteszként
ismert. Altaldban a terhesség utén helyredll az elvaltozas, de a nék 50-75 %-ban az életiik
soran késébb kialakul a T2DM. A diabétesz kialakulhat masodlagosan szamos ritka genetikai Sy
és nem genetikai rendellenesség kapcsan. (pl. Prader-Willi Sy, Bardet-Biedl Sy, Wolfram Sy,
Friedreich ataxia. Kovetkezésképpen a DM etioldgidja heterogén. A T2DM prevalencidja
novekvében van és 2025-re vildgszerte haromszaz millid egyén is érintett lehet. A T2DM-ben
szenvedd paciensek kitettek Ugy a makro, mint a mikroangiopathids diabéteszes
szovédmeényekre.

A T2DM-ben szenvedd betegek szdmos kulénb6z6 genetikai faktort orokoltek, melyek bizonyos
kérnyezeti hatdsokkal egyutt a kor kialakuldsahoz vezettek és az elsédleges okként szerepelnek.
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Tablazat 2: Asszocialt gén Iékuszok a |l tipusu dibéteszben
OR per
allél-rizikos
masolat
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modszer a
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GWA felmérés

f s

KLF14 7932.3 609393 .06 ismeretlen ToDM
GWA felmérés
11P15 11p15 i A1 ismeretlen T2DM, sz0idi
eredet
analizise
B-sejt mikodés,
diabétesz rizikd 2
MTNR1B 11921-g22 600804 .09 asszocidlt a WA felmeres
paternalisan 6rokolt e
alléllal
ADCY5 3913.2-g21 600293 12 ismeretlen CWE Telmeres
) glukoz érzékelés  GWA felmérés
GCK 7p15.3-p15.1 138079 .07 2 B FPG-rd|
. GWA felmérés
GCKR 2p23 600842 .06 ismeretlen FPG-rd|
. GWA felméres
PROX1 1941 601546 .07 ismeretlen FPG-rd|
. GWA felmérés
DGKB 7p21.2 604070 .06 ismeretlen FPG-rél
Ha attekintjuk a T1DM lékuszait is nem talalunk atfedést, bizonyitva, hogy a két

major prediszponald lékusz. A legnagyobb odds ratio-val (OR) rendelkezik a TCF7L2 l6kusz. A
prediszponald lokuszok kiemelnek szamos célpontot a beavatkozasra, de sok munka var meég

ezen adatok klinikai alkalmazasénak felhasznéalasara.
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