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Diagnostika HNF1A-MODY s vyuzZitim biomarkera hsCRP
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Ciel"

Uvod CRP (C-reaktivny protein) je zapalovy protein, ktorého expresia prebieha za Uéasti
transkripéného faktora HNFla (Hepatocyte Nuclear Factor 1 alpha). Pacienti s monogénovym
diabetom, ktori maju mutacie v géne HNF1A (HNF1A-MODY), maju nizsiu koncentraciu CRP v
porovnani s ostatnymi ludmi s diabetom. Vysokocitlivou metddou hsCRP (high-sensitivity CRP) je
mozné detegovat velmi nizke hladiny CRP, ktoré by mohli slizit ako biomarker pre jednoduchsiu
diagnostiku pacientov s HNF1A-MODY.

Cielom prace bolo zistit prevalenciu HNF1A-MODY s vyuZitim hsCRP ako biomarkera, a to v rdmci
celonarodného skriningu pacientov s diabetom na Slovensku.

Subor a metodika:
Subor a metodika: Z celkového poctu 3 539 pacientov sme vyselektovali 50 pacientov s
diagnostikovanym diabetom medzi 8.-40. rokom Zivota a hsCRP

Vysledky:

Vysledky: Pomocou Sangerovho sekvenovania sme u troch pacientov identifikovali HNF1A varianty
€.737T>G (p.V246G), c.1373_1388dup (p.Q463H fs) a c.1573A>T (p.T525S). Koncentracia hsCRP v
plazme bola u jednotlivych pacientov 0,02, 0,01 a 0,07 mg/I. Vek néastupu diabetu bol 17, 18 a 20
rokov, pricom vsetci traja pacienti boli v ase DNA analyzy lie€eni inzulinom. Napriek tomu, Ze u
pacientov s MODY diabetom zvacsa nebyvaju pritomné zndmky metabolického syndrému, u
pacientov sme zaznamenali hypertenziu, zvySeny obvod pdsa ¢i hypercholesterolémiu.

Zaver (aj v anglickom jazyku):

Zaver: Z 3539 pacientov z celondrodného skriningu diabetu na izemi SR sme identifikovali troch ludi
s HNF1A génovym variantom, ¢o predstavuje prevalenciu 0,08 % HNF1A-MODY. Komplikujucim
faktorom pre klinickd diagnostiku monogénového diabetu je jeho koincidencia s ¢rtami
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metabolického syndrému. hsCRP moze prispiet k zlepseniu diagnostiky HNF1IA-MODY na Slovensku.
Pri v€asnej diagnostike moze pacient profitovat zo zmeny liecby z inzulinu na tabletky derivatov
sulfonylmocoviny.

Podporené: Centrum vyskumu zdvaznych ochoreni a ich komplikacii ITMS 26240120038, VEGA
1/0211/18

Conclusion: From 3539 patients included in the Nationwide Diabetes Screening in Slovak Republic,
we identified three people with HNF1A gene variant what represents 0,08 % prevalence of HNF1A-
MODY in Slovakia. Clinical diagnosis of monogenic diabetes is complicated due its coincidence with
metabolic syndrome features. hsCRP can improve the HNF1A-MODY diagnosis. In the case of early
diagnosis, patients can profit from switching the insulinotherapy to treatment by sulfonylureas.
Supported by: A centre for research into serious diseases and its complications ITMS 26240120038,
VEGA 1/0211/18
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