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BACKGROUND. Maturity-onset diabetes of the young (MODY) is the most common form of monogenic diabetes, usually 
diagnosed before the age of 30 years in non-obese patients with a family history of diabetes mellitus (DM). MODY is relatively 
rare compared to type 1 and type 2 DM, with various literature estimates affecting only 1-2 % of people with diabetes, 
but because it is rare, clinicians may misdiagnose it as type 1 or type 2 DM, which happens in most cases. Unlike type 1  
DM patients, patients with MODY have preserved pancreatic β-cell function, so lifestyle modification in combination with 
glucose-lowering therapy, which in some cases may include insulin, may be sufficient interventions as treatment.
OBJECTIVE. With the help of literary sources, familiarize yourself with the classification, clinical manifestations, aspects 
of treatment and prognosis of the main forms of MODY diabetes.
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MODY-діабет як орфанна хвороба:  
огляд літератури

ОБҐРУНТУВАННЯ. Цукровий діабет (ЦД) зрілого віку в молодих (MODY) є найпоширенішою формою моноген-
ного діабету, яка зазвичай діагностується у віці до 30 років у пацієнтів без ожиріння із сімейним анамнезом ЦД.  
MODY трапляється доволі рідко порівняно із ЦД 1 та 2 типів: за даними різних літературних джерел, на нього страждає 
лише 1-2 % людей із діабетом. Однак, оскільки поширеність MODY невисока, лікарі-клініцисти можуть помилково діаг-
ностувати його як ЦД 1 або 2 типу, що й відбувається в більшості випадків. На відміну від хворих на ЦД 1 типу пацієнти 
з MODY мають збережену функцію β-клітин підшлункової залози, тому здебільшого як лікування достатніми втручаннями 
можуть бути модифікація способу життя в комбінації з цукрознижувальною терапією, котра подеколи може включати 
інсулін.
МЕТА. За допомогою літературних джерел ознайомитися з класифікацією, клінічними проявами, аспектами лікування 
та прогнозом основних форм MODY-діабету.
МАТЕРІАЛИ ТА МЕТОДИ. Об’єкт – MODY-діабет як орфанна хвороба. Метод дослідження – огляд літературних джерел.
РЕЗУЛЬТАТИ. MODY найчастіше є автосомно-домінантною хворобою та поділяється на підтипи (від MODY1 до MODY14) 
на підставі генетичної мутації. Найчастіше трапляються підтипи 1-3, на них припадає 95 % випадків. Лікування зазвичай 
передбачає дієту, фізичну активність і подеколи призначення інсуліну або пероральних цукрознижувальних препаратів. 
Загалом прогноз може бути досить сприятливим за умови компенсації вуглеводного обміну.
ВИСНОВКИ. MODY-діабет – це складна, генетично зумовлена патологія, а розуміння особливостей цієї хвороби,  
її діагностики й лікування має велике значення для пацієнтів та їхніх сімей. Розвиток сучасних методів лікування й мо-
ніторингу глюкози, як-от інсулінові помпи, цілодобовий моніторинг глікемії та інші технології, може поліпшити прогноз 
для пацієнтів із MODY. Кожен пацієнт із MODY-діабетом має індивідуальні особливості, що накладає відбиток на прог-
ноз хвороби та підходи до лікування. Головною метою є підтримка нормального рівня глюкози в крові, щоб уникнути 
ускладнень.

КЛЮЧОВІ СЛОВА: цукровий діабет, MODY, моногенний діабет, мікробіом, діагностика, лікування.
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Вступ
Термін MODY вперше застосували 1974 року Tattersall 

і Fajans, описавши його як діабет зрілого віку в молодих 
(Maturity-Onset Diabetes of the Young) [21], адже ця хво-
роба проявляється переважно до 30 років. MODY є най-
поширенішою формою моногенного діабету з автосомно- 
домінантним типом успадкування. Він поділяється на під-
типи (від MODY1 до MODY14) на підставі генетичної му-
тації; на підтипи 1-3 припадає 95 % випадків. MODY часто 
помилково діагностують як цукровий діабет (ЦД) 1 або 
2 типу. Його слід запідозрити в пацієнтів без ожиріння, котрі 
мають діабет, діагностований у молодому віці (молодше 
30 років), і сімейний анамнез ЦД. На відміну від хворих на 
ЦД 1 типу пацієнти з MODY мають збережену функцію β- 
клітин підшлункової залози через 3-5 років після встанов-
лення діагнозу, про що свідчать рівні С-пептиду з рівнем 
глюкози в сироватці крові понад 8 ммоль/л і відсутність 
лабораторних доказів порушення функції підшлунко-
вої залози (β-клітинний автоімунітет). Пацієнти з MODY1 
і MODY3 мають прогресивну гіперглікемію та частоту су-
динних ускладнень, подібні до таких у пацієнтів із ЦД 
1 та 2 типів. Модифікація способу життя, включаючи дієту 
зі зменшенням легкозасвоюваних вуглеводів, має бути пер-
шою лінією лікування MODY1 і MODY3. Вагітним пацієнткам 
із MODY можуть знадобитися інсулінотерапія та додатковий 
моніторинг плода на макросомію.

Діагностика та розуміння цього синдрому є важливими 
для того, щоб знати, кому проводити тестування. Ця хвороба 
також має наслідки для пацієнтів та їхніх родин, зважаючи 
на автосомно-домінантне успадкування й те, що певні ге-
нетичні підтипи по-різному реагують на лікування, мають 
різний рівень ускладнень, а деякі підтипи мають екстрапан-
креатичні аномалії, пов’язані з нирками, печінкою, кишків-
ником тощо [1, 3-5, 11, 14, 17, 23].

Аналіз літературних даних
Вплив генетичних чинників відіграє ключову роль у роз-

витку різних хвороб. Однією з таких генетично зумовлених 
патологій є MODY-діабет, який є рідкісною формою ЦД. 
MODY спричинений дефектами розвитку острівцевих клітин 
підшлункової залози, що порушує секрецію інсуліну. Зазви-
чай він успадковується за автосомно-домінантним типом, 
і пацієнти мають гетерозиготні мутації. Пенетрантність 

і експресивність можуть сильно відрізнятися навіть серед 
членів родини, а фенотип значною мірою залежить 
від залученого гена [20]. Гени MODY впливають на секрецію 
інсуліну через порушення чутливості до інсуліну, метабо-
лізму глюкози в β-клітинах або активації залежних від аде-
нозинтрифосфату калієвих каналів. У цій статті розглянемо 
MODY-діабет як орфанну патологію, висвітлимо його основні 
характеристики, діагностику, лікування та прогноз [1, 3-5, 
11, 14, 17, 23].

MODY-діабет: поняття й історія
MODY – це група генетично зумовлених форм ЦД,  

які спричинені дефектами в генах, що контролюють роботу 
β-клітин підшлункової залози. Він дістав свою назву через 
клінічний прояв у ранньому віці та повільний перебіг.

Історія дослідження MODY
Вивчення MODY-діабету розпочалося в середині  

ХХ століття, коли було виявлено спадковий характер цієї 
патології. Перший випадок MODY описано 1950 року, відтоді 
було ідентифіковано понад десяток генетичних мутацій,  
які спричиняють MODY-діабет.

Класифікація та генетика MODY
Типи MODY-діабету
MODY-діабет класифікується на декілька типів залежно 

від генетичних мутацій, що лежать в його основі. До найпо-
ширеніших типів відносять MODY1, MODY2, MODY3 та MODY4.

MODY1 (HNF4A-MODY). Спричинений мутаціями 
гена HNF4A (ген гепатоцитарного ядерного фактора-4α), 
який кодує білок HNF4A. Цей білок відіграє ключову 
роль у регуляції генів, необхідних для функції β-клітин 
підшлункової залози та продукції інсуліну.

Характеристики MODY1:
• передчасний вік початку захворювання, зазвичай  

у дитячому або підлітковому віці;
• ступінь гіперглікемії – від легкого до помірного;
• зазвичай не потребує інсулінотерапії, інші терапевтичні ме-

тоди можуть включати дієту та протидіабетичні препарати.
MODY2 (Glucokinase-MODY). Зумовлений мутаціями гена 

GCK, який кодує фермент глюкокіназу. Глюкокіназа відіграє 
важливу роль у регулюванні глікемії, визначаючи чутливість 
β-клітин до глюкози.
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MATERIALS AND METHODS. Object: MODY diabetes as an orphan disease. Research method: a review of literary sources.
RESULTS. MODY is most often an autosomal dominant disease and is divided into subtypes (MODY1 to MODY14) based 
on genetic mutation. Subtypes 1-3 are the most common, accounting for 95 % of cases. Treatment usually includes diet, 
exercise, and, in some cases, insulin or oral hypoglycemic drugs. In general, the prognosis can be quite favorable, provided 
that carbohydrate metabolism is compensated.
CONCLUSIONS. MODY diabetes is a complex genetically determined pathology, and understanding the features  
of this disease, diagnosis and treatment are of great importance for patients and their families. The development of modern 
methods of treatment and monitoring of glucose, such as insulin pumps, 24-hour glycemic monitoring and other technologies,  
may improve the prognosis for patients with MODY. Each patient with MODY diabetes has individual characteristics, which 
leaves an imprint on the prognosis of the disease and approaches to treatment. The main goal is to maintain a normal level 
of glucose in the blood to avoid complications.


