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Klasifikace DM

DIABETES MELLITUS
. DM 1. typu

Destrukce beta bunek obvykle vedouci k absolutnimu
nedostatku inzulinu

A) autoimunni — vznika na podkladé autoimunitni reakce,
ktera probiha u geneticky predisponovanych osob a jejimz
spoustécim mechanismem je pravdépodobné virova infekce Ci
styk s jinym exogennim nebo endogennim agens.Genetickou
nachylnost k diabetu urcCuje interakce rizikovych, protektivnich a
neutralnich gend z HLA a non-HLA systému. Charakteristicka
pritomnost protilatek proti fadé autoantigenu. Ke klinické
manifestaci nutna destrukce vice nez 70 % tkané produkuijici
inzulin. Vyskyt v kterémkoli véku, prabéh ¢asto akutni, s
rozvojem DKA zejména v déetstvi a dospivani.



Klasifikace DM

. DM 1. typu

B) idiopaticky — etiologie neni znama,
pacienti zavisli na exogennim inzulinu, maji
sklon ke ketoacidoze, nejsou prokazatelne
znamky autoimunity ani vazba na HLA.



Klasifikace DM

Il. DM 2. typu

MuazZe se pohybovat od predominantni inzulinové rezistence s
relativnim deficitem inzulinu az po predominantné sekretoricky
defekt s inzulinovou rezistenci nebo bez ni.

Na vzniku choroby se podili faktory genetické i exogenni — obezita,
stres, fyzicka neaktivita, koufeni.

Manifestace — dospéelost obvykle po 40. roku veku, v souCasné
dobé vzrasta pocet pacientd v mladSim véku a v détstuvi.

Typicky je pozvolny zaCatek, Casto nahodny zachyt, neni sklon ke
ketoacidoze.

DM 2. typu je jednim z projevd metabolického syndromu, pacienti
maji Casto dalSi abnormality, které zvysuji kardiovaskularni riziko.



Klasifikace DM

lll. Jiné specifické typy
A) Genetické defekty funkce beta bunky

MODY (AD typ dédic¢nosti, manifestace do 25 let, 5 let bez
inzulinu, kromé MODY 2 vysokeé riziko vaskularnich
komplikaci), novorozenecky diabetes permanentni nebo
tranzientni, MIDD, dalsi

B) Genetické defekty v pusobeni inzulinu

Inzulinova rezistence typu A, leprechaunismus, syndrom
Rabsonuv-Mendenhalllv, lipoatroficky diabetes a dalSi

C) Onemocnéni exokrinniho pankreatu

Pankreatitida, trauma, tumor, CF, hemochromatoza,
fibrokalkulézni pankreatopatie a dalSi



Klasifikace DM a poruch homeostazy

lll. Jiné specifické typy
D) Endokrinopatie

Akromegalie, cushinglv syndrom, glukagonom,
feochromocytom, hypertyreoza, somatostatinom a dalSi

E) Diabetes indukovany léky

Pentamidin,glukokortikoidy, hormony St. zlazy, diazoxid, beta
adrenergni agonisté, thiazidy, alfa interferon a dalSi

F) Infekce
CMV, coxsackie, rubeola a dalsi

G) Vzacné formy imunitné mediovaného diabetu
Stiff man sy, APS typ la Il a dalSi

H) Genetické syndromy s moznym diabetem

Down syndrom, Klinefelterlv syndrom, Turnertv syndrom,
Wolframuv syndrom, Porfyrie, Prader Willi syndrom a dalSi



Klasifikace DM

IV. Gestacni diabetes



A) Genetické defekty funkce beta bunky

MODY — Maturity Onset Diabetes of The
Young

Monogenne podminene formy diabetes
mellitus - 4% osob

Casny zadatek

Dédicnost AD



MODY — Maturity Onset Diabetes of The
Young

monogennée podminene formy diabetes mellitus - 4% osob
diabetes mellitus s Casnym zacCatkem - pred 25 rokem zivota

autosomalné dominantni typ dedicnost - patri dle klasifikace
diabetu do samostatné kategorie:

diabetes mellitus vyvolany genetickym
defektem b-bunék.

neni zivotné zavisly na inzulinu, miaze byt Ié€en bez inzulinu
déle nez pét let od stanoveni diagnézy nebo je pri inzulinove
|éCbé zachovana vyznamna sekrece C-peptidu jako ukazatele
endogenni inzulinové sekrece.
inzulinova |éCba vSak muze byt potfebna k zajisténi dostatecné
metabolické kontroly pacienta



Indikace k vySetreni MODY genu

pozitivni rodinna anamnéza diabetes mellitus (porucha
glukézoveé tolerance, gestaCni diabetes, mirna hyperglykémie
nalaéno) s vyskytem nemoci do 30 let véku v kazdé generaci

(autosomalné dominantni typ dédi¢nosti);
splnujici alespon jedno z techto kritérii:

pacient, u néhoz doslo k manifestaci diabetu (hyperglykémie)

bez znamek diabetické ketoacidozy,
pacient sledovan pro trvalou stacionarni mirnou hyperglykemii,

pacient dlouhodobé dobfe kompenzovan na malych davkach

Inzulinu, PAD nebo na dieté,

pacient, u nehoz byly zjisteny negativni anti-GAD, ICA, |IAA
protilatky, pfipadné s protektivnim HLA genotypem proti

autoimunitnimu typu diabetu. 2.



Rozdéleni MODY diabetu

1. Diabetes transkrip€nich faktoru — je predevsim
reprezentovan MODY 3, ale zahrnuje 1 dalsi typy
MODY: MODY 1, MODY 4, MODY 5 a MODY 6.
Pacienti s diabetem transkripénich faktord maiji pfi
narozeni normalni glukézovou toleranci, ale postupné
dochazi k rychlé progresi ve zhorsovani funkce beta-
bunek. To vede ke vzniku diabetes mellitus a nutnosti
leCby Casto se zapojenim inzulinu nebo PAD. Riziko
diabetickych komplikaci je velke.



2. Glukokinazovy diabetes - tvoren pouze
skupinou MODY 2, je naproti tomu typicky mirnou
hyperglykémii s minimalni progresi béhem zivota.
Mechanismem vzniku hyperglykémie je poruseni
senzoru beta-bunék pro glukézu, které pak zahajuji
sekreci inzulinu pfi vyssi glykémii, nez je obvyklych 5
mmol/l. Tento defekt je pritomen jiz intrauterinne a
zvysena glykemie nalacho |je zachytitelna v
kterémkoli veku. Pacienti vétSinou nevyzaduiji jinou
léCbu a zfidka dojde ke vzniku diabetickych
komplikaci.



MODY 2 (defekt glukokinazy)

Nasledujici projevy vedou k podezreni na
glukokinazovy diabetes :

Hyperglykemie nalacno je stejna a stabilni bEhem mésicu az let

HbA1c je typicky na horni hranici normy nebo ji lehce
prekracuje.

Pri oGTT (oralni glukézovy tolerancni test) je vzestup egkemle
mezi 0. a 120. minutou mirny (typicky o méné nez 3 mmol/l), i
kdyz se doporucCuje vzhledem k variabilite v oGTT nepovazovat
tuto hodnotu za absolutni pravidlo

Rodice mohou mit T2DM nebo byt bez diabetu. Pri testovani ma
jeden z rodi€u mirné zvySenou glykemii nalacno v rozmezi 5,5—
8,5 mmol/l, coz potvrzuje autozomalné dominantni dédi¢nost



MODY 2 (defekt glukokinazy)

Standardni vysetreni MODY 2

Rodinna anamnéza

Glykemie u obou rodicu

Dynamicke zatézove testy (oGTT, ivGTT)
Stanoveni autoprotilatek

HbA1C

Molekularne geneticke vysetreni



MODY 2 (defekt glukokinazy)

Cilové hodnoty pro lIéébu pacientu s
glukokinazovym diabetem Ize shrnout takto:

glykemie nalacno: 5—-8 mmol/l,

Ackoli je hladina glykémie nad urovni doporucovanou ADA
(Americka diabetologicka asociace) i CDS (Ceska
diabetologicka spoleCnost) pro zahajeni intenzivni I€Cby
diabetika, u pacientt s glukokinazovym diabetem se jedna o
bezpecCnou hranici nezvysuijici riziko dlouhodobych diabetickych
komplikaci. Je vsak tfeba pacienty upozornit na zasady
zdraveho zivotniho stylu a na nutnost udrzet optimalni télesnou
hmotnost s cilem predejit rozvoji diabetu mellitu 2. typu.



MODY 2 (defekt glukokinazy)

Tehotenstvi pacientek s GCK

Perzistetntni glykemie nalacno, maly vzestup
glykemie pri oGTT a pozit. RA

Casto terapie inzulinem ke korekci glykemie a
ochrane plodu — makrosomie

Pokud dite nese mutaci v GCK genu —
snizene vnimani k nadprodukci inzulinu u
plodu, neni makrosomie

Pokud je zdrava matka a plod nese mutaci-
rodi se dite s nizsi ph o0 520 g.



HNF diabetes

HNF-1a diabetes (difive MODY3 ) zpusobeny

neterozygotni mutaci v genu pro
nepatocytarni nuklearni faktor 1a

HNF-4a diabetes (drive MODY1), ktery
vznika na podkladé heterozygotniho nosicCstvi

mutace v genu pro HNF-4a



Klinickou charakteristiku pacientu s HNF

diabetem lze shrnout takto :

Casné vznikajicl diabetes, Ktery neni zivotne zavisly na inzulinu.
Napfr. nevede ke ketoacidoze pfi vysazeni inzulinu, muze byt
dobre kompenzovan malymi davkami inzulinu, ma
detekovatelny C-peptid pfi IéCbe inzulinem pfi glykemii > 8
mmol/l mimo obdobi inicialni remise (3 roky po manifestaci).

Rodinna anamnéza diabetu. Diabetes muze byt |€€en inzulinem
a hodnocen jako T1DM, typicky je diagnostikovan ve veku do 40
let, nejCastéji do 25 let zivota.

Hodnoty zjisténé pfi oGTT v Casném stadiu vykazuji velky
vzestup glykemie, a to vySSi nez 5 mmol/l . Neéktefi pacienti
mohou mit glykemii nalacno normalni, a pritom ve 120. minuté
se jasné projevi diabeticka krivka .

Chybéni znamek autoimunity (negativni autoprotilatky anti-GAD,
anti-IA2, antiinzulinové protilatky)



Pozitivni glykosurie pri relativne normalni glykemii
zpusobena snizenym renalnim prahem pro glukézu
(plati zvlasté pro screening nediabetickych
pribuznych pacientt s HNF-1a diabetem)

DoloZitelna senzitivita k derivatum sulfonylurey (SU)
vedouci az k hypoglykemii, navzdory Spatné
kompenzaci diabetu pred zahajenim leCby derivaty
SuU

Navic pouze u HNF-4a diabetu: tendence k
novorozenecke makrosomii (pritomno u 56 %
nositelu mutace), ktera muze byt provazena
tranzientni novorozeneckou hypoglykemii (u 15 %
nositelu mutace)



Komplikace HNF diabetu

Pacienti s HNF diabetem maji vysokeé riziko mikrovaskularnich
komplikaci.

Pacienti nedodrzujici IéCebna doporuceni maji vyvoj komplikaci
akcelerovan.

Take riziko makrovaskularnich komplikaci a z toho vyplyvajici
mortality na kardiovaskularni onemocneéni je vysokeé .

Pfi porovnani diabetickych nositeli mutace v HNF-1a genu a
jejich pribuznych bez mutace byla zjisStena celkové vyssi
mortalita v niz§im véku (pramér ve studii 66 [ 10 let). V 66 %
pripadu bylo pfi¢inou umrti pravé kardiovaskularni onemocnéni.
V komplexni pécCi o starsi pacienty s HNF diabetem je proto
treba sledovat také krevni tlak a hladinu lipidu, pfipadné
poruchy vcas IéCit dle béznych doporuceni pro diabeticke
pacienty.



Novorozenecky diabetes (NDM)

Vzacne onemocneni se vznikem v prvnich 6.
mesicich zivota

Prevalence 1:400000 a 1:500000 zive
narozenych deti

Tranzientni — vymizi do 12. tydnu zZivota ( 50-
60%)

Permanentni



Etiologie novorozeneckého diabetu

Tranzientni NDM

Zpusobeny anomaliemi na 6. chromozomu
Paternalni duplikace
Paternalni isodisomie
Defekt methylace

Ostatni



Etiologie novorozeneckého diabetu

Permanentni NDM

Aktivacni mutace genu KCNJ11 kodujiciho Kir6.2.
podjednotku K,.r kanalu

Aktivacni mutace genu ABCC8 kodujici SUR1
podjednotku K,.r kanalu

MODY 2

IPEX syndrom

Mutace mitochondrialni DNA
Mutace IPF-1

Wolcott-Rallisonuv syndrom (NDM,
spondyloepifizarni dysplazie)



Tranzientni NDM

Etiologie nejasna, u 1/3 pacientu paternalni prenos
Geneticky podmineny permanentni defekt beta
bunék s variabilni expresi v prubehu rustu a vyvoje ?
Priznaky:

Hyperglykémie v prvnich dnech zivota

IUGR

Neprospivani

Dehydratace

Negativni protilatky proti strukturam beta bunek

Vysetreni HLA Il. tridy — neni rizikovy genotyp
Terapie: inzulin
Pretrvava porucha glukozové tolerance



Permanentni NDM

Mutace genu kédujicich struktury kaliového
kanalu

Dusledek aktivacni mutace genu kédujicich Kir6.2
a SUR1 podjednotky kaliového kanalu

Trvale otevreni kalioveho kanalu — nemoznost
uvolnéni inzulinu z granuli — tézka inzulinopenie
Terapie: derivaty sulfonylurey
DEND syndrom — tvori asi 20-40 %
PMR, epilepsie, hypotonie, dysmorfni rysy —
ptoza, atypicky tvar ust, kontraktury na
koncCetinach



Permanentni NDM

Mutace IPF-1

IPF-1 — inzulinovy promotorovy gen (MODY4)
— transkripCni faktor pro spravny vyvoj
pankreatu, regulace exprese genu pro inzulin
a somatostatin

Homozygotni forma — NDM, ageneze

pankreatu, kompletni insuficience endokrinni
funkce pankreatu

-Heterozygotni forma — Casne vznikly DM,
Klinicky prubéh podobny DM 2. typu (MODY4)
_écba: inzulin




Permanentni NDM

Mutace genu pro glukokinazu (MODY 2)

IPEX syndrom — mutace genu FOXP3
Imunodysregulace
Polyendokrinopatie
Enteropatie
X vazany typ dedicnosti
Klinické projevy: exfoliativni dermatitida, prajmova
onemocneni, organove specificka autoimunitni
onemocneni

Lécba: imunosuprese nasledovana transplantaci kostni
drené



Permanentni NDM

Wolcott-Rallisontv syndrom
Dédicnost AR
Mutace genu EIF2AKS3 na kratkeém rameénku
2. chromozomu
Priznaky :
NDM + spondyloepifyzarni dysplazie
Hepatomegalie

Mentalni retardace
Renalni insuficience

Terapie: symptomaticka



Mitochondrialni diabetes

Vznik maternalnim prenosem deleci a mutaci
mitochondrialni DNA

MELLAS syndrom — mitochondrialni
encefalopatie, laktatova acidoza, stroke like
epizody



B) Genetické defekty v pusobeni
Inzulinu

Inzulinova rezistence typu A,
leprechaunismus, syndrom Rabsonuv-
Mendenhalluv, lipoatroficky diabetes

Hlavni priznaky IR:
Akantosis nigrikans
Vysoka hladina androgenu

Vyrazne zvysena koncentrace inzulinu pri
nepritomnosti obezity

Terapie:
Inzulin — vysoké davky
Inzulinové senzitizéry, metformin, glitazony



C) Onemocnéni exokrinniho
pankreatu

Cysticka fibroza
Dédichost AR

Prevalence 1:2500 zive narozenych deti

CFRD ( cystic fibrosis related diabetes)

nejCastejsi komorbidita u CF
Prevalence se zvysuje s vekem

Vek 5-9 let 9%

Vek 10-20 let 26%

Vek 30 let 50%




CFRD

A) S hyperglykemii nalacno — gly=7 mmol/l

B) Bez hyperglykemie nalacno — gly <7
mmol/l a gly ve 120. min oGTT 211,1 mmol/l



CFRD
Patofyziologie
Genetika GFRD — mutace CFTR genu

vztah mezi CFRD a geny asociovanymi s T2DM geny
— vySSi prevalence u monozyg. dvojcat

vztah mezi CFRD a geny asociovanymi se zanétem
jJako TNF a heat shock protein, calpain 10

Patologie pankreatu

Abnormalni funkce Cl kanalu—sekrece viskozniho
hlenu—obstruktivni zmeny exokrinniho pankreatu a
tukova infiltrace—destrukce architektury
ostrivku—dysfunkce beta bunék—nedostatek inzulinu



CFRD - klinicke priznaky
Polyurie, polydipsie
Pokles hmotnosti

Problémy s udrzenim hmotnosti navzdory
nutricni podpore

Nedostatecna rustova rychlost
Opozdena nepokracujici puberta
Nevysvetlitelne zhorsovani plicnich funkci




CFRD

Testovani CFRD
HbA1C neni doporucCovan
oGTT —a 1 rok od 10 let véku, glu 1,75g/kg
CMGS
Preziti a prognoza
Spojen se zhorSenim plicnich funkci a stavu vyzivy
ZhorsSeni klinického stavu vznika 2-6 let pred dg. CFRD

Mikrovaskularni komplikace- retinopatie,
mikroalbuminurie, neuropatie, gastropatie



Nutricni doporuceni pro pacienty s CFRD jsou
odliSné od doporuceni pacientu s DM 1. a 2. typu,
protoze jejich potreby jsou velmi rozdilne.

VSichni pacienti s CF, vCetné téch co nemaji
diabetes, potrebuji vysokokalorickou, vysokotukovou
dietu s vySSim obsahem soli.

Inzulinova insuficience je primarni priznak CFRD,
proto je léCba inzulinem jedina forma lécCby
doporuc¢ovana u pacientt s CFRD, kdy terapie
iInzulinem pomuze stabilizovat plicni funkce a zlepsit
stav vyzivy.



Vybeér inzulinoveého rezimu zavisi na individualnich potrebach
pacienta.

Kratkodobé pusobici inzulin pomaha korigovat postprandialni
hyperglykémie a umoznuje flexibilitu pfi jidle.

Pacienti na terapii inzulinem by meli umet spocCitat obsah
sacharidd v potravinach, aby byli schopni urcit davku inzulinu
pred jidlem.

Zakladni po€atecni davka rychle pusobiciho inzulinu by méla
byt 0,5-1 j na 15 g sacharidu.

Podani bazalniho inzulinu muzeme zahajit davkou 0,25 j/kg/24

hodin a upravujeme na zakladé glykémie nalacno. Dalsi
moznosti muze byt terapie inzulinovou pumpoul.



Kalorie

Tuk

Sacharidy

Sacharoéza

Vlaknina

Bilkoviny

Soli

DM 1.a?2. typu

<100% normalniho kalorického pfijmu
pro dany vék a pohlavi, Casto restrikce
jako prevence nadvahy

<35% celkové energie

45% az 60% celkové energie
do 10 % celkové energie
doporuCovana

10% az 20% celkového energetického
pfijmu, ne > 1g/kg télesné hmotnosti

nizZsi pfijem, <6 g/d |

CFRD

120-150% normalniho kalorického
prijmu pro dany vék a pohlavi
k prevenci podvyzivy

40% celkové energie

45% az 50% celkové energie

bez omezeni

doporuc€ovana u nadvahy, jinak ne

200% referencéniho nutriCniho pfijmu
u non CF pacientd

zvySena spotreba, bez restrikce



D) Endokrinopatie

Nadprodukce GH
NejCastéji hypofyzarnim adenomem
Klinicke projevy:
Zvétseni akralnich casti rukou a nohou
Hrubé rysy obliCeje
Visceromegalie
Hyperhidroza



Ucinky rustového hormonu na metabolismus nutri¢nich

substratu

Intermediarni metabolismus

1.1."Protemy

Stimulace vychytavani aminokyselin ve tkanich = { prekursord glukoneogeneze
Stimulace syntézy DNA a RNA

1.2. Sacharidy

Snizeni citlivosti na inzulin
Tlumeni utilizace glukdzy v extrahepatickych tkanich
Hyperinzulinémie a porucha glukézové tolerance u akromegalie

1.3. Lipidy

2.

Stimulace lipolyzy v tukovém tkani - TFFA
Stimulace oxidace volnych mastnych kyselin v jatrech

Metabolismus vitaminu

2.1. Vitamin A

Snizeni jaternich zasob retinolu
Zvysené vychytavani retinolu extrapatickymi tkanémi

2.2. Pyridoxin

Stimulace pyridoxinem indukovaného vychytavani aminokyselin ve tkanich




Hypersekrece GH

Hyperinzulinémie (80%)
PGT (20-40%) diabetes mellitus 13-20%

Hypertenze u 33%
Retence Na a extracelularni tekutiny
T aktivita sympatiku

___Hypertriglyceridémie 19-44%

>, = pri¢ina 3-nasobné kardiovaskularni a cerebrovaskularni
morbidity a mortality nemocnych s akromegalii



D) Endokrinopatie

Cushinguyv syndrom
Nadprodukce kortizolu nadledvinami

Klinicke projevy:
Obezita
MésiCkovity obliCej
Kozni zmeny
Hypertenze
Svalova slabost
Osteoporoza
Psychické zmeny



U¢inek glukokortikoidii na metabolismus nutri¢nich
substratu

Metabolismus sacharidu

Stimulace jaterni glukoneogeneze

Stimulace uvolnéni glukoplastickych aminokyselin ze svall pro glukoneogenezi
Potlaceni utilizace glukdzy v perifernich tkanich

Vzestup glyceroll z tukové tkané pro glukoneogenezi

Vzestup citlivosti glukoneogeneze na glukagon a katecholaminy

Zvyseni zasob glykogenu v jatrech

Metabolismus proteint

ZvysSeni transportu alaninu ze svalu do jater

Stimulace katabolismu proteinu

Snizeni syntézy proteinl v extrahepatickych tkanich (svalstvo)

Metabolismus lipidu

Stimulace lipolyzy v tukové tkani pfi zatézi

ZvysSeni metabolického obratu glycerolu a mastnych kyselin
Zvyseni citlivosti na katecholaminy a indukovanou lipolyzu
Zvyseni syntézy triacylglyceroll v jatrech

Potlaceni aktivity endothelialni lipazy v jatrech




Hypersekrece glukokortikoidu

Vzestup hmotnosti (97%) redistribuce tuku —predilekCné se tuk

uklada intraperitonealne, v mediastinu a na Siji, facies lunata
88%

Porucha glukosové tolerance nebo diabetes mellitus
Porucha GT 40-90%

DM 10-15%, kompenzace DM Casto vyzaduje |éCbu inzulinem

___Znaky metabolického syndromu
Hyperlipoproteinémie: T chol, TTG, ¢ HDL/LDL

> = pfigina T71 kardiovaskularni morbidity a mortality
nemocnych s hyperkortizolismem



D) Endokrinopatie

Feochromocytom

Nador z chromafinnich bunék sympatiku
produkujici katecholaminy- A, NA, nekdy i
dopamin
Klinicke projevy:

Hypertenze

50% pacientu hyperglykemie

Klinicky mirna forma DM2, nevyzaduje inzulin



Hypersekrece katecholaminu

Adrenalin, noradrenalin, dopamin

Glykogenolyza a lipolyza (HSL)

Hypertenze 90%, bolest hlavy, palpitace,poceni
HoreCka 66%-projev hypermetabolického stavu
Hyperglykemie ve 42%

=-—Fodezreni na feochromocytom pri paroxysmu

hypertenze pri endoskopii, CA, pri konzumaci potravin
obsahujicich tyramin




D) Endokrinopatie

Hyperthyreoza

Pri¢ina: GB choroba, toxicky adenom, toxicka
polynodozni struma, subakutni thyreoditida
Klinicke projevy:

Tachykardie

Poceni

Tres

Exoftalmus

Porucha GT u 50%

DM u 2-3%



E) Diabetes indukovany leky

Lécba kortikoidy

F) Infekce
CMV, coxsackie, rubeola a dalsi



G) Vzacné formy imunitné mediovaného
diabetu

APS-1 (APECED)- autoimunitni
polyendokrinopatie, kandidoza,
ektodermalni dystrofie)- Blizzarduv
syndrom

Mutace AIRE — mutace autoimunitniho
regulacniho genu— perzistence
autoreaktivnich lymfocytu— autoimunitni
destrukce ruznych tkani a organu

Hlavni klinické komponenty APECED-
mukokutanni kandidoza, hypoparathyreoza a
Adisonova choroba



G) Vzacné formy imunitné mediovaného
diabetu

APS I

Vyskyt spojen s vazbou na HLA A1, B8, DR3
Postizeny Castéji zeny nez muzi v pomeru 8:1
Manifestace mezi 30.-40. rokem
Priznaky:
Al adrenalitida
Al thyreoiditida
DM 1. typu
DalSi — hypoparathyreoza, hypofyzitida, primarni
hypogonadismus
APS Il

AIT + perniciozni anemie + jiné autoimunitni
onemocneni



H) Genetické syndromy s moznym
diabetem

Wolframuv syndrom
Dédicnost AR
Mutace v genu WFS1 — u 90% pacientu
Priznaky:
Diabetes insipidus
Diabetes mellitus
Atrofie optiku

Hluchota

Dale: dilatace kalichopanvickoveho sytému ledvin,
trunkalni ataxie, promeénlivé neurologickeé projevy

Lécba: inzulin



H) Genetické syndromy s moznym
diabetem

Rogersuv syndrom- thiamin responzivni
megaloblasticka anémie

Dedicnost AR
Mutace v genu SLC19A2
Priznaky:
Megaloblasticka anemie
DM
Senzorineuralni hluchota
Terapie:
Inzulin, thiamin



H) Genetické syndromy s moznym
diabetem

Prader Willy syndrom

Diagnoza PWS: hlavni diagnosticka kriteria

problémy s krmenim, vyzadujici spec. techniky , (nasogatricka
sonda, Izi€ka) neprospivani

excesivni prirastek hmotnosti mezi 1-6 rokem
charakteristicky vzhled (min 3 znaky)

opozdéni vyvoje, mentalni retardace, problémy
s uc¢enim

hyperfagie, obsese jidlem



Diagnoza PWS: vedlejsi
klinicka kritéria

snizeny fetalni pohyb, letargie po

narozeni, zlepsujici se

s vekem

vychovné problémy - min. 5 typu

poruchy spanku, spankova apnoe

maly vzrast v 15 letech
(154/145cm)

hypopigmentace kuze a vlasu
malé ruce a nohy

uzke ruce

abnormity o€i ( myopie, esotropie)

poruchy artikulace

drobna sebezranéni kuze
zvysSeny prah bolesti

viskosni sliny, ustni koutky
snizena frekvence zvraceni
skoliosa nebo kyfosa

casné pubarche pred 8 rokem
osteoporosa

neobycCejna schopnost
skladat puzzle

normalni neuromuskularni
stav



