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2020. Hyperglycaemia miatt hospitalizacid: 1-es tipusu
cukorbetegseg, inzulin kezelés bevezetése.

ALP 186 U/l, GGT 373 U/l, GOT 125 U/l, GPT 256 UI/I. |
Sebi, INR, albumin, pseudocholinészteraz: normal. o s
HasiUH: néhany kis (4-9mm) vese corticalis cysta. oy
2024. Hepatologial ambulancia: .
Alkohol, DILI, HILI, egyeb toxikus agens nincs
-ANA/ENA, ANCA, coliakia, AMA-M2, SMA R T R
-Virus hepatitis (HAV, HBV, HCV, HEV) — NEGATIV 0 o
-Vas, ferritin, céruloplasmin, alpha-1 antitrypsine T By &

-Fibroscan e o
Teststly: 67 kg. Magassag: 171 cm. BMI: 22,9. — / RNE

Differencial diagnosztikai céllal MAJBIOPSZIA
CSALADI ANAMNEZIS (apai aq):

-mindenki cukorbeteg
-mindenki majbeteg (kivizsgalva nem voltak)
-mindenki 40 éves kora elott elhunyt
Diabetologial anamnézis: ketoacidosis es autoantitestek g

37 EVES FERFI MAJBIOPSZIA

mm) Diagnoézis: MODY 5
CENETIKA (Maturity-Onset Diabetes of the Young)

Heterozygota HNF1B mutacid a 17-es kKromoszoman MODY
DIABETES TIPUSOK MODY. Genetikai betegség, mely mind 1-es és 2-es tipusu

diabetes jellemzoit mutathatja. A betegség fiatal eletkorban

_ MODY Indul (25 éves kor el6tt), normal testalkatu egyénekre

Jellemz6 életkor <30 év <25 év >40 év jellemz6, mely az 1-es tipusu diabetes jellemzbje. Az
Testsuly @mél Normzﬂ> Obes alacsony inzulinigény, a diabetes autoantitestek és
Autoantitest Van INCS Nincs ketoacidosis hianya miatt 2-es tipusu diabeteskent is
Ketoacidosis Van <Eincs Ninc§> gondozhatjak.

MODY 5. Elofordulasi gyakorisaga regionkent valtozo,
altalaban az 6sszes MODY eset kevesebb mint 10 %-at

MODY TIPUSOK teszik ki. A MODY b5-tel 0Osszefiiggd hepatopathia vagy

hepatitis patofiziologiaja ismeretlen, mert az erre vonatkozo
adatok jelenleg nagyon korlatozottak. Egyes publikaciok
e — _ szerint a MODY 5 hozzajarulhat a MASLD kialakulasahoz,

Makroszomia, ujsztlottkorl de pontos mechanizmusa még tovabbra sem ismert. Jelenleg

MODY 1 HNF4A hyperinzulinaemias nem ismertek specifikus méj szovettani eltérések, melyek a
hypoglycaemia HNF1B mutacichoz vagy a MODY-hoz kothetok.

MODY 2 GCK Enyhe, szovédmény ritk . .
nyhe, szovodmeny ritka OSSZEGZES

MODY'3 ANFLA Jelentds glucosuria Majenzimeltéresek hatterében nemcsak a MASLD, hanem
MODY 4 PDX1 Pancreas a-, hypoplasia ritka, genetikal eredetii majkarosodas is allhat. A csaladi
halmozddast (autoszomalis dominans) mutatd MODY a
diabetes egy ritka formaja, amelynek egyes altipusal
hepatopathiat Is  okozhatnak, bar ennek pontos
patofiziologiaja meg nem tisztazott. Fiatal betegnél, pozitiv

MODY: maturity-onset diabetes of the young

Vesecysta, urogenitalis
MODY 5 HNF1B anomaliak, pancreas aplasia /
hypoplasia ,hepatitis”

Jelenleg a MODY-nak 14 tipusat ismerjuk (2025) csaladi anamnézis, diabetes és vesecystak fennallasa esetén
HNF: hepatocyte nuclear factor, GCK: glucokinase, PDX1: gondolni - kell  HNF1B-mutaciora (MODY 5). llyenkor
pancreatic and duodenal homeobox 1. Javasolt celzott genetikal vizsgalat, a vesefunkcio es az

esetleges urogenitalis anomaliak felmerése, valamint
multidiszciplinaris kdvetes és a csaladtagok kivizsgalasa.



