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Pérvec diabetit mellitus tip 1 (DMT1) dhe tip 2
(DMT2) si fomat mé prevalente dhe gé pérfshijné
95 % té rasteve té diabetit, né njeréz ekzistojné
edhe forma specifike té diabetit melitus. Tenti-
met pér té dalluar DMT1 nga DMT2 né té rritur
kané nxjerré né pah entitete tjera, duke pérfshiré
format specifike té diabetit, ku bén pjesé edhe
MODY.

Diabeti i formés mature te té rinjét (MODY - Ma-
turity-Onset Diabetes of the Young) éshté njé tip
i diabetit monogjenik, qé rezulton nga mutacio-
net e gjeneve té vetme. MODY karakterizohet
nga hiperglikemia e lehtg, trashégimia autoso-
male dominante, fillimi i hershém i diabetit (<25
vjec), dhe mungesa e antitrupave. Gjenet e pérf-
shira jané kruciale pér zhvillimin, funksionimin
dhe rregullimin e gelizave  té pankreasit dhe
mund té prekin sekretimin e insulinés. MODY
klasifikohet né disa néntipe bazuar né gjenet e
pérfshira dhe fenotipet klinike. Katérmbédhjeté
néntipe MODY jané identifikuar deri mé tani,
secili i shkaktuar nga njé mutacion i vecanté
gjeni (Tabela 1) gé kodon proteinat e pérfshira
né homeostazén e glukozés. Ndér 14 néntipet
MODY, mutacionet né HNF1A (MODY3), glu-
kokinazén-GCK (MODY2), HNF4A (MODY1) dhe
HNF1B (MODY5) jané shkaku né mé shumé se
95% té rasteve MODY; mutacionet e tjera jané té
pazakonta né popullatén europiane té racés sé
bardhé. Kéto mutacione ndryshojné né aspektin
e vecorive klinike (tipit té hiperglikemisg), ash-
pérsisé sé diabetit dhe komplikimeve té lidhura
me t&, si dhe pérgjigjes ndaj trajtimit. Disa nén-
tipe t& MODY karakterizohen nga hiperglikemi e
lehté jo progresive apo nivele nivele relativisht
stabile té glikemisé gjaté gjithé jetégjatésisé sé
pacientit, té tjeré nga njé pérkegésim progresiv
i sekretimit té insulinés dhe gliko-kontrollit, dhe
té tjeré me hiperglikemi dhe karakteristika eks-
tra-pankreatike. PE&r mé tepér, pacientét me disa
néntipe t&€ MODY jané té prirur pér té zhvilluar
komplikime mikrovaskulare dhe makrovasku-
lare, ndérsa ata me néntipe té tjera jo, dhe éshté
kjo karakteristiké gé e shtyn vendimin pér trajtim
ose jo qé né fémijéri.

Progresi né testimin gjenetik, i lehtésuar nga
zhvillimi i teknikave té reja (psh. Next Genera-
tion Sequencing), bén té mundur vendosjen e
diagnozés sé sakté molekulare, duke shmangur
késhtu diagnostikimin e gabuar té pacientétve
si diabet tip 1 ose tip 2. Megjithaté, pér té sigu-
ruar njé diagnozé té sakté, duhet té plotésohen
kritere specifike pérpara administrimit té testeve
gjenetike [2]. MODY mund té dallohet nga llojet
e tjera té diabetit bazuar né moshén né té cilén
sémundja u shfag pér heré té paré. Sipas ud-
hérréfyesve pér diagnostikim t& MODY, testimi
gjenetik duhet té kryhet tek individét e diagnos-
tikuar me diabet né moshé té re (< 25 vjeg), si
dhe me njé histori familjare té diabetit, déshmi
té sekretimit endogjen té insulinés, nivele té de-
tektueshme té peptidit ¢ dhe rezultate negative
té antitrupave.
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Testimi gjenetik mund té jeté jo vetém i shtren-
jté, por gjithashtu kérkon dhe kohé, prandaj en-
dokrinologét duhet té rrisin ekspertizén e tyre né
kété fushé dhe rastet e dyshuara duhet t'i refero-
hen njé specialisti pér diabetin monogjenik ose
njé specialisti té gjenetikés klinike gé punon né
kété fushé pér té maksimizuar shkallén e zbulim-
it.

Diagnoza molekulare éshté thelbésore pér zg-
jedhjen e trajtimit mé té miré pér shumicén e pa-
cientéve MODY, ndérsa pér pacientét me MODY-
2, diagnoza molekulare éshté thelbésore pér
zgjedhjen e mostrajtimit té pacientéve pa ndon-
jé efekt negativ né prognozé. Pér shembull, pa-
cientét MODY 3 dhe MODY 1 menaxhohen mé sé
miri me sulfonilure orale dhe mund té shmangin
terapiné e panevojshme té insulinés qé pérg-
jithésisht pérshkruhet pérpara diagnozés MODY.

Né pacientét me hiperglikemi té lehté me rastin
e diagnostikimit, dieta duket té jeté njé strateg;ji
terapeutike e arsyeshme dhe efektive né shu-
micén e rasteve; megjithaté, né rast té hiper-
glikemisé progresive duhet té tentohet njé ga-
sje farmakologjike. Antidiabetikét oralé dhe, né
vecanti, sulfonilureté qé anashkalojné defektin
molekular dhe aktivizojné kanalin e kaliumit té
ndjeshém ndaj ATP, jané efektivé né shumicén e
pacientéve me MODY (si¢ u pérmend mé sipér,
sidomos né pacientét me MODY3 dhe MODY1).
Né néntipet e tjera MODY, jané pérdorur antidi-
abetiké oralé té ndryshém, por numri i kufizuar
i pacientéve té trajtuar e véshtiréson dhénien e
rekomandimeve pérfundimtare.

Né fund, mund té thuhet gé MODY éshté njé lloj
i rrallé diabeti gé éshté i véshtiré pér t'u diagnos-
tikuar, duke rezultuar né pacienté té keqdiagnos-
tikuar shpesh. Si rezultat, kéta pacienté shpesh
marrin trajtim joefektiv, i cili mund té pérkeqéso-
jé komplikimet e sémundjes.
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Tabela 1. Néntipet e M ODY, vecorité klinike dhe opsionet e trajtimit

Tipi

MODY]

MODY2

MODY3

MODY4

MODYS

MODY6

MODY7

MODYS

MODYY

MODY10

MODYI11

MOD¥12

MODYI3

MODY14

Emri (lokmsi
i gjenit)
HNF44
20g13.12)

GOK
(pi3)

HNFIA
{1224 31)

PDXI
(13g12.2)

HNFIB
(17g12)

NEURODI
(2g31.3)

KLFi1

2p25.1)

CEL
(9g34.13)

PAX4
(7g32.1)

INS
(11p15.5)
BLE
Sp23.1)

ABCCS
d1pl5.1)

KCNJ1I
d1pl5.1)

APPLI
@pl4.3)

Mosha e
fillimnit

= 18 eg

Para
adoleshencés

= 23 weg

Post puberiet

= 23 weg

Fariabile

Fariabile

= 25 yeg

Post pubertef

= I10vjeg

Fariabile

Fariabile

Pas dekadés
& dyité 1
Jjetés

10-50vjec

Fenotipi

Pakésim progresiv i selvetimit 1€ msulings me
pérkegésim 1é gliko-fontrollit (hiperglikemi aséll
dhe postprandiale); rrezik i larté pér komplifime
milrovaskulare; nivele 1é uita 1é
apolipoproteinaie dhe triglicerideve; macrosomia
neonatale; evente hipoglifiemite neonatale

Hiperglitemi e lehté eséll
Prognoza e shiélgyveshma

Pakésim i sefretimit 1¢ msulinés; rrezik i larté pér
komplikime milrovaskulare; ulje e pragut renal
pér glikozuri; hipoglikemi neonatale fransitore

Formé e lehté e diabetit

Palésim progresiv i sefretimit 1€ msulings me
pérkegésim 1 glito-kontrollit; malformacione
urogienitale (c&ia renale, azoospermia, anomali
i€ mitrés, eif ); hiperuritemi

Shimiié & ndryshme i€ hiperglitemis g
Obezitet dhe rezistencé insulinike

Pakésim | ndjes hmérisé ndaj insulings ;
hiperglifemi e lehté;
Malinjitete & pankreas it

Crregullim i fimksionit 1& pankreasit endolzin dhe
ek-olrin

Hiperglitemi progres ive; shifigie e kefoacidozés
Hiperglikemi; diabet

Hiperglitemi; diabet

Diabet

Diabet

Hiperglikemi; diabet
Shogérohet me sindromin DIDMOAD
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Traj timi

Dieté, sujfonilure,
insuling

Trajtimi éshié i
panevojs hém
(Cakonisht)

Sulfonilure (po asht
meglitinide, agonisi
1é recepioréve 1é
GLP-1, inhibitorét &
SGLI-2), insuiling

Antidiabetiké oralg,
insuling

AntidiabetikE oralé
(sulfonilure apo
repagiinid), insuling

Antidiabetiké oralé,
insuling

Msuling

Antidiabetiké orals,
insuling

Dieté antidiabetikg
oralé, insulmé

Dieté, insuling
Diegtg amtidiabetibd
oralé, insulmé

Sulfonihire

Sulfonihire

Dieté, antidiabetiké
oralé, insuim

GCK: Glucokinase, HNF1A, HNF4A, HNF1B: Hepatic nuclear factor alpha/beta, PDX1/TPF1: Pancreatic and

duodenal homeobox 1/Insulin promoter factor 1, NEUROD1: Neurogenic differentiation factor 1, KLF11:
Krueppel-like factor 11, CEL: Carboxyl ester lipase, PAX4: Paired Box 4, INS: Insulin, BLK: BLK proto-
oncogenes, Sre family tyrosine kinase, ABCCS: ATP binding cassette subfamily C member 8, KCNJ11:
Potassium voltage-gated channel subfamily J member 11, APPL1: Adaptor protein, phosphotyrosine interactin
with PH domain and leucine Zipper 1, DIDMOAD: Diabetes insipidus, diabetes mellitus, optic atrophy, and

deafness.



