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Përveç diabetit mellitus tip 1 (DMT1) dhe tip 2 
(DMT2) si fomat më prevalente dhe që përfshijnë 
95 % të rasteve të diabetit, në njerëz ekzistojnë 
edhe forma specifike të diabetit melitus. Tenti-
met për të dalluar DMT1 nga DMT2 në të rritur 
kanë nxjerrë në pah entitete tjera, duke përfshirë 
format specifike të diabetit, ku bën pjesë edhe 
MODY.

Diabeti i formës mature te të rinjët (MODY – Ma-
turity-Onset Diabetes of the Young) është një tip 
i diabetit monogjenik, që rezulton nga mutacio-
net e gjeneve të vetme. MODY karakterizohet 
nga hiperglikemia e lehtë, trashëgimia autoso-
male dominante, fillimi i hershëm i diabetit (<25 
vjeç), dhe mungesa e antitrupave. Gjenet e përf-
shira janë kruciale për zhvillimin, funksionimin 
dhe rregullimin e qelizave β të pankreasit dhe 
mund të prekin sekretimin e insulinës.  MODY 
klasifikohet në disa nëntipe bazuar në gjenet e 
përfshira dhe fenotipet klinike. Katërmbëdhjetë 
nëntipe MODY janë identifikuar deri më tani, 
secili i shkaktuar nga një mutacion i veçantë 
gjeni (Tabela 1) që kodon proteinat e përfshira 
në homeostazën e glukozës.  Ndër 14 nëntipet 
MODY, mutacionet në HNF1A (MODY3), glu-
kokinazën-GCK (MODY2), HNF4A (MODY1) dhe 
HNF1B (MODY5) janë shkaku në më shumë se 
95% të rasteve MODY; mutacionet e tjera janë të 
pazakonta në popullatën europiane të racës së 
bardhë. Këto mutacione ndryshojnë në aspektin 
e veçorive klinike (tipit të hiperglikemisë), ash-
përsisë së diabetit dhe komplikimeve të lidhura 
me të, si dhe përgjigjes ndaj trajtimit. Disa nën-
tipe të MODY karakterizohen nga hiperglikemi e 
lehtë jo progresive apo nivele nivele relativisht 
stabile të glikemisë gjatë gjithë jetëgjatësisë së 
pacientit, të tjerë nga një përkeqësim progresiv 
i sekretimit të insulinës dhe gliko-kontrollit, dhe 
të tjerë me hiperglikemi dhe karakteristika eks-
tra-pankreatike. Për më tepër, pacientët me disa 
nëntipe të MODY janë të prirur për të zhvilluar 
komplikime mikrovaskulare dhe makrovasku-
lare, ndërsa ata me nëntipe të tjera jo, dhe është 
kjo karakteristikë që e shtyn vendimin për trajtim 
ose jo që në fëmijëri.

Progresi në testimin gjenetik, i lehtësuar nga 
zhvillimi i teknikave të reja (psh. Next Genera-
tion Sequencing), bën të mundur vendosjen e 
diagnozës së saktë molekulare, duke shmangur 
kështu diagnostikimin e gabuar të pacientëtve 
si diabet tip 1 ose tip 2. Megjithatë, për të sigu-
ruar një diagnozë të saktë, duhet të plotësohen 
kritere specifike përpara administrimit të testeve 
gjenetike [2]. MODY mund të dallohet nga llojet 
e tjera të diabetit bazuar në moshën në të cilën 
sëmundja u shfaq për herë të parë. Sipas ud-
hërrëfyesve për diagnostikim të MODY, testimi 
gjenetik duhet të kryhet tek individët e diagnos-
tikuar me diabet në moshë të re (< 25 vjeç), si 
dhe me një histori familjare të diabetit, dëshmi 
të sekretimit endogjen të insulinës, nivele të de-
tektueshme të peptidit c dhe rezultate negative 
të antitrupave. 

Testimi gjenetik mund të jetë jo vetëm i shtren-
jtë, por gjithashtu kërkon dhe kohë, prandaj en-
dokrinologët duhet të rrisin ekspertizën e tyre në 
këtë fushë dhe rastet e dyshuara duhet t’i refero-
hen një specialisti për diabetin monogjenik ose 
një specialisti të gjenetikës klinike që punon në 
këtë fushë për të maksimizuar shkallën e zbulim-
it.

Diagnoza molekulare është thelbësore për zg-
jedhjen e trajtimit më të mirë për shumicën e pa-
cientëve MODY, ndërsa për pacientët me MODY-
2, diagnoza molekulare është thelbësore për 
zgjedhjen e mostrajtimit të pacientëve pa ndon-
jë efekt negativ në prognozë. Për shembull, pa-
cientët MODY 3 dhe MODY 1 menaxhohen më së 
miri me sulfonilure orale dhe mund të shmangin 
terapinë e panevojshme të insulinës që përg-
jithësisht përshkruhet përpara diagnozës MODY.

Në pacientët me hiperglikemi të lehtë me rastin 
e diagnostikimit, dieta duket të jetë një strategji 
terapeutike e arsyeshme dhe efektive në shu-
micën e rasteve; megjithatë, në rast të hiper-
glikemisë progresive duhet të tentohet një qa-
sje farmakologjike. Antidiabetikët oralë dhe, në 
veçanti, sulfoniluretë që anashkalojnë defektin 
molekular dhe aktivizojnë kanalin e kaliumit të 
ndjeshëm ndaj ATP, janë efektivë në shumicën e 
pacientëve me MODY (siç u përmend më sipër, 
sidomos në pacientët me MODY3 dhe MODY1). 
Në nëntipet e tjera MODY, janë përdorur antidi-
abetikë oralë të ndryshëm, por numri i kufizuar 
i pacientëve të trajtuar e vështirëson dhënien e 
rekomandimeve përfundimtare.

Në fund, mund të thuhet që MODY është një lloj 
i rrallë diabeti që është i vështirë për t’u diagnos-
tikuar, duke rezultuar në pacientë të keqdiagnos-
tikuar shpesh. Si rezultat, këta pacientë shpesh 
marrin trajtim joefektiv, i cili mund të përkeqëso-
jë komplikimet e sëmundjes. 
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