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Téma habilitační práce: Diabetes MODY v České republice

MODY diabetes je zvláštní forma diabetu mellitu charakterizovaná absencí autoimunity, trvalou pozitivitou C-peptidu a autozomálně dominantní dědičností diabetu v rodině. Geneticky spadá do skupiny tzv. monogenně podmíněného diabetu, který představuje 2-5% všech diabetických pacientů.

Tato habilitační práce mapuje historii 13 let MODY diabetu v České republice – jeho systematické popularizace, postupně se rozvíjející diagnostiky a bezprostředního klinického přínosu pro pacienty. Během této doby se podařilo etiopatogeneticky diagnostikovat některou z forem monogenního diabetu u přibližně šesti set pacientů, ale také přispět k rozšíření celosvětového poznání v této oblasti. Na počátku byla pilotní studie vyhledávající v diabetické populaci první pacienty s klinickým podezřením na MODY diabetes, dosavadním vrcholem diagnostického úsilí jsou geneticky potvrzené raritní formy monogenního diabetu a vyhledávání nových genových oblastí zodpovědných za vznik monogenního diabetu. Práce ukazuje snahu přesvědčit české diabetology o heterogenitě diabetu a o potřebě systematického vyhledávání pacientů, jejichž diabetes svým průběhem neodpovídá většinovým skupinám diabetu 1. nebo 2. typu. 
Během 13 let se změnilo mnohé: pozměnila se nomenklatura (číslování MODY typů bylo nahrazeno názvem genu přímo v názvu diabetu), změnila se zásadně metodika genetického vyšetření (zlevnilo a zrychlilo se přímé sekvenování a tím byla umožněna precizní diagnostika změn v rámci jednotlivých exonů, byla zavedena metoda MLPA apod.). Ukázalo se, že genetická diagnóza může mít zásadní dopad na strategii léčby diabetických pacientů. Také došlo k jistému posunu v posuzování pevných indikačních kritérií pro MODY diabetes. Zatímco v pilotní studii se musel u každého probanda manifestovat diabetes do 25 let, dnes běžně připouštíme klinickou diagnózu do 40 let. 

Habilitační práce přináší přehled vlastních výsledků v oblasti výzkumu MODY diabetu v České republice včetně relevantních publikací. V závěru je popsána metodika současného genetického vyšetřování pacientů s klinickým podezřením na MODY diabetes, vedení Národního registru pacientů s monogenním diabetem a plány dalšího výzkumu v této oblasti. 

