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КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ РАННЕЙ ДИАГНОСТИКИ 
ДИАБЕТА MODY 2 ТИПА

ПшибесА.В, Муллаянов В.С, Северина Т. И, Вязников В.Г.
ГБОУ ВПО УГМУ Минздрава России.

МАУ «Городская клиническая больница № 40, г. Екатеринбург.

Пациент 2012 года рождения. Диагноз: СД - MODY 2 тип. Ком­
пенсация на фоне диеты. Перинатальное поражение ЦНС, смешан­
ного генеза, средней степени тяжести. Поздний восстановительный 
период. Псевдокиста сосудистого сплетения справа. Синдром двига­
тельных нарушений в виде умеренной пирамидной недостаточности 
в ногах.

Ребенок от первой беременности, протекавшей на фоне гипо­
тиреоза, диагностированного до наступления беременности (полу­
чала заместительную терапию L-тироксином 100 мкг\с), вегетососу- 
дистой дистонии по гипертоническому типу, кандидоза, хронической



гипоксии плода, был повышен уровень сахара в крови, но инсулино- 
терапию не получала.

Наследственность: у тети (по линии матери) СД 2 типа.
Роды в 38 недель. Ребенок при рождении: вес 3550 г, рост 50 

см, оценка по шкале Апгар 7-8 баллов.
Выписан из роддома на 5-е сутки с диагнозом: Сочетанная гипо­

ксия. Физиологическая незрелость.
В 4 месяца был госпитализирован в инфекционное отделение 

по поводу ларингита. При обследовании в биохимическом анализе 
крови выявлено повышение уровня глюкозы до 7,1 ммоль\л.

В дальнейшем наблюдался эндокринологом с диагнозом: Нару­
шение толерантности к глюкозе.

В анализах: гликемия натощак 6,2-9,2 ммоль\л; HbAlc 6,3 %; С- 
пептид 1,73 нг\мл; ИРИ 13,7 МЕ\л; АТ к GAD: 0,45 МЕ\л.

В 8 месяцев с целью уточнения диагноза направлен в отделение 
раннего возраста ОДКБ №1.

Гликемический профиль:
6.00
10.00
14.00
18.00 
22.00

При поступлении 
6,1
7.1
7.3 
6,0
6.2

При выписке
6,5
6Д
5.4 
6,8
7.5

ГТТ: натощак 5,52 ммоль\л, после нагрузки глюкозой 9,46 
ммоль\л

С - пептид: натощак 0,59 нг\мл, после нагрузки глюкозой 5,73 
нг\мл

ИРИ: натощак 1,3 МЕ\л, после нагрузки глюкозой 27,45 МЕ\л



УЗИ ОБП: Заключение. Гепатоспленомегалия. Умеренная пиело­
эктазия справа. Каликопиелоэктазия слева.

НСГ. Заключение: Псевдо киста сосудистого сплетения справа.
Консультация невролога: Диагноз: перинатальное поражение 

ЦНС, смешанного генеза, средней степени тяжести. Поздний восста- 
новт-ельный период. Синдром двигательных нарушений в виде уме­
ренной пирамидной недостаточности в ногах.

Выставлен диагноз: СД впервые выявленный, неопределенной 
этиологии (вероятно MODY 2 тип).

Назначено лечение: диета (гипоаллергенная смесь без сахара, 
овощное пюре, мясной фарш, бульон).

В возрасте 10 месяцев проведено молекулярно-генетическое 
исследование в ЭНЦ методом ПЦР, прямое секвенирование. Выявле­
на гетерозиготная мутация М381К (примечание: аналогичная мута­
ция выявлена у матери пациента). Мутация М381К ранее не описа­
на, есть описание мутации в том же кодоне (М381Т номер мутации 
СМ096936) ассоциированной с MODY 2 (Osbak в 2008г).

В возрасте 1 года 6 месяцев, на фоне диеты выявлены следую­
щие показатели: гликемия натощак 5,2-6,2 ммоль\л; в течение суток 
5,5-7,5 ммоль\л; HbAlc 5,9 %; физическое развитие по возрасту.

Заключение:
Подводя основные итоги клинического случая, считаем необхо­

димым подчеркнуть:
1) Мутации одиночных генов могут вызывать редкие формы 

диабета.
2) Генетическое тестирование позволяет выявить многие формы 

моногенного диабета.
3) Врач оценивает необходимость генетического тестирования.
4) Установление диагноза при помощи генетического тестиро­

вания может позволить назначить оптимальное лечение.
5) Даже небольшое повышение гликемии должно быть самым 

тщательным образом изучено и проанализировано. Большинство 
случаев СД, развившегося в детском возрасте, являются СД 1 типа. 
При его классической манифестации и течении не требуется допол­
нительных, кроме показателей углеводного обмена, методов иссле­
дования для верификации диагноза.

Проблемы возникают при выявлении невысокой гипергликеми, 
часто обнаруживаемой случайно, в отсутствие клинических прояв­
лений, когда речь может идти о ранней диагностики СД 1 типа либо 
о мягкой манифестации заболевания, характерной для диабета 2-го 
типа или MODY.

6) У детей с избыточной массой тела независимо от остроты ма­
нифестации заболевания необходимо исключить диабет 2-го типа.



Мягкая манифестация у ребенка без ожирения может быть связана 
с ранней диагностикой СД 1 типа или MODY.

7) Все пациенты с манифестацией СД в возрасте до 6 месяцев 
нуждаются в молекулярно- генетическом исследовании.

8) Семейный анамнез диабета чрезвычайно важен. Высокое 
накопление частоты СД в родословной в нескольких поколениях 
может свидетельствовать об аутосомно- доминантном наследовании, 
характерном для MODY диабета.

9) Большие сложности в диагностике могут создавать споради­
ческие формы.

Исследования должны включать диагностику нейросенсорной 
тугоухости, нарушений зрения, задержки развития. Необходимо 
исследование углеводного обмена у родителей, поскольку нередко 
у них имеются ранее не диагностированные нарушения.

10) Установление точного диагноза важно, как для выбора ме­
тода лечения и прогноза, так и для генетического консультирования 
в семьях. Результаты последних исследований демонстрируют, что 
при определенных формах моногенного сахарного диабета возмож­
но лечение ПССП вместо инъекций инсулина.

11) При постановке диагноза важно правильно отдифференци­
ровать его от других типов СД. В этом помогает исследование уров­
ней С-пептида и тест толерантности к глюкозе. Наиболее точным 
методом диагностики MODY-диабета является проведение генетиче­
ского тестирования.

12) При выявлении мутации у пациента необходимо обследо­
вать членов его семьи с целью обнаружения у них гипергликемии и 
последующего проведения генетического исследования. Такой под­
ход позволит своевременно начать адекватное лечение и снизить 
риск осложнений не только у пациента, но и у его родственников, 
которым диагноз поставлен не был.
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ОСТЕОПОРОЗ И ИНДЕКС МАССЫ ТЕЛА
Саград ян 3. М.

« Армяно-Американский Центр Здоровья», Ереван, Армения

Цель: оценить состояние костной ткани у постменопаузальных 
женщин в армянской популяции в зависимости от индекса массы 
тела (ИМТ).

Материал и методы: было обследовано 778 женщин в перио­
де постменопаузы. Обследованные женщины были в возрасте от 41


