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Introducio: O Maturity-Onset Diabetes of the Young (MODY) ¢ uma forma monogénica de diabetes melito
(DM), com heranga autossdmica dominante e com inicio antes dos 25 anos, caracterizado por disfun¢do da
célula beta pancreatica. Diversas mutacdes, em pelo menos sete genes, ja foram identificadas como causadoras
de MODY.

Objetivo: Avaliar a prevaléncia e o perfil clinico-laboratorial dos pacientes com quadro sugestivo de MODY.
Métodos: Estudo transversal onde foram incluidos os pacientes com DM com indicativos clinicos da presenga
de MODY do ambulatério de DM do Servigo de Endocrinologia do Hospital de Clinicas de Porto Alegre no
periodo de 2005-2010.

Resultados: Foram incluidos 41 individuos, com idade de 40+14 anos, 34% homens, IMC 24+4 kg/m?,
A1¢=7,9%, peptideo C de 0,9-1,6 ng/ml, 60% usando insulina ¢ 20%, agentes orais. Até o presente momento, 13
familias ja realizaram testagem genética e variantes heterozigotas nos genes glicoquinase e fator hepatocitario
nuclear 1 o (HNF 1 o) foram observadas em uma (7,7%) e seis (46,2%) familias, respectivamente. O grupo com
diagnostico genético de MODY era mais jovem que o grupo sem mutacgdes identificadas (2145 vs 32+13 anos,
P=0,029), sem outras diferencas clinico-laboratoriais significativas.

Conclusio: As mutagdes HNF1a so a principal causa de MODY em adultos selecionados por critérios clinicos.
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