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Medicinu 21. stoleti Ize s trochou nad-
sdzky nazvat také medicinou mole-
kuldrné-biologickou. Stdle pokroci-
lejsi metodiky ndm dnes umoziuji
celkem rutinné mérit sérové i tkano-
vé koncentrace latek, o kterych jsme
jesté pred deseti lety nevédéli, ze exis-
tuji. Dokazeme urcit genové mutace
a polymorfizmy z pouhé kapky krve
a stanovit zmény exprese az stovek
riiznych genti najednou. Co jiz v né-
kterych pfipadech umime trochu
méné, je bezezbytku a efektivné vy-
uzit téchto poznatkd v praxi. Velmi
elegantni kazuistika Brunerové et al
je velmi dobrym pfikladem toho, Ze
adekvatni pouziti molekuldrné-bio-
logickych metod mtze pomoci léka-
fi k vhodnéjsi volbé terapie a pacien-
tovi ke zlepseni kvality zivota.
Prestoze z epidemiologického hle-
diska je dnes hlavnim problémem
diabetes mellitus 2. typu tGzce spoje-
ny s narustajici incidenci obezity [1],
je dobfe si uvédomit, zZe stale existu-
je pomérné velkd skupina naSich pa-
cientti s diabetes mellitus jiné etiolo-
gie. Diabetes mellitus typu MODY
(maturity onset diabetes of the
young) je autozomalné dédi¢nym
onemocnénim s rifiznou penetranci
[2]. Je vyvolan mutacemi fady gentl
kédujicich transkripéni faktory du-
lezité pro normalni funkeci B-bunék

Langerhansovych ostravkil pankrea-
tu. Klinické projevy mohou byt
u riiznych podtyptt MODY diabetu
velmi rtiznorodé od lehce zvySenych
hladin glukézy az po setrvalé vyraz-
né zvysené glykemie s pomérné rych-
lym rozvojem sekunddrnich kompli-
kaci. Jedn4 se vétsinou (na rozdil od
diabetes mellitus 2. typu) o pacienty
$tihlé, bez pritomnosti diabetické
dyslipidemie ¢i arteridlni hypertenze
a s negativnimi protilitkami proti
pankreatickym p-bunkdm. Typic-
kym znakem je vyskyt diabetu v né-
kolika rodinnych generacich. Podle
nékterych odhadu je vyskyt MODY
diabetu relativné vysoky - miize tvo-
fit az 5 % celkové diabetické popula-
ce, coz prepocteno na presnd cisla
muize predstavovat az 35 000 pacien-
ti v Ceské republice. MODY-3 popi-
sovany v ¢lanku Brunerové et al je
pritom ve vét$iné zemi nejcastéj$im
podtypem MODY diabetu.

Vsichni, kdo [é¢ime pacienty s dia-
betem, vime, Ze pro pacienta predsta-
vuje zdsadni rozdil, zda je lé¢en , pou-
ze“ tabletami nebo zda jeho onemoc-
néni vyzaduje pravidelné podavani
inzulinu s frekventnimi méfenimi gly-
kemie. Rozdil v kvalité Zivota je ne-
pochybny a byl prokazan radou vel-
kych studii. U velké vétsiny diabeti-
ka predstavuje prevedeni na inzulin

obvykle jiz trvalou zménu lécby. Ci-
tovand kazustika vSak ukazuje, Ze
pravé pacienti s MODY-3 diabetem
casto vedeni pod diagnézou diabetu
1. typu a léceni intenzifikovanym in-
zulinovym rezimem mohou byt sku-
pinou, u které mutize byt pfevod z in-
zulinu na peroralni diabetika mozny
1 po radé let inzulinové terapie.
Tolik tedy k chvale pokrokt mole-
kularni biologie a jejtho pfinosu pro
pacienta i lékafe. Ponékud jinou
otazkou zustava, zda jsme schopni
dostatecné efektivné vyhledavat pa-
cienty s MODY diabetem, dostatecné
rychle potvrdit jejich diagnézu a za-
héjit véas adekvétni apravy lécby. Prv-
ni zcela zdkladni podminkou tspés-
ného vyhledavani pacientt s MODY
diabetem je dostate¢nd osvéta a in-
formace vSem diabetologiim a endo-
krinologtim. Zde podle mého soudu,
pri v8i Gcté, nestaci nékolik predna-
$ek na diabetologickych a endokri-
nologickych dnech a obéasny ¢lanek
v casopisech, byt pomérné hojné cte-
nych odbornou vefejnosti. Zde by-
chom si mohli vzit priklad tfeba ze
slovenského projektu DIABGENE,
kde v ramci osvéty na pocatku pro-
jektu obdrzeli vsichni diabetologové
dopis s presnym popisem, jak klinic-
ky diagnostikovat MODY diabetes,
jakd vySetfeni provést, jak odebrat
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vzorky na genetické vysetieni a kam
je odeslat. Rad bych se mylil, ale do-
mnivim se, ze nic podobného nikdy
v ramci Ceské republiky neprobéhlo.
Dalsi zcela nezbytnou souéisti celé-
ho procesu je jiz zminénd schopnost
vcas stanovit diagnézu (tedy v hori-
zontu nékolik mésictt a nikoliv let)
a predevsim zpétné informovat ode-
silajici 1ékafe o vysledcich vySetfeni
a poskytnout jim zpétnou vazbu,
aby tak neméli pocit, Ze jejich ndma-
ha s vyhledavinim pacienti byla
zbyte¢na. I zde se domnivim, Ze ma-
me v Ceské republice pomérné velké
rezervy. Zlepseni celého stavu nepo-
chybné vyzaduje vétsi aktivitu vSech
zucasténych, schopnost dohodnout
se na spole¢ném vybudovdni centra,

které bude v ramci Ceské republiky
(a ptimo v Ceské republice) schopné
provadét vSechna nutna vysetieni
a zajiStovat jak primdrni osvétu, tak
i zpétnou vazbu zdcasténym klini-
kaim z terénu. Je pochopitelné, ze
projekt by vyzadoval alespon zpocat-
ku zna¢nou finanéni podporu, nic-
méné jednoznacné zlepSeni kvality
Zivota pacientt, kterym bychom
v idedlnim pfipadé mohli nahradit
inzulin perordlnimi antidiabetky, by
podle mého soudu tuto podporu pl-
né opravioval. Byl bych velmi rad,
kdyby tento komentat podnitil dalsi
diskusi o tom, jak efektivnéji dia-
gnostikovat geneticky podminéné
typy diabetu v Ceské republice. Zlep-
Seni celého procesu by totiz v koneé-

ném dtsledku pomohlo jak nasim
pacientim, tak i (uSetfenymi finané-
nimi prostfedky) naSemu téZce
zkouSenému zdravotnictvi.
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