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Streszczenie:

Cukrzyce uwarunkowane monogenowo sg heterogennggrupg choréb o zréznicowanym
fenotypie. Przypuszczasie, ze mogg one stanowi¢ az do 10% wszystkich formcukrzycy u dzieci.
Niniejszy artykut koncentruje sie nastworzeniu wytycznych i wskazuje na elementy
obrazuklinicznego, ktére pozwalaja na skuteczng diagnostykerdéznicowg cukrzycy. Wsréd
elementéw obrazu klinicznegosugerujgcego monogenowe podtoze choroby
najlepszymipredyktorami wydaja sie by¢: niskie dobowezapotrzebowanie na insuline (<0,5
U/kg), umiarkowana(5,5-8,5 mmol/l) hiperglikemia, dodatni wywiad rodzinnysugerujacy
dominujacy charakter dziedziczenia,brak obecnosci markeréw immunologicznych typowychdla
typu 1 cukrzycy oraz obecnos$¢ nieprawidtowoscistrukturalnych lub funkcjonalnych innych
narzadéw.W pracy zaprezentowano takze aktualne zaleceniadotyczgce sposobu leczenia cukrzyc
monogenowychu dzieci. Obok uwzglednienia obecnie obowigzujgcych standardéw

terapeutycznych, przedstawiono réwniezperspektywy dotyczace leczenia przyczynowego
wybranychpostaci cukrzyc monogenowych.

Abstract:

Monogenic diabetes are a heterogenic group of diseaseswith varied phenotypes. It is assumed
that theymay total up to 10% of all cases of diabetes. Diagnosisof these clinical conditions by an
efficient selection ofpatients for genetic diagnostics may be problematiceven for experienced
diabetologists. This paper focuseson key aspects of these guidelines and elucidatescrucial
features of the clinical picture which canbe used for differential diagnosis of diabetes.
Amongfactors suggesting monogenic background of diabetesthe most notable are: low daily
insulin requirement(<0,5 U/kg), moderate hyperglycemia (5,5-8,5 mmol/l),positive familial
history with a dominant pattern ofinheritance, lack of immunologic markers typical fortype 1

diabetes and presence of structural or functionalabnormalities within other organs and systems.



Theseincongruities have been resolved by the authors of thispaper with added suggestions of
how to implement relevant solutions in clinical practice. In this article currentguidelines on the

treatment of monogenic diabetesin children were also presented. Current therapeuticstandards

were taken into consideration as well asprospects for causal treatment of selected forms
ofmonogenic diabetes in children.



