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INTRODUCAO: Diabetes tipo MODY (Maturity-onset diabetes of the young), grupo
heterogéneo (14 identificadas) que representa cerca de 1 a 5% dos casos. Heranca autossomica
dominante, monogénica, inicio precoce, caracterizada por disfungdo de células beta pancredticas
e ndo insulino-dependente. OBJETIVO: Analisar o perfil dos pacientes com suspeita de MODY,,
j& que o diagnostico correto tem implicacBes no emprego de terapia adequada, aconselhamento
genético e busca de casos em outros membros da familia. METODOS: Utilizou-se como
variavels as caracteristicas pessoais, idades (em novembro/2016), regime terapéutico adotado (no
caso dos adultos, o esguema utilizado quando do momento de alta do servico, apds 18 anos de
idade) e diagndstico provavel. Os dados clinicos dos participantes avaliados foram comparados
em andlise descritiva simples, o que permitira correlacionar o perfil clinico com os dados a serem
obtidos através da andlise biomolecular, em fase de implementac&o no servico. RESULTADOS:
Foram identificados 34 pacientes potencialmente portadores de formas de diabetes tipo MODY,
sendo que destes, 18 sdo do sexo masculino e 16 do sexo feminino. Observa-se que 7 pacientes
estdo em investigagdo, com clinica indefinida; 21 pacientes com provéavel defeito da GCK
(MODY 2), estando apenas 3 em tratamento. Além disso, 6 pacientes em uso de glibenclamida,
com provével defeito da HNF-1a (MODY3). CONCLUSAO: Ao serem confirmados os perfis
dos pacientes, foi possivel a edtratificacdo de risco para melhor avaliacdo da correlacéo
clinicalbiomolecular. Além de melhor conducdo dos pacientes, com tomada de decisdo
terapéutica mais rapida , principalmente a suspensdo mais rdpida da terapia (insulinoterapia ou
hipoglicemiantes orais) em pacientes com alteracdo confirmada na GKC (MODY 2), resultando
em menor custo e melhores condi¢des para o devido aconselhamento genético.
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