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Введение. в настоящее время сахарный 
диабет у детей является важнейшей меди-
ко-социальной проблемой в связи с растущим 
числом пациентов с данной патологией. в ус-
ловиях динамического развития диагностиче-
ских возможностей и понимания патогенети-
ческих механизмов развития Сд, основной 
задачей клиницистов является как можно бо-
лее ранняя верификация типа Сд, что позво-
ляет своевременно назначить адекватную те-
рапию и прогнозировать течение заболевания. 
Новые методы диагностики, в том числе мо-
лекулярно-генетическое исследование мето-
дом полноэкзомного секвенирования, позво-
ляют окончательно верифицировать тип са-
харного диабета и следовательно 
представляют особый интерес. 

Цель исследования. определить частоту 
встречаемости и изучить молекулярно-генети-
ческие характеристики моногенного диабета у 
детей г. Санкт-петербурга.

Материалы и методы. обследовали 99 па-
циентов с подозрением на наследственные ва-
рианты сахарного диабета (mody, диабет в 
структуре генетических синдромов и неона-
тальный диабет). критериями включения кан-
дидатов для проведения молекулярно-генети-
ческого исследования были: хроническая ги-
пергликемия, определяемый уровень 
С-пептида, отрицательные аутоиммунные мар-
керы сахарного диабета типа 1, кроме ip-
eX-синдрома и отсутствие признаков метабо-
лического синдрома у детей старшего возрас-

та. в нашем исследовании пациентам с 
подозрением на моногенный диабет проводили 
полноэкзомное секвенирование. Были скрини-
рованы в общей сложности 35 генов. Генетиче-
ские варианты 13 генов, вызывающих mody: 
HNF4A (MODY1), GCK (MODY2), HNF1A 
(MODY3), PDX1 (MODY4), HNF1B (MODY5), 
NEUROD1 (MODY6), KlF11 (MODY7) ), CEl 
(MODY8), PAX4 (MODY9), INS (MODY10), BlK 
(MODY11), ABCC8 (MODY12), KCNJ11 
(MODY13) и 22 гена, вызывающих транзитор-
ный или перманентный неонатальный сахар-
ный диабет, в том числе диабет в структуре ге-
нетических синдромов: EIF2AK3, RFX6, WFS1, 
ZFP57, FOXP3, AKT2, PPARG, APPl1, PTF1A, 
GATA4, GATA6, GlIS3, IER3IP1, lMNA, NEU-
ROG3, PAX6, PlAGl1, SlC19A2, SlC2A2, 
SHINB1, SlC2A1.

Результаты. по результатам обследования 
53 из 99 пациентов (53,5%) имели генетически 
подтвержденные мутации в генах-мишенях. 
Наиболее распространенными повреждениями 
в группе пациентов с mody были мутации в 
гене GCK — 80% (n=36), HNF1A 13,3% (n=6), 
WFS1 4,4% (n=2), PAX4 = 2,2% (n=1); выявляе-
мость составила 55,5%. в случаях неонаталь-
ного диабета, включая генетические синдромы 
с диабетом, значимые мутации были выявлены  
у 8 из 18 пациентов. Благодаря возможности 
проведения полноэкзомного секвенирования, 
удалось выявить и генетически подтвердить 
редкие синдромальные формы Сд, такие как: 
Сд в структуре синдрома уоллкота-раллисона 
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(мутация в гене EIF2AK3) (n=1), Сд в струк-
туре ipeX-синдрома (n=1), а также диабета 
обусловленного мутацией в гене GATA6 (n=1) 
и биаллельной мутацией в гене SlC19A2 
(n=1).

Выводы. у обследуемых детей, с подозре-
нием на mody генетически подтвержденные 
мутации в генах-мишенях выявлены в 55,5% 
случаев что соответствует данным мировых 
исследований. Более высокая частота выявле-
ния диагностически значимых мутаций мо-

жет быть достигнута за счет увеличения чис-
ла тестируемых генов, что позволяет метод 
полноэкзомного секвенирования. еще одним 
преимуществом полноэкзомного секвенирова-
ния является возможность сохранения данных 
исследований, использования их для выявле-
ния новых генов-кандидатов и дальнейшего 
анализа.
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