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GIRIS

Cagimizda diyabet tanisi koyma yasinin yenidogan dénemine kadar diismesi ve
bazi vakalarda tedaviye ragmen kan sekerinin regiile edilemeyisi nedeniyle hasta
Tip 1 Diyabet mi yoksa monojenik diyabet tiplerinden birisi mi? sorusunu akla

getiriyor. Bu bolimde son dénemlerde dikkatimizi ¢ekmeye baslayan neonatal
diyabet konusunu inceleyecegiz.

Tanim

Yasamuin ilk alt1 ayinda goriilen, diisiik insiilin seviyeleri nedeniyle, en az iki
hafta siireyle insiilin tedavisi gerektiren hiperglisemi durumu “neonatal diyabet”
olarak tanimlanmaktadir. Nadir goriilen bir diyabet tipidir. Genellikle monojenik
gen mutasyonu sonucu ortaya ¢ikmaktadir ve en az 20 farkli gen tespit edilmis-
tir(1).

Bu vakalara genellikle birinci aydan sonra, diyabet tanis1 konulup, mono ge-
nikgenlerden de birini i¢erdigi i¢cinbazi kaynaklarda “konjenital diyabet” terimi
kullanilmistir. Bu terminoloji, monojenik diyabetin bu formunun baslangi¢ ya-
sindan ziyade, genetik yapisini vurgulamak i¢in kullanilmistir(2). Ancak bu bo-
limde daha ¢ok “neonatal diyabet” terimi kullanilacaktir.

Etiyopatogenez

Pankreas beta hiicrelerinden insiilin sentez ve salgilanmasi su sekilde gercek-
lesir: Kanda glikoz miktar1 arttiginda, glikoz GLUT2 kanallar1 aracihiiyla pasif
olarak pankreas beta hiicreleri i¢ine alinir. Hiicre iginde artan glikoz, ¢ekirdekte
insiilin sentezinden sorumlu genlerin ve transkripsiyon faktorlerinin ekspresyo-
nunu artirir. Insiilin sentezi ile artan insiilin endoplazmik retikulumda graniiller
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