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Monogen diabetes –
med fokus på
mitokondriell diabetes

Karin Filipsson som representant för nationell
arbetsgrupp monogen diabetes
Överläkare, Endokrinologen Lund, Skånes Universitetssjukhus

1

Jävsdeklaration

Jag får och har tidigare fått betalt för föreläsningar, ad boards och 
framtagande av material från Lilly, Bayer, Sanofi, AstraZeneca, 
NovoNordisk, Boehringer Ingelheim, Abbott. 
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Nationell grupp SFD och SFPED
• Vintern 2021/2022 efter SFD Göteborg – behov att öka kunskap kring 

monogen diabetes och utarbeta samsyn för omhändertagande
• Intresserade diabetesläkare från vuxen och barn från ffa Göteborg, 

Lund och Stockholm
• Stöd från SFD och SFPED att genomlysa ett flertal aspekter avseende 

diagnostik, uppföljning och behandling av monogen diabetes i Sverige
• Medlemmar:

• Frida Sundberg (Barn, Örebro), Annelie Carlsson (Barn, Lund)
• Karin Filipsson (Vuxen, Lund), David Nathanson (Vuxen, Stockholm), Sophia 

Rössner (Vuxen, Stockholm, sammankallande)
• David Olsson (Barn, genetik, Stockholm), Mikael Oscarson (Vuxen, genetik, 

Sthlm)
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Monogen diabetes
• Monogen diabetes är ett samlingsnamn för de typer av diabetes 

som orsakas av patogen variant (mutation) i någon gen involverad i 
kolhydratomsättningen vilken orsakar diabetes (ADA 2020). 
• Ca 50 olika gener som är kända
• Vanligaste: MODY, neonatal diabetes, mitokondriell diabetes, 

lipodystrofi, grav insulinresistens, syndrom-relaterade
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• Ålder vid diagnos
• Vikt (BMI) / viktnedgång
• Ärftlighet
• Duration och grad av symtom
• Kardiovaskulär sjd eller andra 

diabeteskomplikationer vid diagnos
• Autoimmun sjukdom (egen, i släkten)
• Läkemedel (kortikosteroider, antipsykotika)
• Annan hormonsjukdom (tyreotoxikos, 

Cushing, akromegali) 
• Akut påverkan på medvetande, andning

• Ketoner i blod 
• Lågt pH (acidos)

• C-peptid
• Autoantikroppar (GAD, IA2, ZnT8)

• Nivå av HbA1c (?)
• Genetisk testning i utvalda fall

Kliniska parametrar
Blodprover
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Hur gör vi för att klassificera rätt?
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Monogen diabetes

• Monogen diabetes utgör ca 1-6% av all diabetes, beroende på 
population 
• Det är sannolikt så att mer än hälften av alla patienter med 

monogen diabetes inte har korrekt diagnos. 
• När ska monogen diabetes misstänkas?
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MODY – de vanligaste av de ovanliga
Gen Mekanism Prognos/behandling

GCK
(MODY2)

Höjer ”termostaten för glukos Ingen behandling, inga 
komplikationer
Graviditet!

HNF1A
(MODY3)

Transkriptionsfaktor beta-cell
Glukosuri, benigna leveradenom

Låg dos SU fungerar oftast väl länge
Utvecklar komplikationer

HNF4A
(MODY1)

Transkriptionsfaktor beta-cell
Låg födelsevikt, neonatal hypoglykemi

Låg dos SU fungerar oftast 
Utvecklar komplikationer

HNF4B
(MODY5)

Transkriptionsfaktor pankreas/njure
Njurcystor, hypoMg, exokrin dysfunkt, utv-
försening

Behandlingsförslag saknas
Screening Mg, njurar, lever
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Vad har vi gjort?
• Informationsmaterial för GCK-MODY, HNF1A-MODY, 

HNF4A-MODY framtagna och presenterade under SFDs 
möten 2023 och 2024
• Mitokondriell diabetes (MIDD/MELAS)
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m.3243A>G

• Vanligare än vi tror. Allt från 16-200 fall per 100,000 invånare.
• Endokrina celler relativt energikrävande – vanliga manifestationer
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Mitokondriell sjukdom - heteroplasmi
• Varje mitokondrie innehåller flera kopior av mitokondriellt 

DNA, som i olika grad kan innehålla mutation
• Varje cell innehåller många mitokondrier med olika andel 

affekterat mitokondriellt DNA
• Därmed blir andel påverkade mitokondrier olika i varje organ 

och olika mellan varje individ. 
• Mycket heterogen fenotyp 
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MIDD (Maternally 
Inherited Diabetes and 
Deafness) och 
MELAS (Mitochondrial 
encephalomyopathy 
with lactic acidosis 
and stroke-like 
episodes) olika 
fenotyp med samma 
genetiska orsak
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Mitokondriell sjukdom
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Vem ska ta hand om patienterna?
• Mitokondriella sjukdomar inkluderas i NHV neuromuskulära 

sjukdomar (Göteborg, Skånes universitetssjukhus, Stockholm)
• Uppföljning ska göras i samråd med dessa enheter
• Fenotyp får till viss del avgöra
• Rekommendation att diabetes bör följas på Endokrinmottagning, 

vilket då kan inkludera screening av andra organfunktioner
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Mitokondriell diabetes
• Många ej korrekt diagnosticerade.  Typ 1 tidigt i i livet, typ 2 hos lite äldre.
• Insulinresistens (defekta mitokondrier i muskler och ev lever) och 

insulinbrist (beta-celler)
• Medianålder för diabetesdebut ca 40 år, men stor variation. 
• Progressiv sjukdom, där teorin är att höga blodsocker snabbar på 

progression pga försämrad mitokondriell effekt förutom ”vanlig 
åldersprogress”. 
• Ingen specifik behandling för mitokondrie-defekt. 
• Dock omdebatterat med CoenzymQ10, karnitin.

Endocr Rev (Oct 2021)  on lineMitokondriell diabetes 260416 Karin Filipsson
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Mitokondriell diabetes
• Behandlingsmål: som annan diabetes
• Kanske ännu strängare blodsockermål, då det är känt att 

höga blodsocker leder till nedsatt mitokondriell funktion 
över tid. 
• Inte ovanligt med högt LDL, men statiner och ezetimib 

påverkar mitokondrier negativt. 
• Individuell prognos. Utökad screening
• Kost: Undvika lång fasta, undvika katabolism
• Träning/fysisk aktivitet till viss nivå mycket bra 

(stimulerar mitokondrier), men alltid mat före och efter!
• Ketoacidos förekommer

Livsstilsförändringar

Metformin

DPP4-hämmare

GLP-1-analog

SGLT2-hämmare

Glitazon

Sulphonylurea

?

?

Endocr Rev (Oct 2021)  on line

Insulin
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Screening vid m.3243A>G (?)
• Enligt litteratur svar korrelation mellan heteroplasmigrad och organpåverkan. 

• Vanlig diabetesscreening
• Tidigt följa njurparametrar inkl eGFR och ev iohexolclearance (svårbedömt 

muskelmassa)

• Utgångsbedömning hörsel och syn (med frågeställning mitokondriell sjukdom), men 
sedan endast vid symtom

• Leverprover?
• EKG, UKG – hur ofta?

• Sköldkörtel, bisköldkörtel – relativt lätt
• Hypokortisolism vid klinisk misstanke?

• Neurologi?
• Muskulära symtom, g-i-symtom som tecken till energibrist?
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Graviditet

• Om ej känd diabetes är det vanligt med gestationsdiabetes
• Vanligare med hypertoni
• Mycket vanligt med prematur förlossning innan grav v 37 (50%)
• Vanligare med värksvaghet och akut kejsarsnitt (25%)
• Energibrist? Dietistkontakt för kaloriberäkning under graviditet?
• Preimplantatorisk genetisk diagnostik
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Släktutredning kan blir omfattande 
• Alla mitokondrier ärvs från moden (maternally 

inherited).
• Varje oocyt innehåller olika mängd sjuka och 

friska mitokondrier. En väsentligen frisk mamma 
kan därför få barn med mycket symtom och vice 
versa

Frågor som kvarstår (till klinisk genetik): 
Heteroplasmi relevant för en individ?
Ska verkligen alla släktingar diagnosticeras genetiskt? 
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Alla patienter har rätt till korrekt diagnos!
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Alla patienter har rätt till korrekt diagnos 
även i Sverige!
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i NDR för bättre vård och 
forskning…
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Alla patienter har rätt till korrekt diagnos 
även i Sverige!
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TACK!
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Sophia Rössner (Vuxen, Stockholm, sammankallande)
David Nathanson (Vuxen, Stockholm)

Karin Filipsson (Vuxen, Lund)
David Olsson (Barn, genetik, Stockholm)
Mikael Oscarson (Vuxen, genetik, Sthlm)

Frida Sundberg (Barn, Örebro)
Annelie Carlsson (Barn, Lund)

KONTAKTA OSS GÄRNA FÖR SYNPUNKTER!
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