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Maturity onset diabetes of the young (MODY) er en monogen form for diabetes, der er
karakteriseret ved tidlig debut, fortrinsvis i teenageédrene eller som ung voksen (< 25 ar). Den
nedarves autosomalt dominant og medferer en primeer defekt i insulinsekretionen. MODY udger
formentlig 1-3% af diabetestyperne [1]. Ikke sjeeldent er patienter med MODY blevet

fejldiagnosticeret som havende enten type 1- eller type 2-diabetes [1].

Nogle former for MODY kan resultere i uhensigtsmeessige fotale og neonatale pavirkninger [2, 3].
Af fostre, der baerer mutationer i HNF4A (MODY1), har omkring 50% makrosomi. I

neonatalperioden ses en risiko pa ca. 15% for at udvikle hypoglykaemi [3].

SYGEHISTORIE

En 26-4rig rask kvinde, nullipara uden kendte risikofaktorer for gestationel diabetes (GDM) var
gravid med en mand med HNF4A-diabetes (MODY1) med loss of function-mutationen Arg321Ser.

Den kommende barnefader havde en fodselsvaegt pa 5.400 g, hans mor havde gestationel
diabetes. P4 baggrund af den publicerede litteratur om makrosomi og alvorlig hypoglyksemi hos
bern, der er baerere af loss of function-mutation i HNF4A [3] henvistes kvinden til ekstra
svangrekontrol mhp. at foretage tilveekstskanninger af fosteret og oral glukosetoleranstest (OGTT)
for at udelukke gestationel diabetes. OGTT i uge 23 + 1 var normal med totimers vengs
plasmaglukose pé 5,1 mmol/l. Farste trimester-skanningen var normal og viste lav risiko for
trisomi 21 (1:11.947). Misdannelsesskanningen i andet trimester var ligeledes normal. Ved de
ekstraordineere tilvaekstskanninger i uge 27 + 2, 32 + 2 og 38 + 2 blev der fundet normal fostervaegt
og fatale flow. Man planlagde blodsukkermalinger pa barnet hhv. to timer og 24 timer efter
fadslen for at vurdere eventuel udvikling af hypoglykaemi. Mhp. gentest af barnet blev der

planlagt indsamling af 2 x 1 ml blod fra navlesnoren.
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Proteinstrukturen af hepatocyte nuclear factor 4 alpha (HNF4A).

Graviditeten forlgb ukompliceret. Der var vandafgang ved gestationsalder 40 + 1, men ingen
veaktivitet, hvorfor fadslen blev induceret med en tablet misoprostol. Flere gange under fadslen
var der patologisk kardiotokografi (CTG), hvorfor der blev suppleret med maling af skalp-pH’er,
der alle var normale. Patienten fik intravenast givet penicillin pga. langvarig vandafgang. Pga.
manglende fremgang blev der lagt vestimulerende drop. I pressefasen var der truende asfyksi
med patologisk CTG-kurve og skalp-pH pé 7,12, hvorfor barnet blev forlest med
vakuumekstraktor.

Den nyfedte pige havde en fodselsvaegt pé 3.830 g og en apgarscore pa hhv. 7 ved et minut og 9
ved fem minutter (fratrukket et point pga. hudfarve). Navlesnors-pH var 7,12 og base excess (BE)
-12 mmol/1i arterien og hhv. 7,24 og -8 i venen. Grundet lav BE pabegyndte man early feeding.
Trods dette fik pigen lavt blodsukkerniveau pa 1,8 mmol/l to timer og 20 minutter post partum og
fik ekstra early feeding. Pga. gentagne lave blodsukkerniveauer blev hun indlagt pa
neonatalafdelingen 36 timer gammel. Blodsukkerniveauet blev stabiliseret med hyppige
maltider, og hun blev udskrevet i velbefindende ca. et degn senere. Genanalysen fra Steno
Diabetes Center Copenhagen forela ca. 14 dage efter fedslen og viste, at pigen var beerer af
Arg321Ser-mutationen i HNF4A.

DISKUSSION

Sveer hypoglykeemi hos nyfadte kan have alvorlige konsekvenser for den cerebrale funktion,
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hvorfor det er vigtigt at identificere de bern, der er i saerlig risiko for udvikling af hypoglykaemi

post partum med henblik p& tidlig opsporing og rettidig behandling.

Boern, der har arvet mutationer, der koder for HNF4A-diabetes (MODY1), kan have oget sekretion
af insulin efter fedslen, hvilket kan resultere i perioder med hypoglykaemi [4]. Sygehistorien viser
vigtigheden af at kende til bAde moderens og faderens diabetesstatus og ved mistanke om
monogen arsag til diabetes at fi afklaret dette. Ved kendt MODY hos en af foreldrene ber typen
indga i risikovurdering for graviditetsforlgbet. Det kliniske billede af nyfedte med mutation i
HNF4A kan variere fra normalt til forskellige grader af hypoglykeemi og makrosomi. Sveer
hypoglykeemi post natalt er i sig selv ikke en indikation for genetisk test af barnet for MODY, uden

at der foreligger kendt familizer disposition i lige linje.
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SUMMARY
Post-partum hypoglycaemia in a child to a father with HNF4A diabetes

Bo Schneider Vohra Thomsen, Jeannet Lauenborg & Marie Segaard
Ugeskr Lager 2019;181:V04200203

Untreated hypoglycaemia in newborns may result in permanent cognitive damage, why early
diagnosis and treatment is important. This case report describes a newborn girl, who developed
hypoglycaemia, when she was two hours old despite early feeding. The father of the child had
maturity-onset diabetes of the young Type 1, which is caused by an autosomal dominant inherited
mutation in the HNF4A gene. Due to this, early blood glucose measurements were performed.
The child was treated with extra feeding and recovered without any consequences. A later gene

test showed, that the child was carrier of the mutation.
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