
MODY一次アンケート調査

糖尿病内科および小児内分泌の専門医5,524人に送付さ
れ、1,867人から回答を得た。
その内、既に確定診断されたMODY家系または提示した
暫定基準に沿った候補例を有すると回答したのは、回答全
体の11％にあたる613専門医(495施設)であった。

日本人MODYの実態調査へのご協力のお願い(1次調査)

MODY(maturity onset diabetes of the young) と考える調査基準

1．25歳以下の発症で3世代以上の糖尿病家族歴（原則として非肥満）

2．家族歴不明で15歳以下の糖尿病発症（非肥満）

3．抗GAD抗体、IA-2抗体などの自己抗体が陰性

問1．上記のMODYを疑う基準を満たす患者を診療したことがある。

はい（ 症例） いいえ

問2．肥満症例についてお伺いします

15歳以下の糖尿病発症で、肥満例を診療したことがある。

はい（ 症例） いいえ

アンケート問1・2の診療症例については、MODYを
疑う基準を満たす患者を診療したことがあると回答
したのは357専門医(282施設)、15歳以下肥満症例
を診療したことがあると回答したのは446専門医(381
施設)、そのうち190専門医(157施設)が両症例を診
療している。
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MODY二次アンケート調査

1次アンケートでMODY疑いの症例ありと回答のあった357専
門医(282施設)の中で、昔の症例でデータが無い等、アンケー
ト記入が不可能な医師53名を除いた304専門医(236施設)に
対し、詳細な臨床情報に関する2次アンケートを実施した。
112専門医(101施設)より230症例の2次調査票が返送された
が、そのうち、50症例(発端者)の既に確定された症例が報告
された。
回答のあった症例中50専門医(48施設)の105症例について
MODY遺伝子検査希望があり、その後実際に依頼のあった30
専門医(29施設)の68症例（発端者）と家族54名の122検体より
DNAを採取しMODY1-6遺伝子のDNA構造解析による変異ス
クリーニングを実施しているが、現在までに12症例(発端者）が
確定診断された。 2



MODY二次追加アンケート調査

MODY候補に関する1次アンケート調
査により非肥満と回答された症例につ
いて2次アンケート調査を行い、2次回
答の中で既にMODYと確定診断されて
いる50家系のうち2家計に肥満を有する
症例が認められた。
そこで、日本人MODYにおける肥満症
例の実態を把握するために、1次調査
で15歳以下の肥満例を診断した経験が
あると回答された446専門医(381施設)
の中で、昔の症例でデータが無い等ア
ンケート記入が不可能な医師43名を除
いた403専門医(346施設)に対し、再度
病態に関する追加調査を実施した。
半数を超える241専門医（576症例）の
回答が寄せられたが、MODY遺伝子異
常があると回答のあった8名14症例のう
ち10症例は非肥満、4症例はデータが
得られず、今回のアンケートでMODY肥
満例のデータを得ることはできなかった。
2次追加調査でも引き続き30専門医よ
り検査希望があり、現在までに6専門医
より6症例(発端者)と家族4名の10検体
が採取され、解析が進められている。
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