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W poszukiwaniu przyczyn cukrzycy typu 1 u dzieci z wspolistniejagcymi zaburzeniami
neurorozwojowymi i neurologicznymi- analiza genomu przy uzyciu sekwencjonowania
nastepnej generacji- calego egzomu (NGS-WES).

Cukrzyca typu 1 (ang. Type 1 diabetes- T1D) jest chorobg autoimmunologiczng prowadzaca do
postegpujacego niszczenia komorek P trzustki wytwarzajacych insuling. Dotyka ponad 1,2 miliona dzieci
i mlodziezy na calym §wiecie oraz ponad 18 000 pacjentow pediatrycznych w Polsce. Jak wynika z
dotychczasowej wiedzy, T1D dotyka dzieci predysponowane genetycznie, narazone na nieznane jeszcze
srodowiskowe czynniki wyzwalajace autoimmunizacjg. Z nieznanych przyczyn jej czgstosé
wystgpowania na catym $wiecie znacznie wzrosta w ciggu ostatnich kilkudziesieciu lat i nadal ro$nie.

Co ciekawe, ostatnio zaobserwowaliSmy zwigkszong liczbe dzieci z rozpoznaniem lub objawami
zaburzen neurologicznych/neurorozwojowych, ktore zostaly przyjete do szpitala z powodu nowo
rozpoznanej cukrzycy typu 1 w ciagu ostatnich kilku lat. Nasze obserwacje potwierdzajg niektore z
ostatnich badan, ktore wykazaly zwigkszona czestos¢ wystgpowania padaczki u dzieci z T1D (2-5 razy
czesciej niz w populacji ogolnej) i prawdopodobnie wyzsza czestos¢ wystepowania T1D u dzieci z
zaburzeniami ze spektrum autyzmu (ang. Autism spectrum disorder-ASD). Odkrycia te sugeruja, ze
wyzej wymienione choroby wspoétistniejace moga mie¢ wspolne podtoze genetyczne.

T1D wymaga regularnej kontroli poziomu glukozy we krwi, odpowiednich nawykéw zywieniowych i
kontroli codziennej aktywnosci. Pomimo nowych urzadzen i szybkiego postepu technologicznego
dzieciom z zaburzeniami neurorozwojowymi i ich opiekunom zwykle trudniej jest dostosowac si¢ do
rezimu chorobowego i czesto nie czujg si¢ komfortowo z urzadzeniami podtaczonymi bezposrednio do
ich ciala.

W badaniu koncentrujemy si¢ na tej szczeg6lnej grupie pacjentow, aby oceni¢ charakterystyke kliniczna
kazdego pacjenta i wykona¢ sekwencjonowanie catego egzomu (ang. Whole exome sequencing-WES)
nowej generacji (ang. Next generation sequencing-NGS)— najbardziej ztozong, indywidualng analizg
genomu. NGS nie jest metoda tanig, ale dzigki tej technice bedziemy w stanie nie tylko wykry¢ mutacje
pojedynczych gendw, ale takze znalez¢ i scharakteryzowac rozlegle aberracje chromosomowe m.in.
delecje lub insercje, ktore sa szczegodlnie czeste w zaburzeniach neurorozwojowych, bez wydawania
pienigdzy na dodatkowe analizy.

Migdzynarodowe towarzystwa zalecaja regularne badania kontrolne pod katem funkcjonowania
neurokognitywnego i1 maja wytyczne dla dzieci z TI1D 1 wspolistniejacymi zaburzeniami
psychologicznymi/psychiatrycznymi: depresja, stanami lgkowymi 1 zaburzeniami odzywiania.
Posiadanie rozleglej wiedzy na temat zardwno TID,  jak i zaburzen
neurologicznych/neurorozwojowych,  potgczonej z badaniami  genetycznymi, klinicznymi
i wezesniejszymi badaniami immunologicznymi, mogloby umozliwi¢ stworzenie szczegdétowych
wytycznych rowniez dla tej grupy pacjentow.



