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Introduction
Le but de ce livret est de dØcrire ce qu�est un diabŁte monogØnique 
en y abordant le diagnostic, le traitement et certaines situations 
associØes à cette maladie. Nous espØrons que ce livret vous sera utile 
pour comprendre cette maladie et qu�il vous donnera une base de 
connaissance pour discuter avec votre mØdecin gØnØraliste ou avec 
l�Øquipe spØcialisØe.

Qu’est-ce qu’un diabète sucré ?
Le diabŁte sucrØ est une situation dans laquelle le niveau de glucose 
sanguin (« le sucre ») est trop ØlevØ. Il en existe 2 principaux types, le 
type 1 et le type 2. Mais il y a aussi d�autres types de diabŁte plus rares, 
dont les diabŁtes monogØniques (contrôlØs par un seul gŁne). 



Qu’est-ce qu’un diabète 
monogénique ?
Le diabŁte monogØnique est une maladie qui a�ecte la capacitØ à 
produire de l�insuline. L�insuline est une hormone (« un messager 
») produite par le pancrØas. Elle contrôle la quantitØ de glucose 
dans la circulation sanguine à tout moment et aide l�organisme à 
transformer la nourriture en Ønergie.
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Les diabŁtes monogØniques comprennent les diabŁtes sucrØs 
nØonatals et les diabŁtes MODY (maturity onset diabetes in the 
young : diabŁte de type adulte chez le jeune).

Diabète sucré néonatal 
Le diabŁte sucrØ nØonatal est une maladie qui apparait dans les 6 
premiers mois de vie. Le nourrisson ne produit pas assez d�insuline, 
ce qui augmente l�accumulation de glucose. C�est une maladie rare, 
concernant 1 personne sur 90 000 à 500 000 naissances vivantes. Le 
diabŁte nØonatal peut Œtre confondu avec le diabŁte de type 1 qui 
est plus commun, mais le diabŁte de type 1 apparait habituellement 
aprŁs 6 mois de vie.

Il y a deux types de diabŁte nØonatal : le diabŁte nØonatal 
permanent qui est prØsent toute la vie. Le diabŁte nØonatal 
transitoire est un diabŁte qui disparait chez le nourrisson mais qui 
peut rØapparaitre plus tard dans la vie.

Diabète MODY (maturity onset diabetes 
of the young: diabète de type adulte 
chez le jeune)
Le diabŁte MODY est aussi une forme rare du diabŁte qui apparait 
plus tard dans la vie (à l�adolescence ou chez le jeune adulte). Il y 
a di�Ørents types de diabŁtes MODY qui sont di�ØrenciØs par des 
analyses gØnØtiques. Le diabŁte MODY peut Œtre confondu avec le 
diabŁte de type 2 qui est plus frØquent, mais le diabŁte de type 2 
survient habituellement en situation de surpoids ou d�obØsitØ.



Quels sont les symptômes des 
diabètes monogéniques ?
Dans cette situation, les symptômes les plus communs sont :

•  une soif excessive (appelØe polydipsie) et un frØquent besoin 
d�uriner (appelØ polyrurie)

• une dØshydratation

•  une acidocØtose (il s�agit d�une complication du diabŁte liØe à la 
production augmentØe d�acides dans le sang (acØtone).

Dans le diabŁte nØonatal, d�autres symptômes peuvent Œtre  
associØs :

•  un retard de croissance intra-utØrin (une situation oø le bØbØ est 
plus petit qu�il ne devrait)

• des anomalies neurologiques.

Comment est 
diagnostiqué un diabète 
monogénique ?
Dans le corps, il existe plus de 30000 gŁnes. 
Une mutation (un changement) dans un gŁne 
peut conduire à un diabŁte monogØnique. 

A ce jour, plus de 20 gŁnes di�Ørents 
ont ØtØ mis en cause dans les diabŁtes 
monogØniques. Les  personnes avec un 
diabŁte monogØnique peuvent le transmettre 
à leurs enfants ou à leur gØnØration future. 
Le mØdecin diabØtologue peut proposer un 
test gØnØtique pour orienter vers le meilleur 
traitement.



Est-ce que différentes personnes  
de la famille peuvent présenter  
un diabète monogénique ?
Le diabŁte monogØnique est due à une mutation ou changement 
dans un gŁne. Cela signi�e qu�il sera habituellement retrouvØ chez 
d�autres membres de la famille dans chacune des gØnØrations. 
GØnØralement, le risque de transmettre la maladie à sa descendance 
est de 1 sur 2.

Quel est le traitement pour les 
diabètes monogéniques ?
Le traitement pour les diabŁtes monogØniques est principalement 
un remplacement de l�insuline par des injections. Parfois, en fonction 
de la cause gØnØtique du diabŁte, les diabŁtes monogØniques 
peuvent Œtre traitØs par des prises orales de sulfonylurØe.



Comment cela se passe à 
l’adolescence et à l’âge adulte ?
Habituellement, le diabŁte monogØnique est prØsent tout au long 
de la vie. Dans les formes transitoires de diabŁte nØonatal, le diabŁte 
disparait dans les premiŁres annØes de vie. Cependant, il peut 
rØapparaitre à l�adolescence ou à l�âge adulte.

En fonction de gŁne mutØ, certaines complications mØdicales 
peuvent atteindre les adultes ayant un diabŁte monogØnique. Les 
complications suivantes sont relativement frØquentes :

• acidocØtose diabØtique lors de traitements inadaptØs  
ou mal suivis

•  retard de dØveloppement de degrØs variables, comme par 
exemple des di�cultØs d�apprentissage ou une hypotonie 
musculaire modØrØe

• macroglossie : langue plus grosse que la normale.



Quelles sont les autres sources 
d’information utiles? 
L�objectif de cette brochure Øtait de fournir un aperçu concernant  
les diabŁtes monogØniques.  

Du matØriel Øducatif peut Øgalement Œtre trouvØ en contactant  
les organisations suivantes: 

• European Society for Paediatric Endocrinology
Starling House
1600 Bristol Parkway North
Bristol 
BS34 8YU
espe@eurospe.org
Telephone +44 (0) 1454 642246
www.eurospe.org

• British Society of Paediatric Endocrinology and Diabetes 
bsped@endocrinology.org 
https://www.bsped.org.uk/

• Child Growth Foundation
info@childgrowthfoundation.org  
Telephone +44 (0) 208 995 0257
www.childgrowthfoundation.org

•  The Endocrine Society 
www.endo-society.org 

En France, le site de la SFEDP  
peut Œtre consultØ.

Vous pouvez Øgalement consulter votre  
Øquipe de spØcialistes pour plus  
d�informations dans votre rØgion.



Diabètes monogéniques 
Ce livret fait partie de la sØrie « dØrŁglements hormonaux ». 
Sont Øgalement disponibles :
 DØ�cit en hormone de croissance
 Retard pubertaire simple
 PubertØ prØcoce de l�enfant
  Informations urgentes pour les enfants prØsentant un dØ�cit 

en cortisol et en GH et ceux sou�rant d�hypoglycØmie 
rØcurrente

 Hyperplasie congØnitale des surrØnales
 DØ�cit en hormone de croissance chez les jeunes adultes
 DØ�cits hormonaux hypophysaires multiples
 Craniopharyngiome
  Retard de croissance intra-utØrin ou enfant nØ petit pour 

l�âge gestationnel
 Hyperthyroïdie
 Hypothyroïdie

Le dØveloppement de ces brochures a ØtØ �nancØ (en tant que service à la 
mØdecine) par Merck. Ils sont basØs sur la sØrie de brochures originales conçues 
par la UK Child Growth Foundation et la BSPED, et les adaptations prØcØdentes 
pour des niveaux de lecture faciles et moyens par l�ESPE.

Ce livret a ØtØ traduit par la SFEDP  
(SociØtØ Française d�Endocrinologie  
et DiabØtologie PØdiatrique).


