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    ABSTRACT 

 

Background: Maturity Onset Diabetes of The Young (MODY) is a rare 

monogenic inherited diabetes group that is often misdiagnosed as type 1 

and type 2 Diabetes Mellitus. Due to the high cost of genetic testing that 
provides a definitive diagnosis, several screening methods are used to 

detect MODY in high-risk patients. Objective: This study aims to detect 

MODY in patients diagnosed with type 1 and type 2 DM aged ≤ 35 years 
using the MODY Probability Calculator for genetic mutation testing. 

Methods: A retrospective study through manual and digital medical 

record searches of patients diagnosed with type 1 and type 2 DM aged ≤ 
35 years. All patients were contacted via text message and telephone after 

obtaining consent. MODY probability parameters collected included 

current age, age at diagnosis, gender, ethnicity, treatment regimen, BMI, 

HbA1c levels, parental/family history of diabetes and certain diseases 
associated with MODY. MODY probability figures were calculated using 

KPM online. Results: The mean age of 69 patients (45% female) was 

32±5.38 years. 33 patients (47.8%) were given insulin at the time of 
diagnosis. The mean HbA1c was 8.6±2.18%. The mean MODY prediction 

score calculated by KPM was 30±24.67%. There were 50 patients (72.5%) 

with a risk of ≤50% and 19 patients (27.5%) with a risk of >50%. In the 

group with MODY prediction score >50%, the age of onset of diabetes or 
at diagnosis and current age were significantly lower than the group with 

MODY prediction score ≤50%. Conclusion: The results of this study 

indicate that 19 (27.5%) patients diagnosed with type 1 and 2 DM aged ≤ 
35 years had a KPM score > 50%. The mean MODY score was 30±24.67. 

Patients with the highest scores in this study are recommended to undergo 

genetic mutation testing. MODY risk calculated with KPM may give 
different results in each population. 
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PENDAHULUAN 

Maturity Onset Diabetes of the Young 

(MODY) merupakan bentuk diabetes 

monogenic tidak tergantung insulin dan 
diturunkan secara autosomal dominan (Patel, 

Basu, & Oudit, 2016). MODY berbeda dengan 

DM tipe 1 dan 2 (Colclough & Patel, 2022; 
Santomauro et al, 2023). Pasien MODY 

didiagnosis pada usia muda (< 40 tahun) 

(Hohendorff et al., 2019). Sebagian besar 
pasien MODY memiliki riwayat keluarga 

diabetes dalam tiga generasi berturut-turut 

(Fatriyadi Suwandi, Isti Angraini, & Dinia 

Putri, 2019) (Donath et al, 2019; Colclough & 
Patel, 2022). 

Di Indonesia, prevalensi MODY 

belum diketahui. Sampai saat ini ditemukan 14 
variasi mutasi genetik sebagai penyebab 

MODY (Urakami, 2019). Tiga bentuk MODY 

yang paling umum disebabkan oleh mutasi 
pada Hepatic Nuclear Factor 4 Alpha 

(HNF4A), Glucokinase (GCK), dan Hepatic 

Nuclear Factor 4 Alpha (HNF4A) 

(Santomauro et al, 2023) (Hattersley et al, 
2018). Penelitian lainnya melaporkan bahwa 

MODY disebabkan oleh mutasi gen HNF1A 

(Xu et al, 2005). Penelitian terkait identifikasi 
genetik terkait MODY di Indonesia belum 

pernah dilakukan. 

Kesalahan dalam mendiagnosis 

MODY merupakan masalah penting yang 
dihadapi saat ini (Aydogan et al, 2022). 

Diperkirakan 50–90% kasus MODY salah 

didiagnosis sebagai diabetes tipe 1 atau tipe 2 
(Tosur & Philipson, 2022), (Hohendorff et al, 

2019). Mengingat biaya pengujian genetik 

yang sangat mahal sehingga tidak semua 
pasien yang terindikasi MODY dilakukan 

pengujian genetik, diperlukan pendekatan 

skrining yang cukup praktis dan spesifik untuk 

mengidentifikasi pasien yang paling tepat 
untuk pengujian genetik (Liu et al, 2021). 

Beberapa penelitian sebelumnya 

merekomendasikan penggunaan Kalkulator 
Probabilitas MODY (KPM) sebagai tools yang 

berguna untuk memilih pasien untuk pengujian 

genetik MODY. Kalkulator ini telah 
dikembangkan dan divalidasi oleh peneliti dari 

University of Exeter untuk etnis Kaukasian 

berusia 1–35 tahun (Tosur & Philipson, 2022). 

Kalkulator ini juga telah diterapkan pada etnis 
Asia meski dengan sampel yang masih sedikit 

(Ang et al, 2016). KPM memperlihatkan hasil 

seleksi yang baik untuk membedakan MODY 

dan diabetes tipe 1 dan tipe 2. KPM ini 

berguna dalam memilih pasien untuk 

pengujian genetik (da Silva Santos et al, 
2022). KPM online dapat menjadi alat bagi 

dokter untuk mendiagnosis MODY. Parameter 

yang diukur pada KPM adalah usia saat ini, 
usia saat diagnosis, jenis kelamin, etnis, 

regimen pengobatan, BMI, kadar HbA1c, 

riwayat diabetes orang tua/dalam keluarga, dan 
penyakit tertentu yang berkaitan dengan 

MODY (Tosur & Philipson, 2022) 

Tujuan penelitian ini adalah 

mendeteksi MODY pada pasien yang 
didiagnosis DM tipe 1 dan 2 berusia ≤ 35 

tahun dengan menggunakan Kalkulator 

Probability MODY untuk pengujian mutasi 
genetic 

 

METODE 

 

Jenis Penelitian 

Jenis penelitian yang digunakan adalah 

penelitian kohort dengan design retrospektif 
  

Lokasi dan Waktu Penelitian 

Penelitian ini berlokasi di RS. Bhayangkara 
Makassar. Penelitian dilaksanakan pada bulan 

Maret - Juli 2024 

 

Populasi dan Sampel 
Populasi dalam penelitian ini adalah pasien 

yang didiagnosis DM tipe 1 dan 2 berusia ≤ 35 

tahun yang dirawat di RS Bhayangkara 
Makassar sepanjang bulan Januari 2023 - Juni 

2024 

 

Pengumpulan Data 

Pengumpulan data dimulai setelah 

mendapatkan rekomendasi persetujuan etik 

penelitian dari Komisi Etik Penelitian 
Kesehatan Fakultas Kesehatan Masyarakat 

Universitas Hasanuddin dengan Nomor 

Rekomendasi Etik Penelitian: 
1141/UN4.14.1/TP.01.02/2024. Pengumpulan 

data dilakukan dengan penelusuran rekam 

medik secara manual dan digital lewat aplikasi 
e-Rekam Medik. Semua pasien dihubungi 

melalui pesan singkat dan telepon setelah 

mendapatkan persetujuan.  Parameter 

probabilitas MODY dikumpulkan meliputi 
usia saat ini, usia saat diagnosis, jenis kelamin, 

etnis, regimen pengobatan, BMI, kadar 

HbA1c, riwayat diabetes orang tua/dalam 
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keluarga dan penyakit tertentu yang berkaitan 
dengan MODY, lalu dilakukan analisis 

deskriptif terhadap setiap parameter dan 

dihitung angka probabilitasnya menggunakan 

KPM secara online 
(https://www.diabetesgenes.org/exeter 

diabetes-app/ModyCalculator). 

 

Pengolahan dan Analisis Data 

 Data yang diperoleh diolah dengan 

menggunakan SPSS version 24 for windows 
lalu dianalisis dengan tingkat kemaknaan < 

0.05. Parameter klinis dan demografi disajikan 

dalam bentuk mean dan standar deviasi untuk 

variable numerik, serta frekuensi dan 
persentase untuk variabel kategorik. Variabel 

kategori dibandingkan dengan distribusi chi-

kuadrat. Perbedaan antara kedua kelompok 
skor MODY dievaluasi dengan uji Mann-

Whitney. 

 

HASIL  

 Sebanyak 69 pasien direkrut untuk 

penelitian ini. Sekitar 45% pasien adalah 

perempuan. Usia rata-rata pasien saat ini 
adalah 32 tahun, usia rata-rata saat didiagnosis 

adalah 29 tahun dan rata-rata BMI adalah 

23,9kg/m². 58 pasien (84,1%) memiliki 
riwayat diabetes dalam keluarga. Jumlah 

pasien masing-masing memiliki satu (n=19; 

27,5%), dua (n=30; 43,5%), dan tiga atau lebih 

(n=9; 13%) anggota keluarga yang menderita 
diabetes. 17 pasien (24,6%) memiliki ibu yang 

menderita diabetes, 18 pasien (26,1%) 

memiliki ayah kandung yang menderita 
diabetes dan 14 pasien (20,3%) yang memiliki 

kedua orang tua yang menderita diabetes. 33 

pasien (47.8%) pada awalnya diberikan insulin 
pada saat didiagnosis, 27 pasien (39,1%) yang 

diberikan ADO pada saat didiagnosis dan 

hanya 6 pasien (8,7%) yang diobati kombinasi 

keduanya saat didiagnosis. 
  

Pasien saat ini diobati dengan ADO (n=27; 

39,1%), insulin (n=33; 47,8%) dan ADO dan 
insulin (n=6; 8,7%). Pasien memiliki nilai rata-

rata HbA1c sebesar 8,6±2,18%, dan rata-rata 

skor MODY adalah 30±24,67. 23 pasien 
(33,3%) memiliki riwayat hipertensi. Semua 

parameter klinis dan gambaran demografi 

pasien ditunjukkan pada tabel 1. Parameter 

klinis dari pasien-pasien ini dihitung ke dalam 
KPM secara online. Skor nilai probability 

MODY dihitung. 

 

Tabel 1. Parameter klinis dan Gambaran demografi 

Parameter Nilai Statistik 

Jenis Kelamin 

Laki-laki 

Perempuan 

 

24 (34.89) 

45 (65.21) 
Usia saat ini (tahun) 32 ±5.38 (16-39) 

Usia saat didiagnosis 

(tahun) 

29 ±4.63 (15-35) 

TB (cm) 161 ±6.9 (150-177) 
BB (kg) 62 ±12.83 (41-108) 

IMT (kg/m2) 23.9 ±4.23 (16.2-39.7) 

HbA1c (%) 
Skor MODY (%) 

8.6 ±2.18 (4.6-15.0) 
30±24,67 

Tipe DM 

Tipe 1 
Tipe 2 

 

7 (10.14) 
62 (89.86) 

Diobati antidiabetik saat 

diagnosis 

Ya 
Tidak 

 

 

67 (97.1) 
2 (2.9) 

Jenis obat 

ADO 
Insulin 

ADO + insulin 

Tidak diobati 

 

27 (39.1) 
33 (47.8) 

6 (8.7) 

3 (4.3) 

Obat antidiabetik saat ini  
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ADO 
Insulin 

ADO + insulin 

Tidak diobati 

26 (37.7) 
12 (17.4) 

10 (14.5) 

21 (30.4) 

Lama pengobatan insulin 
< 6 bulan 

> 6 bulan 

Tidak diobati 

 
3 (4.3) 

19 (27.5) 

47 (68.1) 
Riwayat diabetes dalam 

keluaga 

Ya 
Tidak 

 

 

58 (84.1) 
11 (15.9) 

Jumlah keluarga dengan 

diabetes 

1 
2 

3 / > 

Tidak ada 

 

 

19 (27.5) 
30 (43.5) 

9 (13.0) 

11 (15.9) 
Orang tua dengan diabetes 

Ibu 

Bapak 
Kedua orang tua 

Tidak ada 

 

17 (24.6) 

18 (26.1) 
14 (20.3) 

20 (29.0) 

Riwayat hipertensi 

Ada 
Tidak ada 

 

23 (33.3) 
46 (66.7) 

Data disajikan dalam bentuk mean±SD(min-maks) dan n(%). IMT: Indeks Massa Tubuh. 

ADO: Antidiabetik Oral. 

 Pada kelompok dengan skor MODY >50% usia saat didignosis dan usia saat ini secara  
signifikan lebih rendah dibandingkan kelompok dengan skor MODY ≤50% (masing-masing p 

<0.001 dan p<0.001). Tidak ada perbedaan yang signifikan antara dua kelompok skor MODY  

pada parameter KPM lainnya seperti jenis kelamin, pengobatan dengan insulin saat ini, lama 
pengobatan insulin, IMT, HbA1c dan riwayat orang tua yang mengalami diabetes (Tabel 2). 

 

Tabel 2. Parameter Kalkulator Probability MODY 

Parameter 
Kelompok Skor MODY 

p 
≤ 50% (n=50)   >50 % (n=19) 

Usia saat didiagnosis 31 ±3.54 (18-30) 25 ±4.51 < 0.001* 
Jenis kelamin 

Laki-laki 

Perempuan 

 

18 (75) 

32 (71.1) 

 

6 (25) 

13 (28.9) 

0.785 

Diobati dengan insulin 
saat ini 

Ya 

Tidak 

 
50 (74.6) 

0 (0)  

 
17 (25.4) 

2 (100) 
0.073 

Lama pengobatan insulin 

< 6 bulan 

> 6 bulan 
Tidak diobati 

 

2 (66.7) 

15 (78.9) 
33 (70.2) 

 

1 (33.3) 

4 (21.1) 
14 (29.8) 

0.752 

IMT (Kg/m2) 24.52 ±4.56 (16.2-39.7) 22.60 ±2.86 (18.4-26.4) 0.141 

HbA1c (%) 8.9 ±2.3 (5.3-15.0) 8.0 ±1.69 (4.6-11.6) 0.139 

Usia saat ini 33 ±4.42 (18.39) 27.21 ±4.69 (16-34) < 0.001* 
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PEMBAHASAN 

 
Penelitian ini menggunakan KPM 

secara online yang dikembangkan oleh 

Universitas Exeter, Inggris. Kalkulator menilai 

parameter seperti usia saat diagnosis, usia saat 
ini, jenis kelamin, etnis, IMT, riwayat DM 

pada orang tua, HbA1c saat diagnosis, 

penggunaan obat antidiabetes oral saat ini, 
terapi insulin dan waktu memulainya dan 

adanya penyakit tertentu seperti kista ginjal, 

ketulian, lipodistrofi parsial, dan resistensi 
insulin berat tanpa adanya obesitas atau 

obesitas berat (Shields et al., 2012). 

Hanya 7 pasien (10,14%) yang kami teliti 

didiagnosis DM tipe 1. Rata-rata usia saat 
diagnosis adalah 29 ±4.63 (15-35) tahun. 

Hanya 12 pasien (17.4%) yang menggunakan 

insulin saat ini. Pada pasien muda, DM tipe 1 
adalah bentuk yang paling umum, namun 

beberapa pasien muda yang menggunakan 

insulin dan dirawat sebagai diabetes tipe 1 

sebenarnya menderita MODY (Keskinler, 
Erbakan, & Oguz, 2020). 

Rata-rata skor probability MODY 

yang kami temukan dalam penelitian ini 
sebesar 30%. Skor ini lebih tinggi 

dibandingkan temuan pada penelitian 

sebelumnya (11,23%) (Keskinler et al., 2020). 
Kami menemukan 19 pasien (27,5%) yang 

memiliki skor probabilitas MODY > 50%. da 

Silva Santos et al (2022) menemukan skor 

probabilitas MODY pada pasien yang 
dikelompokkan berdasarkan temuan gen 

MODY spesifik. Kelompok dengan MODY 

positf ditemukan skor MODY sebesar 75%. 
Mereka menemukan nilai sensivitas dan 

spesifitas KPM masing-masing sebesar 76% 

dan 71%. Mereka menyarankan batas skor 
probabilitas sebesar 36% untuk mendeteksi 

MODY melalui uji genetik (da Silva Santos et 

al., 2022). Penelitian lain menemukan 

kemungkinan MODY sebesar 2,8% pada 
kelompok dengan skor probabilitas MODY 

≥50% (Keskinler et al., 2020). Tarantino et al 

(2020) menyarankan bahwa nilai probabilitas 

KPM di atas 75% dapat menjadi strategi yang 
hemat biaya untuk memilih individu untuk 

skrining mutasi MODY non-GCK (Tarantino 

et al., 2020). 

Pemilihan pasien diabetes yang 
autoantibodi pankreasnya negatif dan memiliki 

nilai kadar C-peptide untuk penilaian risiko 

MODY semakin meningktatkan risiko 
terjadinya MODY.  Penghitungan rasio C-

peptida/creatinin urine (UCPCR) memiliki 

spesifisitas dan sensitivitas diagnostik yang 
tinggi (Keskinler et al., 2020). Kendalanya 

adalah data tersebut tidak tersedia selama 

penelusuran kami baik secara manual maupun 

digital rekam medik. 
Penelitian yang kami lakukan secara 

kohor ini bertujuan untuk mengevaluasi 

akurasi KPM untuk skrining proband dengan 
nilai probabilitas tertinggi untuk pengujian 

mutasi genetik. Data kami menunjukkan 

bahwa hanya 19 pasien (27,5%) memiliki skor 

probabilitas MODY >50%. Jika menelusuri 
master data kami, rincian pasien dengan skor 

probabilitas MODY >50% adalah 6 pasien 

memiliki skor sebesar 62,4%, 5 pasien dengan 
skor sebesar 75% dan 8 pasien dengan skor 

sebesar 58%. Rincian temuan kami tersebut 

mungkin dapat menjadi referensi dalam 
pemilihan proband untuk uji mutasi genetic. 

Rata-rata usia saat didiagnosis diabetes dalam 

penelitian ini adalah 29 tahun, lebih tinggi 

dibandingkan kriteria diagnostik yang 
ditetapkan dalam Pedoman Praktik MODY 

tahun 2008 yaitu  sebelum usia 25 tahun (A. 

Xu et al., 2020). 
Penelitian kami menunjukkan bahwa 

usia saat didiagnosis pada kelompok pasien 

dengan skor MODY >50% lebih rendah 
dibandingkan kelompok dengan dengan skor 

MODY ≤50%. Penelitian sebelumnya juga 

menemukan usia saat diagnosis pasien MODY 

lebih rendah, namun perbandingannya 
terhadap kelompok pasien yang didiagnosis 

DM tipe 1 dan kelompok yang didiagnosis 

DM tipe 2 (Santomauro et al., 2023). 

Orang tua dengan 
diabetes 

Ibu 

Bapak 

Kedua orang tua 
Tidak ada 

 
11 (64.7) 

11 (61.1) 

9 (64.3) 

19 (95.0) 

 
6 (35.3) 

7 (38.9) 

5 (35.7) 

1 (5) 

0.065 

Data disajikan dalam bentuk mean±SD(min-maks) dan n(%). IMT: Indeks Massa Tubuh. *Signifikan, p<0,05 

http://u.lipi.go.id/1180424505
http://www.issn.lipi.go.id/issn.cgi?daftar&1180424505&1&&


      

 Bina Generasi ; Jurnal Kesehatan | 22  

 

BINA GENERASI ; JURNAL KESEHATAN 

EDISI 16 VOLUME (2) 2025 

p- ISSN : 1979-150X ; e- ISSN: 2621-2919 

 
 

Penelitian Xu et al (2020) pada anak dengan 
diabetes menunjukkan hasil yang berbeda. 

Tidak ada perbedaan yang signifikan usia saat 

diagnosis antara kelompok anak diabetes 

dengan mutasi genetik MODY spesifik dan 
anak diabetes dengan mutasi genetik MODY 

non spesifik (A. Xu et al., 2020). 

Kemungkinan timbulnya MODY akan 
rendah pada pasien dengan BMI tinggi dan 

tidak adanya riwayat keluarga diabetes 

(Keskinler et al., 2020). Dalam penelitian ini, 
rata-rata BMI pasien kami adalah 23.9 kg/m2. 

58 orang (84.1%) memiliki riwayat diabetes 

dalam keluarga. 

 

KESIMPULAN DAN SARAN 

 

Hasil penelitian ini menunjukkan 
bahwa Rata-rata skor MODY adalah 

30±24,67%. Ditemukan 50 pasien (72,5%) 

dengan risiko MODY ≤50% dan 19 pasien 
(27,5%) dengan risiko MODY >50%. Usia 

timbulnya diabetes dan usia saat ini pada 

kelompok dengan skor MODY > 50% secara 

signifikan lebih rendah dibandingkan 
kelompok dengan skor MODY ≤ 50%. 

Penelitian mendatang perlu dilakukan 

dengan mengelompokkan skor MODY 
menjadi lebih variatif dan spesifik. Selain itu 

penelitian penggunaan KPM pada populasi 

yang lebih besar di Indonesia sangat 

diperlukan. Pasien dengan skor tertinggi 
disarankan untuk dilakukan pemeriksaan 

mutasi genetik. Risiko MODY yang dihitung 

dengan KPM mungkin memberikan hasil yang 
berbeda pada setiap populasi. 
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