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Genetics for people

DIABETES TIPO Il

1- Informacion sobre la Diabetes tipo Il

La diabetes tipo 2 no presenta un origen inmunoldgicoy se caracteriza por un desarrollo
lento de la enfermedad, razén por la cual generalmente se diagnostica en adultos. El de-
sarrollo o aparicion de esta enfermedad se ve favorecido por algunos factores de riesgo
como los antecedentes familiares (herencia genética), el sedentarismo, una dieta defi-
ciente (dietas ricas en grasas saturadasy poliinsaturadas o dietas hipercaldricas), niveles
altos de colesterol en sangre (hiperlipidemia), la hipertensiéon arterial o el sobrepeso u
obesidad, ya que el aumento de grasa dificulta al cuerpo a realizar un correcto uso de la
insulina; entre otros.

2- Tu predisposicion genética para desarrollar Diabetes tipo Il

A continuacién, te indicamos tu predisposicidon genética a desarrollar diabetes tipo 2:

Muy bajo Bajo Moderado Alto Muy alto

Tu conclusion

Presentas una predisposicion genética moderada a desarrollar diabetes tipo 2, en base
a las variantes analizadas y los subprocesos considerados (como los diferentes procesos
implicados en la resistencia o la captacion de insulina, entre otros). En la siguiente pagina
encontraras mas informacién acerca del impacto genético de los subprocesos analiza-
dos.

Recuerda que la diabetes tipo 2 estd altamente influenciada por factores ambientales.
Por ejemplo, un estilo de vida sedentario y el sobrepeso u obesidad, entre otros. Por tan-
to, te recomendamos practicar actividad fisica, cuidar tu dieta y evitar los excesos con el
objetivo de prevenir complicaciones en el posible desarrollo de la enfermedad.
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3- Procesos metabdlicos relacionados con la Diabetes tipo Il

La diabetes tipo 2 puede estar originada principalmente por la alteracién de tres proce-
SOs:

1. Sensibilidad reducida a la insulina. La sensibilidad a la insulina es tu capacidad
para que tu organismo procese las sefales que transmite la insulina y pueda llevar
a cabo su funcidén. Si este proceso se encuentra alterado, tu organismo no podra
captar las sefales transmitidas por la insulina y, por tanto, se genera un exceso de
glucosa en la sangre al no poder ser captada por las células correspondientes.

2. Produccioén reducida de insulina. La produccion de insulina es el proceso en el
cual las células del pancreas fabrican insulina y la liberan a la sangre para que pue-
da cumplir su funcién. Si este proceso se encuentra alterado y no se produce la
suficiente insulina, no se transmite la seAal producida por la mismay las células no
pueden captar la glucosa presente en el torrente sanguineo.

3. Degradacion aumentada de la insulina. La degradacién de la insulina hace refe-
rencia a la eliminacién de la misma. Hasta la fecha, solo se ha descrito el gen CELA2A
vinculado a esta causa. Si este proceso se encuentra aumentado, el resultado es si-
milar a presentar una baja sensibilidad a la insulina.

¢Por qué no se habla en el informe de la RESISTENCIA AUMENTADA A LA INSULINA?

Porque existen multiples procesos, como la oxidacion o la inflamacion, entre otros, que
influyen en la resistencia a la insulina. No obstante, todos estos procesos se tienen en
cuenta en el algoritmo para calcular la predisposicion global a desarrollar diabetes tipo
2, por lo que no aporta valor anadido incluirlo en un proceso separado.

4- Tu perfil genético asociado a estos procesos metabdlicos

Seguidamente, se muestra el impacto que tiene tu perfil genético en la alteracion de los
diferentes procesos implicados en la aparicion y el desarrollo de la diabetes tipo 2.

PROCESO IMPACTO GENETICO

SENSIBILIDAD REDUCIDA A LA INSULINA o
PRODUCCION REDUCIDA DE INSULINA o
o Normal Moderado @ @ ® Elevado
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DIABETES TIPO MODY

1- Informacion sobre la Diabetes MODY

La diabetes tipo MODY, por sus siglas en inglés Maturity Onset of the Diabetes in Young,
es un tipo de diabetes que, normalmente, se presenta en edad temyprana, antes de los
25 anos de edad. La diabetes tipo MODY es una enfermedad monogénica, por lo que
su origen genético es debido a la presencia de mutaciones en un Unico gen que afecta
al desarrollo de las célula beta-pancreaticas, encargadas de la produccion de insulina.
La principal diferencia con la diabetes tipo 2 es que ésta Ultima estd provocada por un
elevado numero de mutaciones en distintos genes.

A grandes rasgos, las caracteristicas principales de esta enfermedad son: la herencia au-
tosdmica dominante (se transmite fuertemente de padres a hijos), el diagndstico se sue-
le realizar antes de los 25 anos de edad, no se detecta autoinmunidad contra las células
beta-pancredticas, no hay resistencia a la insulina y el pancreas conserva cierta capaci-
dad de secrecion de insulina.

En la actualidad se conocen 14 subtipos de MODY asociados cada uno de ellos a las mu-
taciones de un uUnico gen. De todos estos subtipos, 9 de ellos son los mas frecuentes,
aunque el conjunto de los 14 subtipos Unicamente se han diagnosticado en el 1-2% de
las personas que disponen de un diagndstico de diabetes.

2- Tu resultado

A continuacion se muestra tu riesgo genético asociado a los subtipos mas frecuentes de
diabetes tipo MODY:

GEN ANALIZADO SUBTIPO MODY GENOTIPO

HNF4A Subtipo 1 ()
GCK Subtipo 2
HNF1A Subtipo 3 )
PDX1 Subtipo 4 [
HNF1B Subtipo 5 [
KLFT Subtipo 7 ()
BLK Subtipo 11 [
ABCCS8 Subtipo 12 ([
KCNIT Subtipo 13 o

LEYENDA: Homocigoto sin riesgo ® Heterocigoto de riesgo @ Homocigoto de riesgo @

3- Tu conclusiéon

De acuerdo a tus resultados genéticos, no presentas riesgo a desarrollar ninguno de
los subtipos analizados de diabetes tipo MODY. En caso de que presentes algun sin-
toma que te alerte de su presencia es conveniente que acudas a un médico especialista
para informarle de tus resultados. Encontraras mas informacioén en el apartado Informa-
cion sobre la diabetes.

www.overgenes.com 3
info@overgenes.com


https://overgenes.com/en/dna-test-genetic-analysis/

ID: 000000000000

llll

Genetics for people

FARMACOGENETICA ASOCIADA A DIABETES

La diabetes es una enfermedad grave que en caso de no ser tratada puede derivar en
otras afecciones como problemas cardiacos, enfermedades asociadas al higado, neuro-
patias, entre otros problemas de salud. Por todo ello, es fundamental que una vez realiza-
do el diagndstico se aplique un tratamiento adecuado para evitar la aparicion de efectos
secundarios derivados de esta enfermedad.

A continuacidn se muestran aquellos farmacos empleados de manera mas recurrente
en el tratamiento de la diabetes tipo 2 y que presentan anotaciones clinicas vinculadas
a la influencia de la genética sobre la actividad de dicho farmaco, su transporte y/o su
metabolismo. Los farmacos no actldan de la misma manera en todas las personas y la
genética nos ayuda a entender estas diferencias.

Resultados farmacogenéticos y recomendaciones

En las siguientes tablas se muestran todos los medicamentos, los polimorfismos de un
solo nucledtido (SNP) de cada gen que interaccionan con los medicamentos, los posibles
genotipos de cada SNP (normal y de riesgo), y el genotipo del paciente para cada SNP.

Se incluye, ademas, la columna "Nivel de evidencia”, en la que se indica el nivel maxi-
mo de evidencia para la combinacion medicamento - variante genética (1A, 1B, 2A, 2B, 3)
procedente de Pharmacogenomics Knowledge Base (PharmGKB), las Agencias del me-
dicamento (Administracion de Alimentos y Medicamentos de los Estados Unidos (FDA)
y Agencia Europea del Medicamento (EMA), las dos principales agencias reguladoras de
medicamentos en EEUU y Europa, respectivamente) y Consorcios Internacionales de far-
macogenética (CPIC, DPWG principalmente). Asimismo, esta columna incluye el para-
metro que estd afectado: [E]Eficacia, [D]Dosis, [T]Toxicidad, [ME]Metabolismo, [PK] Far-
macocinética y [0]Otros.

Finalmente, se incluyen las recomendaciones especificas elaboradas a partir de las re-
comendaciones presentes en la base de datos PharmGKB, en aquellos SNPs que estan
afectados.

A continuacion, se muestra tu compatibilidad genética para cada uno de los farmacos
analizados en el test. En la tabla su compatibilidad farmacolégica se representa median-
te un circulo con tres posibles colores:

(X rojo: El paciente presenta al menos una variante genética problematica con nivel de
evidencialy 2.

amarillo: El paciente presenta al menos una variante genética problematica con nivel
de evidencia 3.

verde: El paciente no presenta ninguna variante genética problematica para ese me-
dicamento.
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1- Biguanidas

Farmacos que ayudan a frenar la produccion de glucosa (azUcar) por parte del higado,
favoreciendo su entrada en las células:

Metformina
Genotipos posibles Resultado Observaciones e’;‘,;‘éilni?a
Normal Riesgo
AMHR2 rs784892 GG, GA AA GG - 3: Pk
CAPN10 rs3792269 AA AG, GG AA - 3 E
FMO5 rs7541245 CC CA, AA CC - 3. E
Mayor probabilidad de .
KCNJIT rs5219 CC CT, TT TC fracaso del tratamiento 3 E
rs628031 GG AG, AA GG - 3E
rs12208357 CC,CT TT CcC - 3:Pk
SLC22A1 rs2282143 CC CT, TT CC - 3:Pk
rs594709 AA, AG GG AA - 3E
rs622342 AA AC, CC AA - 3E
SLC22A2 rs316019 CcC CA, AA CcC - 3.0
rs8187725 CcC CT, TT CC - 3:Pk
SLC22A3
rs2076828 cG CC, GG cc Menor respuesta al 3E
SLC47A1 rs2289669 AA GA, GG GG Me”O{érrfﬁgggSta al 3E
SLC4TAD rs12943590 AG, AA GG GA - 3: Pk
rs34834489 AG, AA GG GA - 3:Pk
AMHR2 rs784888 GG GC, CC GG - 3E, Pk
Se recomienda reducir
rs578427 TT CT, CC CT dosis. Riesgo moderado 3: Pk
de toxicidad

Efectos secundarios mas comunes: Diarrea, indigestion, nduseas o vomitos, gases, de-
bilidad, dolores de cabeza.

2- Inhibidores DPP-4

Estos farmacos ayudan a tu cuerpo a liberar mas insulina.

Sitagliptina

. . . Nivel de
Genotipos posibles Resultado Observaciones e
Normal Riesgo
GLPIR rs6923761 GG GA, AA GG - 3 E

Efectos secundarios mas comunes: Infecciones en el tracto respiratorio superior y do-
lores de cabeza.
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3- Meglitinidas

Este grupo de farmacos se emplea para generar masinsulina en las horas de las comidas.

Repaglinida

Genotipos posibles Resultado Observaciones e';l/?ézln?:?a
Normal Riesgo
cvpPacs rs10509681 TT TC, CC TT - 3.0
rs11572080 CcC CT, TT CC - 3D
Menor respuesta al .
rs4402960 TGTT GG GG . 3E
IGE2BP?2 farmaco

rs1470579 AA AC, CC AA - 3 E
rs2237895 AC, CC AA AC - 3E

KCNQI
rs2237892  CT,TT cc cc Menor respuesta al 3E
NEURODI rs1801262 TT,CT CC CcC Menor eficacia 3. E
NOSIAP rs10494366 TT GT, GG GT Menor eficacia 3 E
NR1I2 rs2276706 GA GG, AA GG Metabolismo reducido 3.0
rs3814058 TC TT, CC TC - 3.0
rs2306283 AA GA, GG AG - 3.0

SLCOIB
rs4149056 TC T, cC T Menor respuesta al 3E
SLC30A8  rs13266634  CT,TT cc cc Mer‘o]!érrfﬁgggs‘:a al 3E
TCF7L2 rs290487 T CT, CC cc Meno]!érrff]ggg“a al 3E
PAX4 rsl14202595  AA, GA GG GG Menor eficacia 3 E

Efectos secundarios mas comunes: Hipoglucemia (niveles bajos de azldcar en sangre).

4- Sulfonilureas
Estos farmacos ayudan a tu cuerpo a generar mas insulina.

Glimepirida

Nivel de
evidencia

Genotipos posibles Resultado Observaciones

Normal Riesgo

Mayor probabilidad de
NOSAIP rs10494366 GG GT, TT GT experimentar efectos 3T
secundarios

Glipizida
Nivel de
evidencia

Genotipos posibles Resultado Observaciones

Normal Riesgo

Mayor probabilidad de
NOSAIP rs10494366 GG GT, TT GT experimentar efectos 3T
secundarios

Efectos secundarios mas comunes: Hipoglucemia, ganancia de peso, dolores de cabeza
Yy mareos.
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Farmacos que ayudan a las células del cuerpo a usar la glucosa.

Pioglitazona
. . a Nivel de
Genotipos posibles Resultado Observaciones AV e
Normal Riesgo
ADIPOQ rs2241766 TG, GG TT TG - 3 E
Menor respuesta al .
PPARG rs1801282 CG, GG cC CcC FArmaco 3E
Menor respuesta al .
PTPRD rs17584499 CcC CT,TT CT FArMAco 3E

Rosiglitazona

. . q Nivel de
Genotipos posibles Resultado Observaciones e
Normal Riesgo
LPIN rs10192566 CG, GG CcC CG - 3E
PAX4 rs6467136 AA, GA GG AG - 3 E
Mayor probabilidad de
PLIN1 rs894160 TT CT, CC CcC experimentar efectos 3T
secundarios
Menor respuesta al .
SLCOIBI rs4149056 TC, CC T TT farmaco 3 E

Efectos secundarios mas comunes: Anemia, retencién de liquidos, aumento de peso,
infecciones en el tracto respiratorio superior y fallo cardiaco.
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ANEXO 1: GENES ANALIZADOS

Genes analizados para diabetes tipo 2 ‘

(1) GCK* (2) HNF4A*  (4) ALMS1  (4) CELFT (4) GPD2 (4) RAIN (4) USP3
(1) INS* (2) IL6* (4) ANKH  (4) CENPW  (4) HERC2 (4) RASGRP1 (4) WRN
(1) INSR*  (2) INS* (4) APOE  (4) CERKL  (4) HMGAI (4) RETN (4) WSCD2
(1) PNPLA3* (2) KCNJTT*  (4) ARAP1  (4) CLRNI1 (4) HNF1B (4) RP1 (4) XRCC4
(1) PPARG*  (2) PAX4* (4) ARLI5  (4)CMIP (4) JADE2 (4) RPSAP52 (4) ZBED3-ASI
(1) PRKCQ* (2) PDXT* (4) ARL3  (4) COBLL1  (4) JAZFI (4) RREB1  (4) ZC3H4
(1) PTPN2*  (2) SLC2A2*  (4) ATPIB2 (4) CRBI (4) JADE2MAEA (4) SAG (4) LINCOO824
(1) RPE65*  (2) SLC30A8* (4) BCL2  (4) CRHR2  (4) KIZ (4) SCAPER  (4) LOC101927502
(1) ZFP36L1* (2) TCF7L2* (4) BEND3 (4) CYPI9Al (4) LIPC (4) SCYLI (4) LOC105369705
(2) ABCC8* (2) WFST* (4) BEST1  (4) DGKB (4) LMNA (4) SLC12A3  (4) LOC105370275
(2) ADCY5* (4) ABCA4  (4) BLM (4) DMXL2  (4) MAP2K5 (4) SNRPN  (4) LOC105375508
(2) GEPC2*  (4) ABO (4) C5orf67 (4) EYS (4) MAPKS8IP1  (4) STGGAL] (4) LOC105378980
(2) GCK* (4) ADCY5  (4) CCND2 (4) FAM234A (4) MERTK (4) TUB
(2) GIPR*  (4) AHIT (4) CDKAL1 (4) FTO (4) PTHIR (4) UBE2E2
(2) HNFIA*  (4) AKAPG6  (4) CDKNIB (4) GCKR (4) PWRNT (4) USH2A
(1) Sensibilidad reducida a la insulina (4) Miscelaneos
(2) Produccién reducida de la insulina *Participacion en mas de un proceso
(3) Degradacion aumentada de la
insulina
www.overgenes.com 8
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ANEXO 2: DESCRIPCION TEST DIABETES

La diabetes mellitus, mas conocida como diabetes, es una enfermedad o conjunto de
enfermedades que afecta a la forma en la que el cuerpo utiliza la glucosa sanguinea.
Todos los tipos de diabetes estan asociados a un exceso de glucosa en sangre (hiper-
glucemia) producido por una alteracion en la funcidn de la insulina. La insulina es la hor-
mona que indica al organismo cuando hemos comido y que, por tanto, puede y tiene
gue captar la glucosa que se encuentra en el torrente sanguineo. Una alteracién en este
proceso de sefalizacion mediado por la insulina nos conduce a presentar altos niveles
de azUcares en sangre y a desarrollar futuros problemas de salud. A pesar de presentar
un resultado comun, la causa subyacente es diferente y varia segun el tipo de diabetes.

De acuerdo a la causa subyacente es posible clasificar la diabetes en sus dos formas mas
comunes:

Diabetes tipo 1: también conocida como diabetes autoinmune, se caracteriza por la pro-
duccidon de anticuerpos por parte del organismo, gue atacan y destruyen a las células
beta-pancreaticas, encargadas de la produccion de insulina. Las personas diagnostica-
das con este tipo de diabetes son dependientes de insulina y es una forma crdnica de la
enfermedad. La diabetes tipo 1tiene un componente genético que favorece su aparicion
y desarrollo. A pesar de ello, se desconoce el perfil genético de marcadores completo im-
plicado.

Diabetes tipo 2: es la forma mas comun de la enfermedad y puede estar causada princi-
palmente por una produccion o una captacion deficiente de lainsulina, aunque el origen
de dicha deficiencia es muy diverso. La diabetes tipo 2 presenta una variante crénica, asi
como otras formas reversibles de la enfermedad, como la prediabetes o |la diabetes ges-
tacional, que se presenta en mujeres embarazadas. El origen de esta enfermedad tiene
un caracter multifactorial, en el que tanto la genética como el ambiente tienen un papel
importante en el desarrollo de la misma. Mediante una prueba genética, se puede de-
terminar la predisposiciéon genética de una persona a desarrollarla.

Existen otras formas de diabetes menos comunes, como la diabetes tipo MODY (por sus
siglas en inglés, Maturity Onset of the Diabetes in Young) con caracteristicas muy pare-
cidas a la diabetes tipo 2, aunque a diferencia de ésta, la diabetes tipo MODY presenta un
origen puramente genético. Cuando un individuo padece diabetes es fundamental co-
nocer minuciosamente su estilo de vida y su nivel de salud con el objetivo de garantizar
el bienestar de la persona a la vez que prevenir posibles complicaciones secundarias. Ac-
tualmente, se conoce que el abordaje para prevenir o tratar la diabetes debe ser diferente
y personalizado para cada persona. Esta diferencia radica en los genes, los componentes
basicos que hacen que cada persona sea Unica, ya que los genes contienen informacién
especifica de cada individuo, lo que supone un gran valor para disefary optimizar planes
de salud personalizados segun las necesidades especificas de cada persona.
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.EN QUE CONSISTE EL TEST?

La diabetes es una enfermedad con gran prevalencia a nivel mundial, aproximmadamente
el 10,5% de la poblacion adulta mundial la padece, de los cuales, entre el 85% y el 95%
de todos los casos son diagnosticados como diabetes tipo 2. Por otro lado, la diabetes
tipo MODY se calcula que la padece 1 de cada 1000 personas diabéticas. A pesar de ello,
es preciso una prueba genética adicional para confirmar el diagndstico clinico y evitar
errores que puedan derivar en tratamientos ineficaces. Esta prueba tiene dos objetivos
principales:

1) Identificar tu predisposicidn genética a desarrollar diabetes tipo 2 y diabetes tipo MODY
2) Conocer tu compatibilidad farmacogenética, en términos de eficacia y toxicidad, con
algunos de los tratamientos mas empleados con la diabetes.

Este conocimiento te permitira modular y accionar tu estilo de vida para prevenir la apa-
ricion de diabetes o realizar un tratamiento con mayor precision. Para conseguir dichos
objetivos, empleamos la potencia del analisis genético mediante la tecnologia Automa-
ted Intelligence Genetics (AIG), a través de la técnica DNA Microarray, lo que permite
obtener la informacidn de las variantes genéticas de mas de 100 genes con impacto de-
mostrado, segun la evidencia cientifica, en la caracterizacion de la diabetes y su segre-
gacion entre los tipos de diabetes analizados.
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ANEXO 3: INFORMACION SOBRE DIABETES

1- Caracteristicas generales

CONDICION TIPO | TIPO II (Y [e]n)

L

Causa Autoinmune Multigénica Monogénica
Edad de Cx .
SECHGEISUEE  Ninosy personas Adultos Nifios y personas
comun
] Normalmente no, Normalmente si,
Deﬁﬁggﬁr?g'a a Si aungue hay casos aungue hay casos
que la requieren que no la requieren

2- Sintomas frecuentes

Los sintomas de la diabetes son muy diversosy pueden variar entre los distintos subtipos.
A continuacién se muestran los sintomas mas comunes asociados a los tipos de diabetes
analizados:

SINTOMATOLOGIA

Poliuria Polifagia o
(mayor necesidad de orinar) (mayor necesidad de comer) Vision borrosa
Poldipsia Mayor cantidad de infecciones Cansancio, debilidad y
(sed extrema) urinarias y genitales fatiga

Ademas, los subtipos de diabetes pueden manifestar sintomas mas especificos en fun-
cién del individuo. Para mayor informacion, visite los enlaces que se muestran a conti-
nuacion.

3- ¢Quieres mas informacion?
= National Institute of Health: nih.gov
m Federacion Espanola de Diabetes: fedesp.es
m Centro para el Control y Prevencion de Enfermedades: cdc.gov

» Sintomatologia diabetes monogénica (MODY): medwave.cl
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TECNOLOGIA

La tecnologia de DNA Microarray consiste en una superficie sélida con reacciones mi-
croscoépicas (microreacciones) o chip de ADN, en los que se fijan sondas moleculares para
detectar la presencia de moléculas de ADN diana. La hibridacion sonda-diana suele de-
tectarse y cuantificarse mediante la medicién en las muestras, de la intensidad de una
determinada fluorescencia proporcionada por la sonda molecular. Este tipo de tecnolo-
gia permite la deteccién de miles de fragmentos especificos de ADN presentes en una
muestra de ADN. Por otro lado, la especificidad en cuanto al reconocimiento de secuen-
cias de ADN es muy alta, ya que se puede detectar el intercambio de un solo nucleétido
(resolucion de una sola base) utilizando sondas cortas de oligonucledtidos (20-25 nucled-
tidos). A consecuencia de esto, la tecnologia de DNA Microarray también ha evoluciona-
do para aplicarse como técnica de secuenciacién de ADN para genotipar varios cientos
de miles de variantes de un solo nucledtido (SNVs) en genes diana localizados a lo largo
de todo el genoma (Whole Genome DNA Microarray).

Bead Chip Infinium Global Screening Array Orion (GSA Orion) es una linea de chips de
ADN desarrollado por lllumina para su plataforrma de DNA Microarray iScan, muy em-
pleado en estudios genéticos poblacionales y medicina de precision, que proporciona
un contenido optimizado con resultados de genotipado de alta calidad, 100 % fiables y
reproducibles. La construccion del Chip GSA se llevé a cabo en colaboracién con un con-
sorcio de expertos y la selecciéon de SNVs, se ha utilizado informacion de bases de datos
cientificas de reconocido prestigio como gnomAD, NHGRI-EBI-GWAS Catalog, ClinVar,
MHC-HLA-KIR y PharmGKB. El GSA permite el analisis de aproximadamente 700.000
SNVs que cubren variantes de interés (hot spots) a lo largo de todo el genoma, con im-
pacto en un amplio rango de rasgos genéticos con implicaciones fisiolégicas y fisiopato-
|6gicas. Ademas, permite la customizacion por parte de los usuarios para incorporar Ad
Hoc 50.000-100.000 variantes de interés.
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Genetics for people

RIESGOS Y LIMITACIONES

Los resultados presentados en este informe se limitan a los conocimientos cientificos
existentes hasta la fecha de elaboracidon de la prueba. Este test Unicamente detecta las
variantes genéticas especificadas, no detecta otras variantes minoritarias aungue estén
relacionadas con las patologias. Las recomendaciones descritas a lo largo de este infor-
me de resultados son de caracter orientativo, Overgenes no se responsabiliza de una
posible mala interpretacion de los resultados aportados.

Overgenes Diabetes no es un informe médico. Estos resultados NO deben ser interpre-
tados como una herramienta de diagndstico, tampoco indican si una persona padece
algun tipo de diabetes, tan solo informa de la predisposicion genética de cada individuo
a desarrollar diabetes.

Consideraciones farmacolégicas

La farmacogenética estudia la influencia de la genética humana sobre la actividad de un
farmaco, su transporte y su metabolismo. Esta permite gue medicamentos especificos
puedan ser destinados a grupos de pacientes clasificados en funcién de su genética, lo
gue se conoce como Medicina Personalizada.

El principal objetivo de esta seccién es proporcionar una herramienta con un elevado
valor clinico y de facil manejo e interpretacion para el especialista médico. Para ello, el
disefo de los SNPs y fdrmacos incluidos en el test se ha realizado pensando siempre en
su utilidad y validez clinica. Por ello, el test incluye aquellos SNPs con mayor nivel de evi-
dencia cientifica disponibles hasta la fecha para cada uno de los genes diana.

Pharmacogenomics Knowledgedatabase (PharrmGKB) es la mayor base de datos de
acceso publico, formada por un consorcio de expertos en farmacogendédmica y farma-
cogenética responsable de la recopilacion, seleccién, incorporacion y difusion de todo
el conocimiento relacionado con el impacto de la variacion genética humana en la res-
puesta a los medicamentos.

PharmGKB esta financiada por el Instituto Nacional de la Salud (NIH) y el Instituto Na-
cional de Ciencias Médicas Generales (NIGMS) de los Estados Unidos, y es un miembto
de la sociedad de Investigacion de Farmacogenomica del NIH (PGRN). PharmGKB fue
fundada por la Universidad de Stanford en el ano 2000.

Los resultados de este test deben servir como herramienta a tener en consideraciéon pa-
ra la toma de decisiones terapéuticas personalizadas. La respuesta a los farmacos se ve
afectada por otros factores como son los tratamientos concomitantes con otros farma-
cos, las enfermedades, los habitos toxicos, la edad, el sexo, etc.

Recuerda que existen otros farmacos no contemplados y que se emplean de manera
cotidiana en el tratamiento de la diabetes tipo 2. En caso de que la presentes y estés
siendo tratado con algunos de los medicamentos anteriormente descritos y posea algu-
na anotacion, acude a tu médico para poder ajustar el tratamiento de manera mas
personalizada.
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GLOSARIO

= ADN: abreviatura de acido desoxirribonucleico. Molécula presente en nuestras cé-
lulas que contiene la informacidn genética necesaria para el desarrollo y correcto
funcionamiento de los organismos vivos.

m Alelo: cada una de las formas alternativas de un gen, que pueden presentar dife-
rencias en su secuencia.

= Autoinmune: tipo de enfermedad en la que el sistema inmunitario ataca a las cé-
lulas sanas propias porque las confunde con patdgenos.

m Célula: unidad estructural y funcional basica de la vida.

= Célula beta-pancreatica: tipo de células que se encuentran en el pancreas y son
las encargadas de la produccién de insulina.

» Fenotipo: conjunto de caracteres observables de un organismo.
m Gen: segmento de ADN que representa la unidad de informacion hereditaria.
= Genotipo: combinacion de las variantes de un gen en un individuo.

= Glucagon: hormona que se produce en el pancreas y aumenta los niveles de glu-
cosa en sangre contrarrestando los efectos de la insulina.

= Glucosa:tipodeazucarde composicion simple que se obtiene a través del consumo
de alimentos.

» Haplotipo: conjunto de variaciones del ADN, o polimorfismos, que tienden a ser
heredados juntos.

» Heterocigoto: cuando los dos alelos de un mismo gen son distintos.
» Homocigoto: cuando los dos alelos de un mismo gen son iguales.

= Insulina: hormona que se produce en el pancreasy disminuye los niveles de glucosa
en sangre, contrarrestando los efectos del glucagon.

= Metabolismo: conjunto de procesos quimicos que ocurren dentro de una célula u
organismo gue sirven para producir energia o utilizarla como combustible.

= Mutacioén:variacion en la secuencia de nucleétidos de los genes que afectaa menos
del 1% de la poblacion.

= Polimorfismo: variacion en la secuencia de nucledétidos de los genes que afecta a
>1% de la poblacion.

» Predisposicion genética: también llamada susceptibilidad genética. Es el aumen-
to de la probabilidad de desarrollar una determinada condicién o patologia por la
presencia de una o mas variaciones genéticas.

= SNP: polimorfismo genético de un solo nucledtido.
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