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Declaración de Conflicto de intereses

No tengo para esta intervención



Cómo empiezan a tener bases científicas las predicciones



Gattaca 1997



¿Qué es un predictor?

Es un sistema científico validado que permite encontrar 
la mayor probabilidad de aparición de un evento

Chest. 2018 Nov; 154(5): 1239–1248.

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6224705/


¿Para que un predictor?

Se logra la  elaboración a la medida y aplicación de los 
procedimientos diagnósticos o terapéuticos (prevención y 
tratamiento de la enfermedad) a subgrupos de población que 
comparten unas características similares, intentando con ello 
minimizar el error y el riesgo, y maximizando la eficacia de las 
decisiones sobre el manejo de la enfermedad.

Chest. 2018 Nov; 154(5): 1239–1248.

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6224705/


Valores de un buen predictor

Fácil acceso

Alto 
impacto

Seguro y 
confiable

Conveniente

Costo 
efectivo

Medicina de Precisión



Importancia de un buen predictor

Logre la prevención de la diabetes tipo 1 o tipo 2
Logre la predicción de aparición de otras diabetes
Permita prever la prevención de las complicaciones crónicas.

Dr. Dídac Mauricio



Importancia de un buen predictor

Pueda identificar diferentes biomarcadores 
(factores biológicos de la persona) o factores 
ambientales que permiten predecir si una persona 
en cualquier etapa de la vida, presenta mayor o 
menor predisposición a desarrollar diabetes tipo 1, 
tipo 2 u otro tipo de diabetes y así focalizar las 
medidas de prevención. Dr. Dídac Mauricio



J of Diabetes Invest, Volume: 13, Issue: 9, Pages: 1465-1471, 
First published: 31 May 2022, DOI: (10.1111/jdi.13860) 

Diabetes Mellitus

Variantes poligénicas
(˜95%)

Variantes Monogénicas
(˜1-6%)

Diabetes Mellitus
Tipo 1

Diabetes Mellitus
Tipo 2

Sindromática No Sindromática

Diabetes Neonatal Mody
Más comunes

KCNJ11-ABCC8-INS
Más comunes
GCk-HNF1A-

HNF4A-HNF1B

Factores biológicos



Factores biológicos

GCK
HNF1𝜶
HNF4𝜶
HNF1𝜷

Diabetes MODY

Gen Tipo de herencia

Aut Dom
Aut Dom 
Aut Dom
Aut Dom

KCNJ11
ABCC8
INS

Diabetes Neonatal

Gen Tipo de herencia

Aut Dom
Aut Dom 
Aut Dom

Diabetes Care 2020;43(12):3117–3128



Esta foto de Autor desconocido está bajo licencia CC BY-SA

Glucosa

Glucokinasa
Glucosa 6 Fosfato

J Clin Invest DOI: 10.1172/JCI142244

HNF-1𝜶
HNF-4𝜶
HNF-1𝜷
NeuroD1
PDX-1
RFX-6

Genes involucrados en la secreción de insulina

https://emtic.educarex.es/crea/primaria/ccnn_aceitunas_con_o_sin/qu_te_cuenta_este_aperitivo.html
https://creativecommons.org/licenses/by-sa/3.0/


Genes Involucrados

Diabetes juvenil de inicio en la madurez

INS – IGF: Insulina Factor Similar a la Insulina 2

Diabetes MODY 3

HNF1A: Factor nuclear hepatocitos 1A

Diabetes juvenil con atrofia óptica progresiva: DIDMOAD 
Conversión de proinsulina a Insulina

WFS1: Wolframin ER transmembrana Glicoproteína



Genes Involucrados

Diabetes Neonatal
Hiperinsulinismo familiar
Disfunción del canal de Potasio sub unidad KIR 6.2

KCNJ11: Potassium Inwardly Rectifying Channel Subfamily J 
member 11



Polimorfismos involucrados en diabetes

INS-IGF2
HNF1A
WFS1
SLC30A8
IGF2BP2
CDKAL1
ADCY5
JAZF1
HHEX/IDE
KCNJ11
KCNQ1
TCF7L2
CDKN2A/B

PRODUCCION 
ALTERADA DE 

INSULINA

Un polimorfismo puntual, también denominado de un solo 
nucleótido, es una variación en la secuencia de ADN que afecta 

a una sola base de una secuencia del genoma.



Genes Involucrados

Mas complejo el relacionar el estatus genético

En Diabetes tipo 1

Los polimorfismos están muy involucrados

En Diabetes tipo 2



Genes Involucrados

Cambios metabólicos (triacilglicerol) asociados con Diabetes tipo 2.
Menor sensibilidad a la insulina.
Adipocitos de mayor tamaño.

SLC16A11  Solute Carrier Family 16 Member 11: Transportador
de monocarboxilato

Diferenciación de adipocitos
Lipodistrofia parcial familiar
Resistencia a la insulina.

PPARG. Peroxisome Proliferator Activated Receptor Gamma



Genes Involucrados

Mala señalización de glucosa.
Hiperglucemia en ayuno y riesgo mayor de diabetes tipo 2

ADCY5. Adenilato ciclasa 5

Masa grasa y proteína asociada a la obesidad.
Polimorfismos asociadas con obesidad mórbida y mayor peso

FTO. Fat mass associated gen



Genes Involucrados

Afecta control de masa grasa.
Diferenciación de adipocitos a través de PPARϒ. 
Asociación de DM2 y trastornos metabólicos.
Afecta la inhibición de PCK2 (gluconeogénesis)

JAZF1. Proteina yuxta puesta con otra proteína 1 en dedos de Zn

Regulación en la expresión de GLP-1, pudiendo generar 
Diabetes tipo 2

TCF7L2. Factor de transcripción 7 like 2



Estudio de DNA

Bajo
Intermedio
Alto

Determina una escala de riesgo



Factores biológicos



Relación de los riesgos

16 polimorfismos de un solo nucleótido (puntual): 8.4%
Historia parental: 11.8%
Obesidad: 7.1%



Factores ambientales



Factores ambientales



Factores ambientales



Factores ambientales



Lorenzo C, et al. Diabetes care 2003; 26

La Intolerancia a la Glucosa tiene un valor 
PREDICTIVO POSITIVO MAYOR que cada una de 

las definiciones de síndrome metabólico 



Escala de predicción y tamización

FindRisk
DemoJuan







Las mentes brillantes se
educan mientras se divierten


