





Cuadro 13-1. Coeficiente de correlacion entre parientes, medido en el recuento total de crestas dérmicas’

Parentesco Coeficiente medido Coeficiente teodrico
Padre/hijo 0,49 + 0,04 0,50
Madre/hijo 0,48 + 0,04 0,50
Hermano/hermano 0,50 + 0,04 0,50
Gemelos monocigéticos 0,95 + 0,01 1

Mellizos (dicigoticos) 0,49 + 0,08 0,50
Esposos 0,05 £ 0,07 0
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Cuadro 13-2. Frecuencia de los dos tipos principales de diabetes y sus riesgos de recurrencia en parientes. (De Florez JC, et al.’)

Incidencia Riesgo de recurrencia Riesgo de recurrencia
en poblacion en hermano en gemelo

21 70%

63%







Cuadro 13-3. Formas de diabetes MODY 2

MODY

Proteina mutada

Factor nuclear hepatico-4o.

Glucoquinasa

Factor nuclear hepatico-1c.

Factor-1 promotor del gen de
insulina

Factor nuclear hepatocitico-1B HNF-1B

Neuro Fact.. 1/transactivador 2 NEUROD1/
BETA2

20q12-q13,1

7p15-p13

12 q12,1

17cen-q21,3
2q32

Funcién en la célula B

Union a HNF-4o y al promotor de
IPF-1- regula su transcripcion

Cataliza conversion de glucosa a
glucosa-6-P

Union a “box” A3/A4 del promotor del
gen de la insulina; regula su transcrip
cion “boxes” A5, A3/4, A2, A1 del pro-
motor del gen de insulina y regula su
transcripcion

Regula transcipcion del gen HNF-4ox

Regula la funcion de célula beta al
unirse al “box” E2 de su promotor




Diabetes tipo 2

Mas comun en |a
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Hormona tiroidea Glucocorticoides

Estr6genos (Higado) Angiotensina Il

Renina—————p Hipertensinégeno ———5 ANgio- . Angiotensina Il
(Cél. yuxta- (Globulina plaggmaﬂca tensina | (O%Iapéptldo)
glomerulares) = Angiotensinégeno) (Decapéptido) (Pulmon)

Inhibicion l
Receptor AT1 —» Aldosterona
Aumento de volemia (Adrenal) e e e

l (VascTr)
T——-—————— Resorcion de Na y H,O >

(Tubulos renales) Vasocons-
Canal de Na* triccion
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Cuadro 13-4. Genes involucrados en las formas familiares y esporadicas de la enfermedad de Alzheimer

Gen
PPA

PS1(S182)
PS2 (STM2)
APOE4

Sitio
cromosomico

Herencia
Dominante

Dominante
Dominante

No hay (esporadica)

Proteina

PPA (precursora
de B-amiloide

PS1 (467 aa)
PS2 (448 aa)
ApoE4

Frecuencia en pacientes
(% del total)







Cuadro 13-5. Componentes de la cadena respiratoria codifi-
cados en el ADN mitocondrial

Polipéptido Pertenencia a complejo

Subunidad 1
Subunidad 2
Subunidad 3
Subunidad 4 L I, NADH deshidrogenada
Subunidad 4
Subunidad 5
Subunidad 6

1 subunidad IIl, complejo b-c,

3 subunidades IV, citocromo c-oxidasa

2 subunidades V, ATP sintetasa






















Se dispone de suficientes
elementos de juicio para
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R - 46 “Puede causar alteraciones genéticas hereditarias”

R - 40 “Posibilidad de efectos irreversibles”






TERATOGENQOS

T 1

Sustancias gue se sabe que
perjudican la fertilidad Sustancias
gue se sabe que producen
toxicidad para el feto










R - 60 “Puede perjudicar la
fertilidad”

R - 61 “Riesgo durante el
embarazo de efectos adversos
en el feto”

R - 62 “Posible riesgo de
perjudicar la fertilidad”

R - 63 “Posible riesgo durante el
embarazo de efectos adversos
en el feto”
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MUTAGENOS
Categorias 1A v 1B Categoria 2

Pictogramas del
SAM

Palabra de
advertencia

H340
Puede provocar defectos
genéticos

H341
S, Se sospecha que' p.rovoca defectos
|' genéticos
Indicacion de exposicion si se ha e
peligro demostrado
concluventemente que el
peligro no se produce por
ninguna otra via)

al SC e LIOS5TEad
concluyentemente que el peligro
no se produce por ninguna otra
via)

Consejos de P201 Pida instrucciones especiales antes de usar )
prudencia = P202 No manipule las sustancia antes de haber leido y comprendido IS
Prevencion P281 Usar el equipo de proteccion individual obligatorio

Consejos de
prudencia —
Respuesta

Consejos de
prudencia — Guardar bajo llave

Almacenamiento
Consejos de
pl'udencia _ Eliminar el contenido o el recipiente en....

Eliminacion

P308 + P313 En caso de exposicion manifiesta o presunta:
Consultar a un médico




TERATOGENOS

Pictogramas del

; G
Categoria 2

SAM

Palabra de
advertencia

Indicacion de
peligro

Consejos de
prudencia —
Prevencion
Consejos de
prudencia —
Respuesta

Consejos de
prudencia —

Almacenamiento

Consejos de
prudencia —
Eliminacion

Atencion

H360
Puede perjudicar a la
fertilidad o danar al feto

H361
S Se sospecha que puede perjudicar r
{ a la fertilidad o danar el feto 1

demostrado e

concluyentemente que el

peligro no se produce por
nmguna otra via)

concluyentemente que el peligro
no se produce por ninguna otra
via)

P201 Pida instrucciones especiales antes de usar
P202 No manipule las sustancia antes de haber leido y comprendido IS
P281  Usar el equipo de proteccion individual obligatorio

P308 + P313 En caso de exposicion manifiesta o presunta:
Consultar a un médico

Guardar bajo llave

Eliminar el contenido o el recipiente en....




