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Because the “One Size Fits All” concept has   
never been TRUE …

Plataforma de Farmacogenética



Plataforma de Farmacogenética

… we need Personalised Precision Medicine



• Farmacogenética: es uno de los pilares de la medicina personalizada
– Estudia los aspectos genéticos relacionados con la variabilidad de la 

respuesta a los medicamentos en individuos o poblaciones, basados en 
el ADN

– Pretende predecir, en función de la dotación genética del paciente, con
qué medicamento y/o a qué dosis se ofrece mayor beneficio 
terapéutico y/o menor probabilidad de desarrollar una reacción 
adversa

Plataforma de Farmacogenética



DISEÑO DE PANELES EN BASE A: 

Modified from

Farmacocinética (ADME)
Farmacodinamia
Interacciones: otros fármacos, dieta, …

Plataforma de Farmacogenética



Plataforma de Farmacogenética

Tailored
Stratify

Personalised medicine
Treatment

Drug
International Consortium Personalised Medicine

Chronic Disease
Multiple

Aging Population
HIV, Tuberculosis, Hepatitis C

PHARMACOgenetics



Polimorfismos Genéticos



Metodología: 

Secuenciación                                 vs           Sequenom

-Secuenciación es más exhaustiva y 

mucho más cara:

~1gen/paciente

Aprox. 500€/paciente

Número de datos??

-Mass Array-Sequenom (Genotipado por

espectrocopía de masas MALDI-TOF) 

analiza fragmentos cortos específicos

conocidos y es mucho más económica:

~40polimorfismos/40pacientes: 1.600datos

Aprox. 100€/paciente
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Estancia (días) GG (n=51) GA (n=20) AA (n=4)

Media 15,00 16,20 31,33

IC 95 12,47-17,53 12,08-20,32 13,71-48,96

Mediana 12,00 14,50 30,00

Desv. típ. 8,799 8,806 7,095

Mínimo 7 7 25

Máximo 49 46 39

AA duplica la estancia hospitalaria en el trasplante renal 

Un ejemplo: Trasplante Renal

Farmacogenética + Interacciones FG

Estancia hospitalaria durante el 

trasplante, en función del genotipo 

en el SNP rs4244285 de CYP2C19

Investigación

GA AAGG



En A) las variantes en el 

rs4244285 de CYP2C19 

tienen actividad normal, 

omeprazol es metabolizado 

por su enzima preferente y 

tacrólimus por el suyo 

mientras que 

en B), la variante AA implica 

una menor funcionalidad 

del enzima, lo que provoca 

un aumento de omeprazol 

no metabolizado que 

pasará a presentar 

inhibición competitiva en 

la metabolización de 

tacrólimus por CYP3A5.

El efecto final es una menor 

metabolización de 

tacrólimus con un aumento 

de sus niveles en sangre

Investigación



Se confirma el aumento de niveles de tacrólimus en sangre en los pacientes AA 

en rs4244385 de CYP2C19.

Además los 4 pacientes AA presentaron disfunción del injerto (necrosis 

tubular aguda).

Bosó et al. DrugMetabDispos 2013

Niveles de tacrólimus durante la 

primera semana postrasplante, en 

función del genotipo en el SNP 

rs4244285 de CYP2C19

Investigación



¿Cuántos fármacos habrán sido 
descartados en sus respectivos ensayos 
clínicos, sólo por no haberse probado en la 
población adecuada?


