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RESUMEN 

El 23 de junio del año 2023, se aprobó en el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional 

de Salud (SNS) la primera propuesta del Catálogo Común de Pruebas Genéticas y 

Genómicas del SNS. Entre las ocho áreas priorizadas, se incluye la Farmacogenética. 

En esta área, el catálogo incluye el estudio genético de 12 genes, relacionados con 23 

fármacos, para distintas enfermedades e indicaciones. 

Sin embargo, la percepción general de la profesión médica respecto a los estudios 

genéticos sigue siendo el de una herramienta especializada o incluso futurista. Por tanto, 

la solicitud de estudios genéticos antes del inicio de un tratamiento –para decidir la dosis 

más adecuada o conocer el riesgo individual de reacciones adversas o 

hipersensibilidad– no es habitual, a pesar de que se trata de una prestación incluida en 

Cartera de Servicios. Además, el estudio farmacogenético sirve para detectar pacientes 

en los que el tratamiento puede no estar siendo efectivo, evitar interacciones 

potencialmente peligrosas y diagnosticar causas genéticas de reacciones adversas.  

Ante esta situación, surge este proyecto con el objetivo de acercar la evidencia e 

importancia de estos estudios a la práctica médica, facilitando un acceso rápido a la 

información y herramientas de consulta adecuadas para que los beneficios del 

diagnóstico farmacogenético lleguen hasta el paciente. 

INTRODUCCIÓN 

Desde que el farmacólogo alemán Friedrich Vogel acuñó la palabra 

“farmacogenómica”[1], ha surgido un campo nuevo en la medicina, dedicado a la 

búsqueda de los polimorfismos genéticos, variantes alélicas y factores epigenéticos que 

modifican la respuesta individual a los distintos fármacos empleados en la práctica 

médica[2].  

Estas variaciones genéticas pueden influir de diversas maneras en la respuesta a los 

medicamentos. En muchos casos, son causa de variabilidad en la expresión y función 

de diferentes enzimas relacionadas con el metabolismo de los fármacos, tanto en su 

activación como en su eliminación, como ocurre, por ejemplo, con el Clopidogrel[3] y el 

Omeprazol[4], respectivamente. En otros casos, son responsables de la activación de 

mecanismos inmunológicos de defensa que se encuentran detrás de algunas de las 

reacciones adversas a fármacos idiosincráticas o de tipo B, mediadas por el Complejo 

Mayor de Histocompatibilidad A o B[5]. Asimismo, pueden potenciar interacciones 

farmacológicas que conlleven un aumento de los efectos adversos o una disminución 

significativa de la eficacia, como ocurre con el uso concomitante de Atazanavir, 
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Voriconazol y Ritonavir[6] o con el uso de Eliglustat en combinación con fármacos 

inhibidores del citocromo CYP2D6 o inhibidores/inductores del citocromo CYP3A4[7].  

Otras maneras en las que determinados genes modifican la respuesta a fármacos son: 

la variabilidad en la expresión de proteínas de transporte del principio activo (como 

sucede con la Simvastatina[8]); la identificación de diferentes etiologías moleculares 

para una misma enfermedad que permitan o no su tratamiento con determinados 

fármacos (siendo un ejemplo claro lo que ocurre con el Ivacaftor[9]); y el aumento de las 

reacciones adversas por acúmulo de subproductos tóxicos que no pueden ser 

eliminados correctamente (como ocurre con el peróxido de hidrógeno en el tratamiento 

con Rasburicasa[10]). 

JUSTIFICACIÓN 

El 23 de junio del año 2023, se aprobó en el Consejo Interterritorial del Sistema Nacional 

de Salud (SNS) la primera propuesta del Catálogo Común de Pruebas Genéticas y 

Genómicas del SNS[11], que incluía inicialmente ocho áreas priorizadas: 

Oncohematología de adultos, Oncohematología pediátrica, Farmacogenómica, 

Cardiopatías y trastornos del sistema circulatorio, Enfermedades oftalmológicas, 

Enfermedades metabólicas hereditarias y mitocondriales, Enfermedades neurológicas y 

neuromusculares y Trastornos del neurodesarrollo y déficit neurocognitivo.  

Posteriormente, el 11/10/2024 y el 04/04/2025, se han ido aprobando los catálogos de 

otras áreas: Enfermedades de la piel, Enfermedades hepáticas, Enfermedades 

respiratorias y la actualización de Enfermedades oftalmológicas. 

Como podemos ver, una de las áreas priorizadas es la Farmacogenómica y, a diferencia 

de las demás, se trata de un catálogo que incluye fármacos de uso en multitud de 

Servicios Clínicos diferentes: Enfermedades Infecciosas, Medicina Interna, Medicina 

Familiar y Comunitaria (MFyC), Oncología, Hematología, Reumatología, Nefrología, 

Pediatría, Digestivo, Neurología, Dermatología, Psiquiatría, Cardiología, Neumología y 

Endocrinología, al menos.  

Sin embargo, esta herramienta de diagnóstico y prevención cuaternaria presenta dos 

limitaciones importantes para su uso: 

1. Por un lado, la percepción general de uso de las pruebas genéticas como 

recursos de alta especialización y última línea, dirigidos a responder preguntas 

diagnósticas de difícil resolución. En contraposición, el catálogo también 

incorpora fármacos de uso común cuyo estudio está indicado para “Todos los 

candidatos al tratamiento”. Es decir, se incluye la realización de estudios 
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genéticos previos a la dosificación del tratamiento, con el objetivo de optimizar 

las dosis y reducir las reacciones adversas. 

2. Por otro lado, el hecho de que se trate de un catálogo que no está dirigido 

específicamente a un Servicio Clínico concreto –ya sea hospitalario o 

extrahospitalario– dificulta la divulgación de la herramienta a través de las 

sesiones clínicas propias de estos Servicios.  

En conjunto, existe el riesgo de que el catálogo, a pesar de que se haya incluido en la 

Cartera de Servicios, pase desapercibido y sea poco utilizado en la práctica clínica, 

debido al desconocimiento tanto de su existencia como de su importancia y 

accesibilidad. Como consecuencia, es posible que no se cumplan sus objetivos 

fundamentales. 

Por ello, se propone el desarrollo de una serie de infografías didácticas orientadas al 

personal médico, con el objetivo de facilitar la comprensión, interpretación y aplicación 

en la práctica clínica del catálogo de farmacogenética. 

OBJETIVOS 

Este Trabajo de Fin de Grado (TFG) tiene como objetivos: 

• Difundir entre los facultativos la importancia de las pruebas farmacogenéticas en 

la práctica clínica. 

• Facilitar la toma de decisiones que respondan a los resultados genéticos en la 

práctica clínica. 

• Promover el uso racional de los medicamentos. 

Para responder a estos objetivos, se plantea la elaboración de infografías dirigidas al 

personal sanitario que sirvan como herramientas visuales de consulta rápida, para 

promover el uso racional de los medicamentos y facilitar la toma de decisiones 

terapéuticas basadas en la información genética pertinente. Las fichas incluirán: 

1. La información necesaria para transmitir la importancia de utilizar este recurso. 

2. Las evidencias que sustentan su uso. 

3. Los pacientes y las ocasiones en las que está indicado. 

4. Las consecuencias e implicaciones que tienen los resultados para la práctica 

clínica. 

5. Un acceso fácil y rápido a las fuentes de información más fiables. 



5 
 

DISEÑO 

1. CRONOLOGÍA 

Este trabajo se ha dividido, fundamentalmente, en dos etapas: 

1. La realización de una revisión bibliográfica exhaustiva sobre los fármacos 

implicados, que incluye: la farmacocinética y farmacodinámica, la relación con 

los genes que se estudian, la evidencia existente sobre la variabilidad 

interindividual de respuesta en función del genotipo u otros factores y las 

consecuencias para los pacientes y las guías clínicas de aplicabilidad de los 

resultados del estudio genético. 

2. El desarrollo de las infografías, a través del resumen y selección de la 

información más relevante para la práctica diaria de los facultativos a quienes 

van dirigidas y del planteamiento estético y funcional de las tarjetas. 

Estas dos grandes fases, se han desarrollado en cinco subfases del proyecto: 

1. Búsqueda de información sobre la relación del genotipo con la respuesta 

individual a cada uno de los fármacos. Revisión bibliográfica. Desarrollada 

entre el 11 de noviembre y el 9 de diciembre de 2024. 

2. Clasificación de los fármacos según sus usos habituales en clínica, las 

especialidades implicadas y las indicaciones de estudio incluidas en el 

catálogo. Desarrollada entre el 9 de diciembre y el 16 de diciembre de 2024. 

3. Búsqueda de información sobre las consecuencias en el uso de los 

medicamentos en función de la genética encontrada: ajuste de dosis, 

cambios de tratamiento, etc. Desarrollada entre el 16 de diciembre de 2024 y 

el 12 de enero de 2025. 

4. Resumen de la evidencia encontrada. Preparación de documentos. En este 

punto, se crearon tablas esquemáticas para cada fármaco, donde se resumía 

toda la evidencia encontrada para plasmarla en un único vistazo y facilitar la 

síntesis aún mayor de las infografías. Estas tablas han sido la parte más 

complicada y larga de elaborar del proyecto. Desarrollo entre el 13 de enero y el 

20 de marzo de 2025. 

5. Diseño de las infografías. Desarrollada entre el 21 de marzo y el 22 de abril de 

2025. 

2. MATERIAL 

En cuanto al material utilizado, las fuentes de información y bases de datos que han 

sido estudiadas son: 
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• PubMed: Es una base de datos gratuita de citaciones y resúmenes de artículos 

desarrollada y mantenida por la National Library of Medicine (NLM), una 

institución de los Institutos Nacionales de Salud (NIH) de Estados Unidos. Sus 

documentos incluyen multitud de áreas relacionadas con la medicina y las 

ciencias de la salud. 

• UpToDate®: Es una herramienta digital de revisión y actualización continua de 

información médica basada en la mejor evidencia disponible de la empresa 

homónima que forma parte de la división Wolters Kluwer Health de Wolters 

Kluwer. Es de fácil acceso y cuenta con la mayor credibilidad posible gracias a 

su revisión constante. La Universidad de Valladolid (UVa) garantiza el acceso 

libre a sus estudiantes. 

• PharmGKB: Es una base de datos digital gratuita, financiada por el NIH de 

Estados Unidos y administrada por la Universidad de Stanford que recopila y 

difunde los conocimientos en farmacogenética de forma global y actualizada. 

Contiene la información más actualizada de las guías clínicas y las fichas 

técnicas de los medicamentos, así como un motor de búsqueda de fácil acceso 

para dar una rápida respuesta al profesional médico sobre qué actitud tomar ante 

un determinado resultado genético. 

• PharmVar: Es una base de datos y repositorio central de variantes genéticas de 

genes implicados en el metabolismo de los fármacos. Se trata de un consorcio 

internacional (Phamacogene Variation Consortium) perteneciente y gestionado 

por Children’s Mercy Hospital, en Estados Unidos. Uno de sus principales 

objetivos es proporcionar un sistema de nomenclatura genética única, 

consensuada y unificada para estos genes que facilite la investigación y la 

interpretación de los resultados farmacogenéticos.  

• Sci-Hub: Es un sitio web creado por Alexandra Elbakyan que proporciona 

acceso libre y gratuito a los artículos científicos y académicos. Fue creado con 

el objetivo de democratizar el acceso a la información científica. 

Las guías clínicas que han sido tenidas en cuenta para el estudio y que aportan 

información a las infografías son: 

• Clinical Pharmacogenetics Implementation Consortium (CPIC): Es una 

organización internacional de voluntarios que tiene como objetivo desarrollar 

guías prácticas que ayuden a los profesionales de la salud a interpretar los 

resultados de las pruebas farmacogenéticas y a aplicarlos en la dosificación y 

selección de tratamientos para mejorar la eficacia y seguridad de los 

medicamentos. Se busca potenciar la implementación de la Medicina 
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Personalizada de Precisión en los Sistemas Nacionales de Salud de los 

diferentes países. 

• Dutch Pharmacogenetics Working Group (DPWG): Es un grupo de la 

Koninklijke Nederlandse Maatschappij ter bevordering der Pharmacie (KNMP) 

que tiene como objetivo el desarrollo de guías clínicas que ayuden a los 

profesionales de la salud a tomar decisiones informadas y basadas en la 

evidencia sobre la administración de medicamentos, teniendo en cuenta las 

variaciones genéticas individuales en la respuesta. 

• Réseau Francophone de Pharmacogénétique (RNPGx): Es una red francesa 

de expertos en farmacogenética que desarrolla guías y recomendaciones para 

la aplicación en la práctica clínica de la farmacogenética en Francia. 

• American College of Rheumatology (ACR): Es una asociación profesional sin 

ánimo de lucro que tiene como objetivos la promoción de la reumatología y la 

mejora en la atención de pacientes con enfermedades reumáticas. Sus 

recomendaciones han sido utilizadas para el desarrollo de la infografía del 

Alopurinol. 

• Cystic Fibrosis Foundation (CFF): Es una organización sin ánimo de lucro 

cuyos objetivos son la financiación de la investigación en tratamientos para la 

fibrosis quística, el apoyo a los pacientes con la enfermedad y la promoción de 

la atención médica especializada de alta calidad. Sus recomendaciones han sido 

utilizadas para el desarrollo de la infografía del Ivacaftor. 

Además, se han revisado las indicaciones de las etiquetas de los medicamentos de las 

agencias más relevantes en todo el mundo, para tener una visión global de las 

recomendaciones. Las agencias cuya información aparece en las infografías son:  

• U.S. Food an Drug Administration (FDA). Estados Unidos. 

• European Medicines Agency (EMA). Unión Europea. 

• Health Canada / Santé Canada (HCSC). Canadá. 

• Swissmedic. Suiza. 

• Pharmaceuticals and Medical Devices Agency (PMDA). Japón. 

Por último, la plataforma de diseño gráfico online Canva® ha sido utilizada para la 

creación de los dibujos y esquemas que aparecen en las infografías, gracias al mes de 

prueba gratuito del servicio “Canva Equipos”. Por lo demás, el diseño de estas ha sido 

realizado, íntegramente, en el software de Microsoft PowerPoint®, cuyo acceso ha sido 

facilitado por la Universidad de Valladolid. 
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3. MÉTODO 

Se ha utilizado la herramienta PharmGKB para tener un acceso global a la información 

de las guías clínicas y las agencias de medicamentos de forma conjunta y actualizada.  

La herramienta PharmVar ha sido esencial para la comprensión de las variables alélicas 

que resultan de interés en los estudios genéticos que aparecen en este catálogo y su 

nomenclatura. 

Las plataformas PubMed y UpToDate han servido para la búsqueda de estudios y 

ensayos que ayuden a la comprensión de la farmacogenética y su aplicación en las 

decisiones clínicas que aparecen en las guías. Los criterios de selección de estudios de 

esas fuentes han sido: 

1. Investigación básica. En la primera parte del proyecto, se han incluido estudios 

de investigación básica para establecer los principios farmacogenéticos de las 

indicaciones de estudio. 

2. Estudios en humanos. Se han seleccionado los estudios en humanos, no 

teniéndose en cuenta los que se realizan en animales. 

3. Población universal. Se han seleccionado los estudios que se dirigen al conjunto 

de la población en general, no teniéndose en cuenta los que estudian 

específicamente pacientes de determinada edad o sexo, los estudios pediátricos 

y los estudios dirigidos a la población de un país en concreto o de una 

determinada etnia (salvo que esa fuera la causa principal de solicitud del estudio 

genético). 

4. Metaanálisis y revisiones sistemáticas. Se ha priorizado la selección de 

metaanálisis y revisiones sistemáticas sobre otro tipo de estudios clínicos. 

Solamente en los casos en los que no se han encontrado, se ha recurrido a 

estudios inferiores en la pirámide de la evidencia, priorizando los ensayos 

aleatorios controlados y evitando los estudios de cohortes, de casos-controles y 

transversales. Además, se ha tenido en cuenta el número de participantes de los 

ensayos clínicos en su selección, tratando de acercarse a la mayor 

representatividad posible. Por ello, tampoco se han incluido estudios de caso 

único o de series de casos. 

Para el conjunto de los fármacos estudiados, se han valorado un total de 178 estudios, 

de los cuales se han seleccionado 60, que son los que se incluyen en las infografías 

(Anexo 1), para referenciar, en cada una de ellas, la información que aparece. 
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RESULTADOS 

El resultado principal de este proyecto es la creación de quince infografías que se 

pueden consultar en el Anexo 1. En un primer momento, el planteamiento incluía todos 

los fármacos del catálogo de farmacogenética: Abacavir, Alopurinol, Atazanavir, 

Azatioprina, Capecitabina, Carbamazepina, Clopidogrel, Eliglustat, Fenitoína, 

Fluorouracilo, Irinotecan, Ivacaftor, Mercaptopurina, Omeprazol, Oxcarbazepina, 

Pimozida, Rasburicasa, Simvastatina, Siponimod, Tegafur, Tetrabenazina, Tioguanina y 

Voriconazol. Son 23 fármacos, así que, para facilitar su estudio, se planteó su 

clasificación de diversas maneras. 

1. CLASIFICACIÓN POR PATOLOGÍA 

Por un lado, como se observa en la Tabla 1, se pueden clasificar los fármacos del 

catálogo en función de la enfermedad para la cual está indicado el estudio y las 

especialidades médicas que se encargan, principalmente, de su tratamiento. 

 

Tabla 1. Fármacos indicados para estudio en función de la enfermedad. Aproximación a la especialidad 

médica relacionada con el tratamiento. 

Al plasmarlos de esta forma, se identifican fácilmente los fármacos indicados para 

enfermedades oncológicas (señalados en amarillo): Azatioprina, Capecitabina, 

ESPECIALIDAD Enfermedad Fármacos asociados

Gota Alopurinol

Trastornos de los nervios, de las raíces y de los plexos nerviosos Carbamazepina

Enfermedades del aparato circulatorio Clopidogrel

Úlcera gástrica / duodenal Omeprazol

Trastornos del metabolismo de las lipoproteínas y otras lipidemias Simvastatina

Neoplasias hematológicas malignas

Azatioprina 

Mercaptopurina 

Tioguanina

Leucemias de tipo no especificado Rasburicasa

Aspergilosis Voriconazol

Enfermedad de Gaucher Eliglustat

Trastornos de los nervios, de las raíces y de los plexos nerviosos Carbamazepina

Epilepsia

Carbamazepina 

Fenitoína        

Oxcarbazepina

Esclerosis múltiple Siponimod

Corea de Hungtington Tetrabenazina

VIH
Abacavir              

Azatanavir

Enfermedad autoinmune sistémica Azatioprina

Fibrosis quística Ivacaftor

Aspergilosis Voriconazol

Tumores malignos

Capecitabina 

Fluorouracilo     

Irinotecan                

Tegafur

Síndrome de lisis tumoral Rasburicasa

Psiquiatría Trastornos mentales del comportamiento y del desarrollo neurológico Pimozida

Endocrinología Trastornos del metabolismo de purinas y pirimidinas Rasburicasa

Digestivo Enfermedades del aparato digestivo Azatioprina

Medicina Familiar y Comunitaria

Hematología

Neurología

Medicina Interna

Oncología
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Fluorouracilo, Irinotecan, Mercaptopurina, Rasburicasa, Tegafur y Tioguanina. Debido a 

que los tratamientos antitumorales están en constante revisión y se adecúan las 

indicaciones, combinaciones terapéuticas y dosificaciones cada poco tiempo de acuerdo 

con los avances en investigación, se han excluido estos fármacos de las infografías, ya 

que la información plasmada podría quedar obsoleta rápidamente.  

Sin embargo, dos de estos fármacos, la Azatioprina y la Rasburicasa, también están 

incluidos en el catálogo con otras indicaciones no tumorales (señaladas en rojo), por lo 

que sí cuentan con su propia infografía, donde se han incluido estas indicaciones, pero 

no se mencionan las oncológicas. 

Otro caso especial es el que aparece señalado en azul. Al revisar el estudio que se 

incluye para Carbamazepina, Fenitoína y Oxcarbazepina, se decidió realizar una única 

infografía, titulada “Antiepilépticos”, que incluyera los tres fármacos. Esta decisión está 

respaldada por el hecho de que, en el caso de la epilepsia, el estudio para los tres 

fármacos se indica en las mismas circunstancias, el gen estudiado es el mismo y los 

resultados del estudio son útiles para el facultativo en el ajuste de cualquiera de los tres 

tratamientos: si el paciente estudiado presenta el alelo HLA-B*15:02, no se debe utilizar 

ninguno de los tres fármacos, salvo que exista una historia documentada de haber 

consumido alguno de ellos durante más de tres meses sin la presencia de reacciones 

adversas[12]. Además, presentarlos en la misma ficha permite su comparación y 

establecer una graduación del riesgo que tienen unos con respecto a los otros, para 

ayudar en la decisión en caso de que el uso de alguno de ellos sea imprescindible: el 

riesgo con Carbamazepina resulta 10 veces mayor que con Fenitoína y, aunque el 

porcentaje de riesgo sea comparable con Oxcarbazepina, con esta última no se dan las 

formas graves de la reacción adversa medicamentosa (RAM), por lo que sería la mejor 

opción si no puede evitarse el tratamiento[13]. 

Por todo ello, el resultado final del proyecto es la creación de 15 infografías. 

2. CLASIFICACIÓN POR INDICACIÓN 

Una vez establecidos los fármacos que se van a incluir en el proyecto, se ha tenido en 

cuenta otra clasificación, según el tipo de indicación del estudio incluido en el catálogo.  

A pesar de que las indicaciones son relativamente diversas, se han establecido cinco 

categorías donde se pueden enmarcar todas. A cada categoría se le ha asignado un 

color que se mostrará en las infografías como una franja en su parte superior, para 

enseñar, en un primer vistazo, cuáles son los pacientes en tratamiento con ese fármaco 

a quienes se les debe plantear el estudio. 
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Las categorías que hemos establecido aparecen explicadas en la Tabla 2. 

Categoría Color  Explicación 

Todos los candidatos Verde En el catálogo se expresa como “Candidatos a 
tratamiento con fármaco X”. En estos casos, 
debe plantearse el estudio para todos los 
pacientes en los que vaya a utilizarse o se esté 
utilizando el tratamiento. 

Candidatos con condición  Azul Es la categoría más variada. En el catálogo se 
expresa como “Candidatos a tratamiento con 
fármaco X y con alguna condición”. Las 
condiciones que se plantean son: el tratamiento 
concomitante con otros tratamientos 
(Atazanavir) y el riesgo de tener déficit de 
glucosa 6-fosfato deshidrogenasa 
(Rasburicasa). 

Ante riesgo de RAM graves Amarillo Es una categoría relacionada, principalmente, 
con el estudio del HLA. Se expresa como 
“Candidatos a tratamiento con fármaco X y con 
riesgo de reacción adversa severa”. El riesgo se 
encuentra mayoritariamente vinculado a la 
ascendencia étnica de los individuos. 

Tras la aparición de RAM graves Rojo Esta categoría se expresa como “Limitado a 
sospecha de reacción adversa al fármaco” o 
“Presencia de efectos secundarios severos”. El 
estudio está dirigido a confirmar o descartar 
causa genética de la reacción adversa y evitar 
toxicidad en el futuro. 

Tras ineficacia Morado Se expresa como “Limitado a sospecha de falta 
de respuesta al tratamiento” o “Limitado a fallo 
de segunda y siguientes líneas de tratamiento”. 
Tiene como objetivo optimizar la dosis en 
función del fenotipo o buscar un fármaco 
alternativo si es necesario. 

Tabla 2. Leyenda de colores según indicación del estudio. 

3. CLASIFICACIÓN POR ESPECIALIDAD MÉDICA 

Una vez establecidos los fármacos que vamos a incluir en el proyecto y cómo 

clasificarlos según su indicación, se ha realizado una clasificación más exhaustiva en 

función de las especialidades médicas que con más frecuencia pautan tratamientos con 

estos fármacos dirigidos a estas enfermedades. Es decir, la pregunta a responder para 

cada infografía es: ¿A qué servicio clínico debe ir dirigida? 
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En la parte superior de cada una de las infografías, a continuación de la franja de color 

según la indicación del estudio, aparecen las etiquetas con los distintos Servicios 

Clínicos a los que se refieren cada una de ellas. 

De este modo, hemos creado 14 etiquetas diferentes (Tabla 3): 

     

     

    
 

Tabla 3. Etiquetas de los Servicios Clínicos involucrados. 

4. DISTRIBUCIÓN DE LA INFORMACIÓN 

El proyecto concluye con la elaboración definitiva de las 15 infografías que se pueden 

consultar en el Anexo 1. Las fichas tienen una proporción 4:3 y están diseñadas para 

ser impresas en un tamaño de 16 x 12 cm. 

La estructura de las fichas es la siguiente: 

• FRANJA SUPERIOR: En la parte superior de ambas caras, hay una franja 

delgada donde se incluyen las etiquetas de los Servicios Médicos a los que va 

dirigida (en la cara anterior a la izquierda y en la posterior a la derecha) y la 

categoría (o categorías) de indicación a la que pertenece (en la cara anterior a 

la derecha y en la posterior a la izquierda). 

• CARA ANTERIOR: Es la parte principal de la infografía. En la esquina inferior 

derecha aparece el logotipo de la Universidad de Valladolid. En el cuerpo central 

se puede leer el nombre del fármaco (o grupo farmacológico) al que se refiere y 

alguna de las siguientes secciones: 

o Indicación: Este apartado está siempre presente. Su utilidad es 

preestudio. Resume fielmente la información que se incluye en el 

Catálogo oficial del SNS: 

▪ Enfermedad: para la cual se aplica el estudio. 

▪ Indicación: a qué pacientes con esa enfermedad en tratamiento 

con este fármaco se debe plantear el estudio. 

▪ Gen: cuál es el gen o genes estudiados en cada caso. Incluye los 

alelos de riesgo a los que se debe prestar atención, siempre y 

cuando vengan expresamente redactados en el Catálogo. 

▪ Utilidad clínica: no reproduce literalmente el apartado homónimo 

del Catálogo, sino que lo explica un poco más detalladamente con 

el objetivo de acercarlo a la práctica clínica. 

Cardiología Dermatología Digestivo Endocrino Hematología 

Infecciosas Medicina Interna MFYC Nefrología Neurología 

Neumología Pediatría Psiquiatría Reumatología 
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o Acción clínica: Este apartado está siempre presente. En la infografía de 

los fármacos Antiepilépticos, debido a sus características especiales, 

aparece sin título explícito. En esta sección se muestra de un vistazo qué 

implicaciones tiene el resultado del estudio en lo que al tratamiento del 

paciente se refiere. Es un apartado postestudio muy práctico para el 

profesional. 

o Vigilancia: Esta sección se encuentra en casi todas las infografías. 

Incluye otros factores de riesgo de reacciones adversas medicamentosas 

(RAM); la alerta de que puede haber RAM en pacientes no portadores de 

la genética de riesgo; qué clínica nos puede hacer sospechar una RAM 

y qué hacer ante ello o si la reexposición es posible. También detalla las 

interacciones medicamentosas potencialmente importantes y si el 

estudio, una vez realizado, puede ser de utilidad para el ajuste de otros 

fármacos. 

o Eficacia/Riesgos/Evidencia/Consecuencias: Este apartado aparece 

de modo u otro en todas las infografías. Busca dar un soporte de 

evidencia al estudio que se está proponiendo. Se aportan los datos 

estadísticos y de evidencia en relación con los riesgos y consecuencias 

clínicas de la variante a estudio o la eficacia de este. El título del epígrafe 

que aparece depende, en cada infografía, del contenido que está 

explicado. 

o Mutaciones/Variantes: Esta sección está presente en pocas infografías, 

únicamente en aquellas donde las mutaciones o variantes del gen o 

genes estudiados son múltiples y/o complejas, por lo que requieren 

mayor explicación y por eso cuentan con su propio apartado. 

o Interacción: Aparece únicamente en la infografía del Atazanavir, ya que 

su estudio está indicado cuando se usa en concomitancia con el 

Voriconazol y el Ritonavir. Explica cómo son las interacciones entre los 

tres medicamentos para los diferentes fenotipos metabolizadores de 

CYP2C19. 

o Epidemiología/Prevalencia: Esta sección, cuando aparece, aporta 

datos estadísticos sobre la prevalencia de la mutación a estudio en 

función del grupo étnico. Por tanto, forma parte de la probabilidad pretest 

que puede ayudar a decidir al profesional la pertinencia o no del estudio. 

o Clínica: Este apartado aparece en algunas infografías para explicar de 

forma más detallada la clínica que nos debe hacer sospechar una 

reacción adversa o de hipersensibilidad al fármaco. 
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o Dosificación/Dosis: Estos apartados indican cómo se puede alcanzar o 

calcular la dosis de mantenimiento del medicamento. Se incluyen cuando 

se ha considerado preciso por las características propias del tratamiento. 

o Alternativas: Cuando aparece esta sección, informa sobre las alterativas 

terapéuticas que pueden o no utilizarse en caso de que el fármaco 

estudiado quede descartado porque el paciente presente un genotipo de 

riesgo. 

o Reacción: Esta sección aparece en algunos fármacos donde puede ser 

de ayuda un refuerzo esquemático visual que ayude a entender cómo se 

metaboliza el medicamento o su manera de actuar. 

• CARA POSTERIOR: Este lado de la ficha explica el contexto del proyecto y las 

fuentes de evidencia. En su esquina inferior derecha aparece el logotipo de la 

Universidad de Valladolid y la autoría de la ficha: “Infografía realizada por 

Margarita Pérez Callejo bajo la supervisión del Dr. Juan José Tellería Orriols. 

Facultad de Medicina. 2025”. Consta de tres apartados: 

o Farmacogenómica en el SNS: Es igual para todas las infografías, 

supone una pequeña introducción al Catálogo del SNS que le da contexto 

y sentido a la infografía. El texto que aparece es el siguiente: “El Consejo 

Interterritorial del SNS aprobó la primera propuesta de catálogo de 

pruebas genéticas el 23/06/2023, donde ya se incluía la 

Farmacogenómica como área priorizada. El 18/06/2024 se publicó en el 

BOE la orden ministerial (orden SND/606/2024, de 13 de junio), por la 

que se crea el Comité Asesor de la Cartera Común de Servicios del Área 

de Genética, se modifica la cartera de servicios comunes del SNS y se 

establece el procedimiento para su actualización”. 

o Evidencia: Explica las guías y bases de datos de las que se ha sacado 

la información. Tiene dos secciones: 

▪ PHARMGKB: Aquí se explica que “Es un recurso financiado por 

el NIH que recopila y difunde los conocimientos en 

farmacogenética de forma global y en constante actualización”. 

Se incluye un QR que dirige a la página principal de web, para 

facilitar su acceso rápido a todos los profesionales. 

▪ Guías y agencias: Esta sección indica en qué guías clínicas y 

etiquetas para el medicamento hay información sobre ese 

fármaco en concreto y sus características farmacogenéticas, para 

que el profesional pueda acudir a ellas para ampliar la información 

o en el caso de dudas. 
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o Bibliografía: En esta sección aparecen los estudios que se han revisado 

y tenido en cuenta para ese fármaco en particular. Son estudios que 

cumplen con las características expresadas en el apartado “Métodos” de 

esta memoria. 

Por último, todas las infografías cuentan con un código QR señalado con la frase 

“¡Manténte al día aquí con las actualizaciones!” que remite a la interfaz de selección 

de genotipos (GSI) de la página de PharmGKB (https://www.pharmgkb.org/genotype). 

Es una herramienta muy útil y fácil de usar: el profesional introduce los resultados del 

estudio genético que ha realizado y la página le devuelve la información sobre cómo 

proceder con el medicamento y su dosificación en función de las últimas actualizaciones 

de las guías clínicas y fichas técnicas del fármaco en cuestión. De este modo, la 

infografía se mantiene actualizada de forma automática y se evita su obsolescencia 

prematura. 

CONTEXTO Y ALCANCE 

En este trabajo se han elaborado quince infografías didácticas con el fin de permitir al 

personal médico un acercamiento sencillo al Catálogo Común de Pruebas Genéticas y 

Genómicas del Sistema Nacional de Salud y a sus beneficios tanto para el profesional 

como para el paciente. 

El alcance incluye: 

• La identificación de las variantes genéticas con impacto clínico relevante de los 

medicamentos no antitumorales incluidos en el Catálogo de Farmacogenética 

del Sistema Nacional de Salud. 

• La elaboración de infografías individualizadas para explicar de un modo rápido, 

visual y fácilmente accesible, los conceptos clave en la solicitud de pruebas y la 

interpretación de los resultados genéticos, así como las recomendaciones 

clínicas asociadas. 

• La clasificación y estructuración del contenido en base a la evidencia científica 

existente y las guías clínicas actualizadas, utilizando un enfoque claro y práctico, 

centrado en la realidad de la consulta. 

• La inclusión de códigos QR y referencias web fiables que permitan al profesional 

mantenerse al día de las últimas actualizaciones con un solo clic. 

• La propuesta de formatos digitales e impresos para su distribución en los 

servicios clínicos y académicos. 

https://www.pharmgkb.org/genotype
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Actualmente, el trabajo no contempla el estudio del conocimiento previo de los 

profesionales en materia de farmacogenética ni el estudio estadístico que la aplicación 

del catálogo está teniendo en la práctica clínica, pero sería interesante conocer estos 

datos para poder contrastar si la difusión de estas infografías tiene un impacto positivo 

en la mejora de los conocimientos de los profesionales médicos en esta materia y en el 

aumento del número de solicitudes de estudios genéticos pertinentes y bien orientados. 

En ese contexto, es una oportunidad para su difusión la presencia de profesores 

asociados en los distintos servicios de atención de Valladolid, puesto que, a través de 

ellos, se podría acceder de un modo más fácil a los profesionales para hacerles llegar 

las fichas, que pueden incluirse dentro del material de ayuda rápida en la consulta. 

CONCLUSIONES E IMPLICACIONES 

En este trabajo se han desarrollado quince infografías que responden a todos los 

objetivos planteados, ya que incluyen: qué importancia tiene la farmacogenética en la 

práctica clínica, cuáles son las evidencias que sustentan su uso, a qué pacientes y en 

qué ocasiones se indica, cuáles son las implicaciones que tiene en la práctica clínica y 

a qué fuentes acudir para mantenerse actualizado, incluyendo códigos QR para facilitar 

el acceso rápido a las mismas. 

Sin embargo, queda aún mucho trabajo por hacer para conseguir que los profesionales 

médicos estén correctamente formados y concienciados sobre los beneficios que 

supone el uso de los estudios genéticos pertinentes para el tratamiento con 

determinados fármacos.  

Por lo tanto, de cara al futuro, sería interesante llevar a cabo un estudio que incluya, por 

un lado, los conocimientos actuales de los sanitarios en la materia mediante la 

realización de encuestas, y por otro, las estadísticas en el uso de los recursos 

farmacogenéticos que se han incluido en Cartera de Servicios. Una vez recogidos todos 

los datos, llegaría el momento de la formación, mediante la difusión de las infografías 

aquí planteadas y la realización de sesiones clínicas hospitalarias o dirigidas a los 

servicios clínicos implicados. Por último, meses más tarde, se repetirían las encuestas 

realizadas y se recogerían de nuevo datos sobre el uso de los recursos. De este modo, 

podríamos establecer si una adecuada formación unida a la habilitación de herramientas 

facilitadoras en consulta (las infografías), mejora los conocimientos y el uso de estos 

recursos, con los beneficios que conllevan para el paciente. 
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ANEXO 1. INFOGRAFÍAS 
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RESUMEN

El 23/06/2023, el Consejo Interterritorial del SNS aprobó la primera propuesta del Catálogo de Pruebas Genéticas,
donde se incluía la Farmacogenómica como área priorizada. En esta área, el Catálogo incluye el estudio de 12 genes
relacionados con 23 fármacos.

Sin embargo, la percepción general de la profesión médica respecto a los estudios genéticos sigue siendo el de una
herramienta muy especializada o incluso futurista, por lo que su uso está siendo muy reducido a pesar de ser una
herramienta clave en la Medicina Personalizada.

Este trabajo surge para responder a esta problemática, facilitando un recurso de acceso rápido a la evidencia actualizada
y a las fuentes de consulta adecuadas para que los beneficios del diagnóstico farmacogenético lleguen hasta los pacientes.

INTRODUCCIÓN

La FARMACOGENÉTICA es el área de
la medicina dedicada a la búsqueda de
polimorfismos genéticos, variantes
alélicas y factores epigenéticos que
modifican la respuesta individual a los
fármacos. Estas variantes pueden
afectar de diversas maneras:

Actividad de enzimas y citocromos 
del metabolismo de los fármacos

Reacciones de hipersensibilidad mediadas por el Complejo HLA

Aumento de las interacciones 
farmacológicas

Dianas moleculares diferentes 
para una enfermedad

Expresión variable de 
proteínas de transporte

Reacciones adversas por 
subproductos tóxicos

JUSTIFICACIÓN

La difusión y uso del Catálogo de
Farmacogenética como prueba de
diagnóstico y prevención cuaternaria,
tiene dos limitaciones importantes:

1. La percepción general de estas
pruebas como recursos de alta
especialización y última línea.

2. No estar dirigido a un Servicio
Clínico específico, lo que dificulta su
divulgación en las sesiones de
servicio.

OBJETIVOS
• Difundir entre los facultativos la

importancia de las pruebas
farmacogenéticas en la práctica
clínica.

• Facilitar la toma de decisiones que
respondan a los resultados genéticos
en la práctica clínica.

• Promover el uso racional de los
medicamentos.

• Crear infografías que sirvan como
herramientas visuales de consulta
rápida.

DISEÑO

El proyecto se ha realizado en 5 FASES DE TRABAJO:

1. Búsqueda de información sobre el genotipo y su relación con la
respuesta individual a cada uno de los fármacos. Revisión bibliográfica.

2. Clasificación de los fármacos según sus usos habituales en clínica, las
especialidades implicadas y las indicaciones de estudio incluidas en el
catálogo.

3. Búsqueda de información sobre las consecuencias en el uso de los
medicamentos en función de la genética encontrada: ajuste de dosis,
cambios de tratamiento, etc.

4. Resumen de la evidencia encontrada. Preparación de documentos.

5. Diseño de las infografías.

ALCANCE
El alcance del trabajo incluye:

• La identificación de las variantes genéticas con impacto clínico relevante de
los medicamentos seleccionados.

• La elaboración de infografías individualizadas que expliquen de forma rápida
los conceptos clave para la solicitud e interpretación de las pruebas genéticas,
así como las recomendaciones clínicas aprobadas.

• La clasificación y estructuración del contenido en base a la evidencia científica
y las guías clínicas actualizadas.

• La inclusión de códigos QR y referencias web fiables que permitan
mantenerse actualizado.

• La propuesta de formatos digitales e impresos para su distribución en los
servicios clínicos y académicos.

Se han elaborado 15 infografías:

➢ Clopidogrel.

➢ Eliglustat.

➢ Ivacaftor.

➢ Omeprazol.

➢ Pimozida.

➢ Abacavir.

➢ Alopurinol.

➢ Atazanavir.

➢ Azatioprina (uso no antitumoral).

➢ Antiepilépticos (carbamazepina,
fenitoína y oxcarbazepina).

➢ Rasburicasa (uso no antitumoral).

➢ Simvastatina.

➢ Siponimod.

➢ Tetrabenazina.

➢ Voriconazol.

Las secciones que aparecen en las fichas son:

• Indicación: datos que aparecen en el Catálogo.

• Acción clínica: implicaciones del resultado genético en el tratamiento.

• Vigilancia: otros factores de riesgo, interacciones farmacológicas, etc.

• Eficacia/Riesgos/Evidencia/Consecuencias: evidencia científica de soporte.

• Mutaciones/Variantes: aparece en los casos más complejos.

• Interacción: entre Atazanavir, Ritonavir y Voriconazol, en la ficha del primero.

• Epidemiología/Prevalencia: probabilidad pretest.

• Clínica: clínica de sospecha de reacción adversa o de hipersensibilidad.

• Dosificación/Dosis: cálculo de la dosis de mantenimiento.

• Alternativas: fármacos relacionados que puedan o no utilizarse.

• Reacción: refuerzo esquemático del metabolismo/acción del fármaco.

     

     

    
 

 

Cardiología Dermatología Digestivo Endocrino Hematología 

Infecciosas Medicina Interna MFYC Nefrología Neurología 

Neumología Pediatría Psiquiatría Reumatología 

Clasificadas según 
especialidad hospitalaria:

TODOS LOS CANDIDATOS AL TRATAMIENTO 

ANTE RIESGO DE REACCIÓN ADVERSA

CANDIDATOS CON CONDICIÓN

TRAS REACCIÓN ADVERSA

TRAS SOSPECHA DE FALTA DE RESPUESTA

Y divididas en 5 categorías
según indicación:

RESULTADOS Consulta las 
infografías aquí:

BIBLIOGRAFÍA

Se han desarrollado 15 infografías de los fármacos no antitumorales,
que incluyen:

➢ Importancia de la farmacogenética en la práctica clínica.
➢ Evidencias que sustentan su uso.
➢ Cuáles son los pacientes y circunstancias en las que se indica.
➢ Cuáles son las implicaciones en la práctica clínica.
➢A qué fuentes acudir para mantenerse actualizado.

La importancia futura de este trabajo dependerá de su mayor o menor 
difusión entre los profesionales y su aplicabilidad práctica.

CONCLUSIONES

MATERIAL Y MÉTODOS

Las fuentes de información, bases de datos,
guías y recomendaciones utilizadas son:

Selección positiva de estudios:

✓ Investigación básica: para
establecer los principios
farmacogenéticos.

✓ Estudios en humanos.

✓ Población universal: no cribados
por edad, sexo, etnia o país de
procedencia.

✓Metaanálisis y revisiones
sistemáticas: seguidos de los
ensayos clínicos aleatorios
controlados.


