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OPORTUNIDAD



¿Qué variantes genéticas se contemplan ?

¿ A que fármacos afectan ?

¿Cuáles son las repercusiones clínicas de estas variantes genéticas?

Variantes genéticas germinales que afectan a fármacos NO antineoplásicos





Área
Grupo de 
Patologías Patología

Código CIE10 
Diagnósticos

Criterios de 
Indicación Clínica

Tipo de Estudio 
Genético

Utilidad 
Clínica

Tipo de 
Muestra

Tipo de 
Alteración

Tipo de 
Técnica a 
Utilizar

Genes o 
Regiones a 
Estudiar

Tratamiento 
Farmacológico 
Asociado

Observac
iones

G6PD Rasburicasa
CYP2D6 Tetrabenazina
TPMT Azatioprina
NUDT15 Azatioprina
CYP2C19 Clopidogrel
HLA-B Alopurinol
CYP2C19 Omeprazol
HLA-B Oxcarbazepina
HLA-B Fenitoína
HLA-B Carbamazepina
CYP2C9 Siponimod
HLA-A Carbamazepina
HLA-B Carbamazepina
CYP2D6 Eliglustat
CFTR Ivacaftor
SLCO1B1 Simvastatina
CYP2C19 Atazanavir
HLA-B Abacavir
CYP2C19 Voriconazol
CYP2D6 Pimozida

¿CYP2B6, CYP3A5, CYP3A4, CYP4F2…?

¿Más fármacos ?

Resto de variantes genéticas somáticas o germinales expuestas en otras áreas



OBSERVACIONESFÁRMACOGENPATOLOGÍA
Los alelos con funcion disminuida dependen de la ubicación geográfica y de la etnia. Algunos de los 
mismos son NM_001360016.2(G6PD): c.563C>T,….RasburicasaG6PD

Trastornos del metabolismo de purinas y 
pirimidinas

Alelos indispensables: *3, *4 , *5, *6, *9 , *10 , *17, *29 , *36 y *41, junto con la determinación del 
número de copias activas del gen.
Algunos de los mas utlizados son: Ondansetrón, Tropisetrón, Flecainida, Metoprolol, Propafenona, 
Tamoxifeno, Paroxetina, Trimipramina, Amitriptilina, Aripiprazol, Haloperidol, Clomipramina, 
Desipramina, Risperidona, Venlafaxina, Doxepina, Fluvoxamina, Hidrocodona, Imipramina, 
Zlucopentixol, Nortriptilina, Tramadol o Codeina.TetrabenazinaCYP2D6Corea de Huntington

Indispensable TPMT *2, *3A, *3B, *3C y *4AzatioprinaTPMTEnfermedad autoinmune sistémica

Indispensable NUDT15*2 y *3AzatioprinaNUDT15Enfermedad autoinmune sistémica
Indispensables CYP2C19*2, *3, *4  y *17.
Algunos de los mas utlizados son: Dexlansoprazol, Lansoprazol, Pantoprazol, Amitriptilina, Citalopram, 
Clomipramina, Doxepina, Escitalopram, Imipramina, Sertralina o Trimipramina.ClopidogrelCYP2C19Enfermedades del aparato circulatorio
Indispensable HLA-B*58:01AlopurinolHLA-BGota
Indispensables CYP2C19*2, *3, *4 y *17.OmeprazolCYP2C19Úlcera gástrica/Úlcera duodenal
Indispensable HLA-B*15:02
otros Flucloxacilina o Lamotrigina.OxcarbazepinaHLA-BEpilepsia
Indispensable HLA-B*15:02FenitoínaHLA-BEpilepsia
Indispensable HLA-B*15:02CarbamazepinaHLA-BEpilepsia
Indispensables CYP2C9*2 y *3.
Otros: Algunos de los mas utlizados son: Tenoxicam, Celecoxib, Lornoxicam, Fenitoína, Flurbiprofeno, 
Ibuprofeno, Meloxicam, Piroxicam o Fluvastatina.SiponimodCYP2C9Esclerosis múltiple

Indispensable HLA-A*31.01CarbamazepinaHLA-A
Trastornos de los nervios, de las raíces y de 
los plexos nerviosos

Indispensable HLA-B*15:02CarbamazepinaHLA-B
Trastornos de los nervios, de las raíces y de 
los plexos nerviosos

Alelos indispensables: *3, *4 , *5, *6, *9 , *10 , *17, *29 , *36 y *41, EliglustatCYP2D6Enfermedad de Gaucher
Indispensable para las siguientes variantes genéticas en el gen CFTR:  F508del 
(c.1521_1523delCTT)…... La nomenclatura a nivel de cDNA se describe siguiendo la secuencia de 
referencia NM_000492.4 del gen CFTR.IvacaftorCFTRFibrosis quística
Alelos indispensables: NM_006446(SLCO1B1):c.521T>C
Otros: atorvastatinaSimvastatinaSLCO1B1

Trastornos del metabolismo de las 
lipoproteínas y otras lipidemias

Indispensable CYP2C19 *2, *3, *4 y *17.                                           AtazanavirCYP2C19
Enfermedad por virus de la inmunodeficiencia 
humana (VIH)

Indispensable HLA-B*57:01AbacavirHLA-B
Enfermedad por virus de la inmunodeficiencia 
humana (VIH)

Indispensables CYP2C19*2, *3, *4  y *17.VoriconazolCYP2C19Aspergilosis/Fungemia
Alelos indispensables: *3, *4 , *5, *6, *9 , *10 , *17, *29 , *36 y *41PimozidaCYP2D6Trastornos mentales del comportamiento 
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OBS E RV AC IO N E SF ÁR M AC OGE NP AT O L OG ÍA
L o s a le lo s  co n  f u n c io nd is m in u id a  d e p e n d e n  d e  la  u b ic a ció n  g e o g r á fi ca  y  d e  la  e tn ia . Alg u n o s  d e  lo s 
m is m o s  so n  N M _ 0 0 1 3 6 0 0 1 6 .2 ( G6 P D ): c .5 6 3 C > T,….R a s b u ric a saG6 P D

T ra s to rn o s d e l  m e ta b o l is m o  d e  p u r in a s y  
p irim id in a s

Ale lo s  in d isp e n sa b le s : * 3 , * 4  ,  * 5 , * 6 , * 9  ,  * 1 0  ,  * 1 7 , * 2 9  ,  * 3 6  y * 4 1 , ju n t o  co n  la  d e t e rm in a c ió n  d e l  
n ú m e ro  d e  c o p ia s a c tiv a s d e l  g e n .
Alg u n o s d e  lo s  m a s u tl i z ad o s s o n : On d a n s e tr ó n, T ro p is e tr ó n, F le c a in id a, M e to p r o lo l ,  P ro p a fe n o n a, 
T a m o x i fe n o , P a r o xe ti n a , T rim ip ra m in a, Am it rip ti l in a , Ar ip ip ra z o l ,  H a lo p e rid o l ,  C lo m ip r a m in a , 
D e sip ra m in a , R is p e rid o n a , V e n la fa xin a , D o xe p in a, F lu v o x a m in a , Hid r o c o d o n a , Im ip ra m in a , 
Z lu c o p e n tix o l,  No rtr ip ti l in a , T ra m a d o l  o  C o d e in a.T e tr a b e n a zin aC Y P 2 D6C ore a  d e  H u n tin g t o n

In d is p e n s ab le  T P M T  * 2 , * 3 A , * 3 B , * 3 C  y  * 4Az a tio p r in aT P M TE nfe r m e d a d  a u to in m u n e  s ist é m ica

In d is p e n s ab le  N UD T 1 5 * 2  y  * 3Az a tio p r in aNU DT 1 5E nfe r m e d a d  a u to in m u n e  s ist é m ica
In d is p e n s ab le s  C Y P 2 C 1 9 * 2 , * 3 , * 4   y  * 1 7 .
A lg u n o s  d e  lo s  m a s u tl i z ad o s s o n : De x lan so p r a zo l,  L a n s o p ra z o l,  P a n t o p ra z o l ,  Am itr ip ti l in a , C i ta lo p r a m , 
C lo m ip r a m in a , Do x e p in a, E sc i ta lo p ra m , Im ip ra m in a, S e r tra l in a  o  T rim ip r a m in a.C lo p id o g r e lC Y P 2 C 1 9E nfe r m e d a d e s d e l  a p a ra t o  ci r cu la t o rio
In d is p e n s ab le  H LA-B * 5 8 :0 1Alo p u rin o lHL A -BGot a
In d is p e n s ab le s  C Y P 2 C 1 9 * 2 , * 3 , * 4  y  * 1 7.O m e p ra z o lC Y P 2 C 1 9Úlc e ra  g á s tric a /Ú lce r a  d u o d e n a l
In d is p e n s ab le  H LA-B * 1 5 :0 2
o t ro s  F lu c lo x a ci l in ao  La m o trig in a .O xc a rb a z e p in aHL A -BE pi le p sia
In d is p e n s ab le  H LA-B * 1 5 :0 2F e n ito ín aHL A -BE pi le p sia
In d is p e n s ab le  H LA-B * 1 5 :0 2C a rb am a ze p in aHL A -BE pi le p sia
In d is p e n s ab le s  C Y P 2 C 9 * 2  y  * 3 .
O tr o s: A lg u n o s d e lo s  m a s u t li z a d o s s o n : T e n o x ica m , C e le co x ib , L o r n o x ic a m, F e n ito ín a , F lu rb ip r o fe n o, 
Ib u p ro fe n o , M e lo xic a m , P i ro x ic a m  o  Flu va s ta tin a.S ip o n im o dC Y P 2 C 9E sc le ro s is m ú ltip le

In d is p e n s ab le  H LA-A *3 1 .0 1C a rb am a ze p in aHL A -A
T ra s to rn o s d e  lo s  n e rv io s, d e  la s  r a íce s  y  d e  
los p le x o s  n e rv io so s

In d is p e n s ab le  H LA-B * 1 5 :0 2C a rb am a ze p in aHL A -B
T ra s to rn o s d e  lo s  n e rv io s, d e  la s  r a íce s  y  d e  
los p le x o s  n e rv io so s

Ale lo s  in d isp e n sa b le s : * 3 , * 4  ,  * 5 , * 6 , * 9  ,  * 1 0  ,  * 1 7 , * 2 9  ,  * 3 6  y * 4 1 , E l ig lu st a tC Y P 2 D6E nfe r m e d a d  d e  Ga u c h e r
In d is p e n s ab le  p a r a  la s  sig u ie n t es  v a ria n te s  g e n é tic as  e n  e l  g e n  C F TR :  F5 0 8 d e l  
(c .1 5 2 1 _ 1 5 2 3 d e lC T T)… ...  L a  n o m e n c la tu r a  a  n iv e l  d e  c DN A s e  d e sc r ib e  s ig u ie n d o  la  se c u e n c ia  d e  
r e fe re n c ia  NM _ 0 0 0 4 9 2 .4  d e l  g e n  C F T R .Iv a ca ft o rC F T RF ib ro s is q u ís tic a
Ale lo s  in d isp e n sa b le s : N M _ 0 0 6 4 4 6 ( SL C O 1 B 1 ): c.5 2 1 T > C
O tr o s: a t o rv a st a tin aS im v a st ati n aS LC O 1 B 1

T ra s to rn o s d e l  m e ta b o l is m o  d e  la s  
l ipo p ro t e ín a s y  o tr a s l ip id e m ia s

In d is p e n s ab le  C Y P 2 C 1 9  * 2 , * 3 , *4  y  * 1 7 .                                           At a za n a v irC Y P 2 C 1 9
E nfe r m e d a d  p o r v i ru s  d e  la  in m u n o d e fi c ie n cia  
h um a n a  (VIH )

In d is p e n s ab le  H LA-B * 5 7 :0 1Ab a c a v irHL A -B
E nfe r m e d a d  p o r v i ru s  d e  la  in m u n o d e fi c ie n cia  
h um a n a  (VIH )

In d is p e n s ab le s  C Y P 2 C 1 9 * 2 , * 3 , * 4   y  * 1 7.Vo r ico n a zo lC Y P 2 C 1 9Asp e rg i lo s is /F u n g e m ia
Ale lo s  in d isp e n sa b le s : * 3 , * 4  ,  * 5 , * 6 , * 9  ,  * 1 0  ,  * 1 7 , * 2 9  ,  * 3 6  y *4 1P im o z id aC Y P 2 D6T ra s to rn o s m e n t a les  d e l  c o m p o rt a m ie n to  



Base de datos de biomarcadores farmacogenómicos
https://www.aemps.gob.es/medicamentos-de-uso-humano/base-de-datos-de-biomarcadores-farmacogenomicos/#tablaBIO







BASE DE DATOS FARMACOGENES URL
PHARMVAR CYP1A2, CYP2A6, 

CYP2A13, CYP2B6, 
CYP2C8, CYP2C9, 
CYP2C19, CYP2D6, 
CYP3A4, CYP3A5, CYP4F2, 
DPYD, NUDT15, SLCO1B1

https://www.pharmvar.org/

UGT NOMENCLATURE 
COMMITEE

UGT1A
UGT2B

https://www.pharmacogenomics.pha.ulaval.ca/ugt-alleles-
nomenclature/

TPMT NOMENCLATURE 
COMMITTEE

TPMT https://liu.se/en/research/tpmt-nomenclature-committee

Farmacogenes y Bases de datos de nomenclatura



ALELOS CYP2D6



ReferenciaPMIMEMUMFármaco
Clin Pharmacol
Ther. 2017 Jul;102(1):37-
44.

No /50%↓25% ↓Dosis normalNo darAmitriptilina*#

https://www.knmp.nl/download
s/pharmacogenetic-
recommendations-november-
2018.pdf

67-75% dosis
máxima

Dosis normalDosis normalDosis normalAripiprazol

Clin Pharmacol Ther. 2019 
Jul;106(1):94-102Ver guíaVer guíaVer guíaVer guíaAtomoxetina
Clin Pharmacol Ther. 2015 
Aug;98(2):127-3425-50%↓ en 

inicio
Dosis normalDosis normalNo darFluvoxamina*

https://www.knmp.nl/downlo
ads/pharmacogenetic-
recommendations-
november-2018.pdf

50%↓ en inicioDosis normalDosis normalDosis normalHaloperidol

Clin Pharmacol Ther. 2017 
Aug;102(2):213-218Dosis normalDosis normalDosis normalDar granisetronOndansetron/ 

tropisetron
Clin Pharmacol Ther. 2015 
Aug;98(2):127-3450%↓ en inicioDosis normalDosis normalNo darParoxetina/ 

Sertralina
Clin Pharmacol
Ther. 2014 Apr;95(4):376
-82

No usar,
↓eficacia

Dosis normalDosis normalUsar otros 
analgésicos

Codeina¶

Clin Pharmacol Ther. 2018 
May;103(5):770-77740mg/día40mg/díaDosis normalDosis normalTamoxifeno

Variaciones genéticas en CYP2D6 y recomendaciones de dosificación 



https://manual-pkgen.sefh.es/





SIGLAS NOMBRE COMPLETO URL
CPIC Clinical 

Pharmacogenetics 
Implementation 
Consortium

https://cpicpgx.org/

DPWG Dutch 
Pharmacogenetics 
Working Group

https://www.knmp.nl/dossiers/farmacogenetica

SEFF Sociedad Española de 
Farmacogenética y 
Farmacogenómica.

https://seff.es/

CPNDS Canadian 
Pharmacogenetics 
Network for Drug 
Safety

https://cpnds.ubc.ca/

FDA Food and Drug 
Administration

https://www.fda.gov/medical-devices/precision-
medicine/table-pharmacogenetic-associations

RNPGX Réseau National de 
Pharmacogénétique

https://anpgm.fr/

OTRAS GUÍAS CLÍNICAS NACIONALES E INTERNACIONALES 

https://cpicpgx.org/
https://www.knmp.nl/dossiers/farmacogenetica
https://seff.es/
https://cpnds.ubc.ca/
https://www.fda.gov/medical-devices/precision-medicine/table-pharmacogenetic-associations
https://www.fda.gov/medical-devices/precision-medicine/table-pharmacogenetic-associations
https://anpgm.fr/


Gracias por su atención
xmilara@hotmail.com
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