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INFORME SOBRE LA ENCUESTA DE LABORATORIOS QUE REALIZAN 
DETERMINACIONES FARMACOGENÉTICAS EN ESPAÑA DE LA SOCIEDAD ESPAÑOLA 

DE FARMACOGENÉTICA Y FARMACOGENÓMICA 
 
 
 
En el año 2022 el grupo de trabajo de Registro de Laboratorios de Farmacogenética de 
la Sociedad Española de Farmacogenética y Farmacogenómica (SEFF) llevó a cabo una 
encuesta para evaluar el estado de la implementación de la Farmacogenética en España. 
Los resultados presentados se basan en los datos proporcionados por 33 centros, 
ofreciendo una visión parcial de la situación en el país en ese momento. Es importante 
señalar que la cantidad total de instituciones que practican la Farmacogenética es 
desconocida, lo que impide determinar el alcance total de la encuesta a nivel nacional.  
De hecho, los resultados no incluyen laboratorios con amplia trayectoria en 
farmacogenética, lo cual supone una limitación importante. Además, es probable que la 
difusión de la encuesta haya sido desigual entre diferentes sectores, lo que podría influir 
en los resultados. Por lo tanto, es crucial interpretar los datos dentro de este contexto 
y considerando estas limitaciones. A pesar de ello, la encuesta arroja conclusiones 
interesantes sobre la implementación de la Farmacogenética en España.  
 
Un total de 33 laboratorios participaron en la encuesta, de los cuales 27 pertenecían al 
ámbito público y 6 eran centros privados. La Comunidad Autónoma con mayor 
participación fue la Comunidad de Madrid, con un total de 7 laboratorios, seguida de 
Cataluña y la Comunidad Valenciana (Figura 1). También hay que destacar que 6 
entidades que tenían ámbito nacional y no fueron cuantificadas en ninguna comunidad 
autónoma en particular. Es relevante destacar que solo se recibieron datos de 10 
comunidades autónomas, lo que sugiere que en el resto o bien no se realiza 
Farmacogenética o no se pudo contactar con los lugares adecuados para completar la 
encuesta. Sería recomendable realizar una búsqueda activa en esas comunidades para 
obtener una comprensión más completa de la situación real de la Farmacogenética. 
 
 
Figura 1. Número de laboratorios que rellenaron la encuesta por comunidad 
autónoma.  
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La mayoría de los laboratorios que practican la Farmacogenética se encuentran dentro 
del entorno hospitalario (79%) (Figura 2). Además, existe una notable presencia del 
sector privado en este campo (18%), mientras que los centros de investigación externos 
a hospitales e institutos de investigación sanitaria tienen una participación menor (9%).  
 
Figura 2. Tipos de centro donde se realizan pruebas de Farmacogenética en España. 

 
 
 
 
Dado que se asumía que la mayoría de la práctica de Farmacogenética ocurriría en 
entornos hospitalarios, se solicitó a los laboratorios que indicaran el servicio al que 
estaban adscritos en la encuesta. Dada la variedad de servicios presentes en los 
hospitales y que este campo se dejó como un espacio abierto, se obtuvo una amplia 
diversidad de respuestas que se intentaron agrupar en la medida de lo posible. Sin 
embargo, en 5 de los centros, no fue factible realizar esta agrupación y se registraron 
simplemente como "laboratorio" (Figura 3). La distribución de los servicios hospitalarios 
que realizan Farmacogenética es bastante heterogénea, siendo el Servicio de Genética 
el más común, seguido por el de análisis clínicos/bioquímica. 
 
Figura 3. Tipo de Servicios hospitalarios donde se realizan pruebas de Farmacogenética 
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Se buscó también comprender el tipo de actividad que realizan los grupos que hacen 
Farmacogenética. Para ello, se indagó si los laboratorios llevaban a cabo 
determinaciones genéticas germinales o somáticas, si realizaban transcriptómica y si 
elaboraban informes farmacogenéticos. Los resultados muestran que 30 de los 33 
participantes (91%) realizan genotipificación germinal, 11 de los 33 (33%) llevan a cabo 
genotipificación somática, solo 2 de los 33 (6%) realizan transcriptómica, y 22 de los 33 
(66%) elaboran informes farmacogenéticos. 
 
La actividad principal de los laboratorios que completaron la encuesta es la 
genotipificación germinal. Esto podría atribuirse al hecho de que la mayoría de los que 
realizan genotipificación somática no son miembros de la SEFF ni participan en sus 
congresos, aunque esto no implica necesariamente que no se realice esta actividad. Esta 
situación representa un área clara de mejora: atraer a estos profesionales y laboratorios 
hacia la SEFF. 
 
La mayoría de los participantes en la encuesta llevan a cabo ellos mismos las 
determinaciones farmacogenéticas (Figura 4). Sin embargo, algunos derivan pruebas a 
otros laboratorios dentro del mismo centro o a centros externos. 
 
 
Figura 4. Análisis del entorno donde se realizan las determinaciones FG  

 
 
 
Dos de cada tres laboratorios ofrecen servicio externo de las pruebas que realizan. 
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Figura 5. Porcentaje de centros que ofrecen servicio FG externo 

 
 
Aunque en la encuesta se preguntaba por quién realizaba el informe, la diversidad de 
de respuestas ha impedido un análisis preciso. Esta cuestión deberá replantearse en la 
siguiente encuesta para obtener datos más claros y concluyentes. 
 
 
Solo 1 de cada 3 laboratorios que hace farmacogenética está acreditado por la SEFF 
(Figura 6). Esta situación representa otra área de mejora dentro de la SEFF, y se debería 
trabajar en la difusión junto con el grupo de proficiency para incorporar a la mayor 
cantidad posible de grupos en esta forma de acreditación de la Farmacogenética. 
 
Figura 6. Análisis del grado de implementación del Proficiency testing de la SEFF 

 
 
 
En cuanto a otras acreditaciones de calidad, solo el 50% de los laboratorios tiene algún 
sello de calidad (Figura 7). Este es otro punto clave en el que avanzar para mejorar la 
calidad de las determinaciones y la implementación de la farmacogenética. 
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Figura 7. Otro tipo de acreditaciones en laboratorios que hacer FG 

 
 
 
La encuesta también obtuvo información sobre las técnicas empleadas en las 
determinaciones farmacogenéticas (Figura 8). El resultado fue que la PCR a tiempo real 
fue la opción más utilizada para el genotipificado de SNPs, seguida de la secuenciación 
Sanger y la PCR y análisis del tamaño de fragmentos. 
 
Figura 8. Detalle de las técnicas empleadas en los laboratorios que hacen FG 

 
 
Un análisis detallado de las pruebas de farmacogenética germinal realizadas reflejó que 
la prueba más demandada es la determinación de DPYD (Figura 9). Esto sea, muy 
probablemente debido a la recomendación tanto de la EMA como de la AEMPS y que 
hizo que esta prueba fuera muy demandada a partir de mayo de 2020. Esto demuestra 
el gran impacto que las agencias reguladoras tienen en la implementación de la 
Farmacogenética. En los próximos meses se espera un incremento en todas aquellas 
determinaciones que se han incluido en la cartera de servicios de Farmacogenómica del 
Sistema Nacional de Salud. 
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Figura 9. Pruebas germinales realizadas en laboratorios de FG. 

 
 
Si analizamos los polimorfismos de manera independiente, los polimorfismos que se 
determinan con mayor frecuencia son los de DPYD, lógicamente, aunque relativamente 
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cerca se encuentran los de CYP2C9 (Figura 10). Esto puede ser debido a que el siponimod 
fue aprobado recientemente y ya entró con el CYP2C9 como biomarcador 
farmacogenético obligatorio lo que hizo que muchos laboratorios lo implantaran 
inmediatamente. 
 
Figura 10. Polimorfismos genéticos más analizados en laboratorios de FG 

 

0 5 10 15 20 25 30

DPYD rs3918290 (DPYD*2A)

DPYD rs55886062 (DPYD*13)

DPYD rs67376798 (c.2846A>T)

DPYD rs75017182 (c.1129-5923C>G)

CYP2C9 rs1799853 (c.455C>T) (C

CYP2C9 rs1057910 (c.1100A>C)(C

CYP2C19*2 rs4244285 (c.681G>A)

DPYD rs56038477 (c.1236G>A)

TPMT rs1800462 (c.238G>C)

TMPT rs1800460 (c.460G>A)

TPMT rs1142345 (c.719A>G)

CYP2C19*17 rs 12248560 (c.−806C

CYP3A5 rs776746 (CYP3A5*3)

CYP2C19*3 rs4986893 (c.636G>A)

CYP2D6 rs3892097 (c.1847G>A) (

MTHFR rs1801133 (c.788C>T)

CYP2D6 rs35742686 (c.2550delA

CYP2D6 rs5030655 (c.1708delT) (

CYP2D6 rs5030656 (c.2616delAAG)(CYP2D6*9)

CYP2D6 rs 1065852 (c.100C>T)

CYP2D6 rs28371725 (c.2989G>A
CYP2D6 CNV

CYP3A5 rs10264272 (CYP3A5*6)

MTHFR rs1801131 (c.1286A>C)

CYP3A4 rs2740574 (c.-392A>G)

CYP2D6 rs16947 (c.2851C>T)

CYP3A4 rs35599367 (c.522-191C

NUDT15 rs116855232; (c.415C>T)

ABCB1 rs1045642 (c.3435C>T)

TPMT rs1800584 (TPMT*4A)

ABCB1 rs2032582 (c.2677G>T)

CYP2C8 rs11572103 (CYP2C8*2)

CYP2C8 rs10509681 (CYP2C8*3)

CYP2C8 rs1058930 (CYP2C8*4)

Nº Laboratorios/SNP



  INFORME ENCUESTA LABORATORIO DE FARMACOGENÉTICA SEFF (6/2/2024) 
 
En cuanto al genotipado somático, solo 1 de cada 3 manifiesta hacer genotipificado 
somático (Figura 11). Hay un sesgo claro en este punto y estas determinaciones están 
claramente infrarrepresentadas en la encuesta. 
 
Figura 11. Situación de las determinaciones FG somáticas 

 
 
 
 
Y apenas 1 de cada 10 laboratorio participantes hace pruebas farmacogenéticas con 
ADN circulante (Figura 12). Como antes, es muy probable que haya muchos más 
laboratorios que lo hacen, pero no hemos podido llegar a ellos. Hay un sesgo claro de 
que estas determinaciones están infrarrepresentadas en la encuesta. 
 
Figura 12. Situación de las determinaciones de ADN tumoral circulante 
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