
LA IMPORTANCIA DE LA BIOINFORMÁTICA  
Y LAS TÉCNICAS ÓMICAS EN LA INDUSTRIA 
FARMACÉUTICA HOY EN DÍA

Han pasado muchos años desde que a finales de la década de los 60 del pasado siglo, Margaret 
Dayhoff aplicara por primera vez el uso de algoritmos matemáticos usando computadoras para 
estudiar la historia evolutiva de las secuencias de proteínas, fundando los cimientos de la futura 
bioinformática o biología computacional. Seguramente ni ella misma llego a imaginar la importancia 
que adquiriría en el futuro la bioinformática para el desarrollo de la medicina personalizada y su 
importancia en el desarrollo de la metodología de desarrollo de un fármaco a partir de una proteína 
determinada.
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LA LLEGADA DE LAS TECNOLOGÍAS ÓMICAS

En la década de los 90, la bioinformática empezó a estar 
presente en la industria farmacéutica ayudando al desa-
rrollo de fármacos mediante estudios de interacción de 
proteína-ligando [1], estudiando la dinámica molecular 
de las interacciones de la proteína con fármacos (com-
puestos químicos). Es sin embargo a partir del adveni-
miento del siglo XXI, justo cuando los resultados de la 
secuenciación del genoma humano se hacen públicos 
[2,3], cuando la bioinformática da un paso de gigante 
como pilar en el análisis de la información contenida en 
el genoma. Gracias a este estudio sin parangón en la his-
toria de la ciencia, se pudo tener acceso a toda la infor-
mación genética recogida en el ADN (ácido desoxirri-
bonucleico) del ser humano, que comprendía unos 3,2 
Gigabytes de información que evidentemente abría un 
abanico de posibilidades inmenso en estudios médicos, 
pero a la vez implicaba formularse una pregunta fun-
damental: ¿Cómo podíamos conocer las implicaciones 
biológicas de todo ese cúmulo ingente de información 

secuenciado? Es decir, se tenía el “mapa” de los genes 
comprendidos en el genoma humano por primera vez 
en la historia, pero todavía no se sabía cómo se expre-
saban los genes, cuáles eran sus interacciones, cómo se 
regulaban, etc... Es en este momento cuando asistimos 
al advenimiento de las llamadas tecnologías ómicas 
[4], que derivan de diferentes aspectos de información 
del genoma: transcriptómica (estudio de la expresión 
de los genes) [5], genómica (estudio de polimorfismos 
genéticos) (6), proteómica (estudio de la expresión de 
las proteínas) [7], metilómica (estudio de las marcas de 
metilación de los genes y que son importantes para su 
expresión) [8], etc. A partir de aquí es cuando empeza-
mos a hablar de “Big Data” y secuenciación masiva de 
ADN y/o ARN. 

En un primer momento, la aparición de la tecnolo-
gía de microarrays [9], que ya se utilizó previamente a 
la secuenciación del genoma humano en la secuencia-
ción inicial del genoma de levadura en 1995 [10], permi-
tió por primera vez estudiar la expresión de todos los 
genes contenidos en el genoma humano a la vez. Esta 
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tecnología permite extraer ADN/ARN de una muestra 
biológica (fluido, biopsia) e hibridarla en una super-
ficie sólida (chip) donde se tienen las sondas génicas 
correspondientes a todos los genes del genoma que 
están marcadas con un fluorocromo que produce una 
cantidad de luz al aparearse la secuencia génica de la 
muestra con estas sondas, la cual identifica si ese gen 
se expresa en esa muestra biológica y a la vez puede ser 
medida por una computadora que procesa esa señal en 
números que posteriormente  se pueden analizar. Por 
primera vez se podían extraer muestras de un número 
determinado de pacientes y compararlas con controles 
para determinar qué genes estaban silenciados en una 
enfermedad en particular y cuáles estaban activados. El 
análisis por tanto de estos datos es crucial y la impor-
tancia de una nueva generación de profesionales en el 
campo de la Bioinformática, fundamental. Las tecno-
logías de secuenciación del genoma completo [11] poco 
a poco se fueron imponiendo sobre las tecnologías de 
microarrays; aquí, después de extraer la muestra, pode-
mos secuenciar el ADN presente después de amplifi-
car el material genético presente para posteriormente 
secuenciarlo y obtener fragmentos o lecturas desde 
el secuenciador que posteriormente se alinearán al 
genoma mediante algoritmos matemáticos para deter-
minar la expresión de ese gen (transcriptómica) o la 
localización de variantes 
genéticas (genómica), 
como los dos ejemplos 
más claros. Estas téc-
nicas de secuenciación 
masiva revolucionaron 
la medicina persona-
lizada [12], así como el 
incremento de datos 
que se analizan poste-
riormente. Cómo se ha 
señalado anteriormente, 
la industria farmacéutica 
introdujo en sus pipe-
lines de desarrollo de 
fármacos. 

No es el objetivo de este artículo ahondar en todas 
las tecnologías ómicas que se utilizan para la búsqueda 
de nuevos fármacos, por lo que pondremos foco a los 
más utilizados en la industria farmacéutica actualmente.

Los estudios de asociación genómica o GWAS (en 
inglés) y la secuenciación del transcriptoma, permiten 
el descubrimiento y/o validación de nuevas dianas de 

fármacos, así como validar su eficacia terapéutica y sus 
efectos secundarios. Una diana farmacológica, es nor-
malmente una proteína que está intrínsicamente aso-
ciada con una enfermedad (está relacionada con una 
vía biológica crucial para esa enfermedad) y que puede 
ser accesible por un fármaco para producir una terapia 
deseada [13]. Las tecnologías ómicas tienen un papel 
importantísimo en la detección de novo de estas dianas: 
los estudios de asociación genómica o GWAS mediante 
microarrays de genotipado (hibridación de ADN de la 
muestra sobre microarrays con sondas de polimor-
fismos genéticos o SNPs) [14] o secuenciación masiva 
del genoma [15], permiten ayudar a su búsqueda en las 
primeras fases utilizando la información de variantes 
genéticas en una muestra muy amplia de población 
a estudiar. El resultado final es determinar la asocia-
ción de estas variantes con un carácter de riesgo a esa 
enfermedad.  El objetivo es encontrar variantes genéti-
cas que participan en el riesgo de esa enfermedad en 
cuestión y posteriormente localizar los genes cercanos 
a esa variante de riesgo. De esta manera, estos análisis 
sobre gran muestra poblacional pueden ayudar a iden-
tificar genes como posibles dianas de fármacos. 

Estos estudios, per se, no identifican cómo las varian-
tes afectan a otras vías posteriormente y dan lugar a 
la enfermedad, por lo que es necesario combinar estos 

resultados con infor-
mación proveniente de 
otras ómicas, como por 
ejemplo la transcriptó-
mica: identificación de 
las variantes asociadas 
a esa enfermedad que 
afectan a la expresión 
de  genes implicados 
en la misma, estudios 
eQTL, expresión génica 
asociada a  un locus de 
rango cuantitativo  [16]  
o la proteómica: identi-
ficación de las variantes 

asociadas a esa enfermedad que afectan a la expre-
sión de  las proteínas implicadas en la misma, estudios 
pQTL [17], expresión proteica asociada a un locus de 
rango cuantitativo, . Los estudios de asociación genó-
mica finalmente son de importancia cabal en la farma-
cogenómica, cómo una variante genética de terminada 
afecta a un tratamiento [18], es decir, cómo un mismo 
tratamiento por un fármaco tiene diferentes resultados 

“Las tecnologías ómicas son 
la base actual del desarrollo 

de la farmacogenómica”
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en pacientes que padecen la misma enfermedad porque 
afecte a la respuesta del fármaco de manera diferente.

La transcriptómica, el análisis de la expresión de los 
genes en el genoma mediante técnicas de secuenciación 
de RNA (RNAseq) [19], permite determinar qué genes 
cambian en una enfermedad determinada comparando 
pacientes contra controles y también es útil en estudios 
clínicos al comparar cómo cambia la expresión de los 
genes al aplicar un fármaco en diferentes dosis. Estos 
estudios permiten determinar biomarcadores, genes 
que son marcadores de esa enfermedad, que ayuden a 
entender su funcionamiento e implicación en vías bioló-
gicas de la misma y su potencial uso como diana farma-
cológica. Es importante señalar que en la última década, 
la transcriptómica ha evolucionada hasta el punto de 
que es posible extraer el material genético de una sola 
célula, scRNAseq ( secuenciación de RNA de célula indi-
vidual) [20] , lo que permite ir más allá en la investiga-
ción de marcadores, especialmente en oncología al com-
parar poblaciones de células resistentes contra células 
sensibles de un tumor en respuesta  un fármaco y poder 
ver cuáles son los cambios a nivel transcriptómico de 
esas células resistentes y ver en qué difieren respecto 
a las sensibles.

En definitiva, la revolución que las tecnologías ómi-
cas han traído a la industria farmacéutica y al desarrollo 
de la medicina personalizada, ha influido en la genera-
ción de nuevos fármacos y en un cambio de paradigma 

más centrado a cambios en el genoma a la hora de la 
búsqueda de dianas. El peso de esta tecnología y de los 
profesionales (Bioinformáticos, Bioestadísticos,) en la 
industria cada vez es mayor, debido a la cantidad de 
datos generados y a la necesidad de unos análisis pre-
cisos para obtener unos resultados satisfactorios. Las 
tecnologías ómicas son la base actual del desarrollo de 
la farmacogenómica, evolucionan y a la vez evolucionan 
los métodos matemáticos y computacionales que están 
permitiendo desarrollar unos fármacos más precisos y 
efectivos a medida que pasa el tiempo ◉
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