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Detección de la expansión GAA en el gen FXN 
mediante PCR y TP-PCR 
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Alelo Repeticiones 

Normal < 33 repeticiones GAA 

Pre-mutado 34-65 repeticiones GAA 

Patológico 66-1300 repeticiones GAA 

Tabla 1. Información de las expansiones analizadas en el kit imegen-Friedreich 

 



 

 

 

  
 

 



 

 

 

  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Reactivos Color Cantidad Conservación 

Friedreich Master Mix A  Disco blanco 205 µl -20ºC 

Friedreich Master Mix B  Disco amarillo 208 µl -20ºC 

PCR Master Mix Disco rojo 60 µl -20ºC 

TP-PCR Master Mix Disco azul 60 µl -20ºC 

Fiedreich Taq Tapa naranja 6 µl -20ºC 

General Master Mix IV  Tapa amarilla 5 µl -20ºC 

Tabla 2. Componentes del kit imegen-Friedreich 



 

 

 

  
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

  
 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

  
 

Campos 

Etapa 1 

Activación 
enzimática 

Etapa 2 

PCR o TP-PCR 
Etapa 3 

Nº de Ciclos 1 ciclo inicial 

30 ciclos 1 ciclo 

Desnaturalización Unión de cebadores Extensión 
Finalización de la PCR o 
TP-PCR y conservación 

Temperatura 94ºC 94ºC 60ºC 72ºC 72ºC 4ºC 

Tiempo 5 minutos 1 minuto 1 minuto 2 minutos 10 minutos ∞ 

Tabla 3. Programa de PCR  y TP PCR, óptimo para los equipos T3 de Biometra, SimpliAmp Thermal Cycler y 
GENEAMP® PCR System 2720 de Applied Biosystems 

 

 

 

 

 



 

 

 

  
 



 

 

 

  
 

 

Número Repeticiones

             Número Repeticiones
Tamaño Alelo x (pb) – Tamaño Alelo conocido 36 

rep. 
3 

Tamaño Alelo x (pb) – 244 
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Problema 
Muestras 

analizadas 

Marcador de 

tamaño 

Control 

negativo 
Resultados / Interpretación 

Señal de 

fluorescencia 

débil o nula 

  √ Resultado esperado 

√ 
 

√ 

Cantidad y/o calidad del ADN molde 

insuficiente. 1 

ADN molde impuro.2 

√ √ √ 
Fallo en la electroforesis capilar.3 

Fallo en la desnaturalización.4 

√ 
 

√ Fallo en la PCR.5 

Señal de 

fluorescencia 

excesiva 

√ 
  Cantidad excesiva de ADN. 6 

√ 
  

Presencia de 

más picos de 

los esperados 

√ 
 

√ Contaminación.7 

√   Contaminación.7  

√ 
  

Artefactos característicos de las 

expansiones.8 

 

Tabla 4. Interpretación de los posibles resultados con el kit imegen-SBMA 



 

 

 

  
 



 

 

 

  
 

 

 

 

 

 


