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ANEXOS 

 
ANEXO I. Panel AtxSPG-365: Listado de los 363 genes asociados a Ataxia y/o Paraparesia 

espástica (Ataxia-SPG-SPAX)     

 
AARS2, ABCB7, ABCD1, ABHD12, ACO2, ADCK3, AFG3L2, AHI1, AIFM1, AIMP1, ALDH18A1, ALG6, 
ALS2, AMACR, AMPD2, AMT, ANO10, AP4B1, AP4E1, AP4M1, AP4S1, AP5Z1, APTX, ARG1, ARL13B, 
ARL6IP1, ARSA, ARSI, ARX, ASS1, ATAD3A, ATCAY, ATG5, ATL1, ATM, ATN1, ATP13A2, ATP1A3, 
ATP2B3, ATP7A, ATP8A2, ATR, ATXN1, ATXN10, ATXN2, ATXN3, ATXN7, B4GALNT1, BCKDHA, 
BCKDHB, BEAN1, BICD2, BSCL2, BTD, C10ORF2, C12ORF65, C19ORF12, C5ORF42, CA8, CACNA1A, 
CACNA1G, CACNB4, CAMTA1, CAPN1, CASK, CAV1, CC2D2A, CCDC88C, CCT5, CEP290, CEP41, 
CHCHD10, CHMP1A, CLCN2, CLN5, CLN6, CLP1, COG5, COL18A1, COQ2, COQ4, COQ5, COQ7, COQ9, 
COX20, CPT1C, CSTB, CTDP1, CTSD, CUL4B, CWF19L1, CYP27A1, CYP2U1, CYP7B1, DAB1, DARS2, DBT, 
DCLRE1B, DDB2, DDHD1, DDHD2, DHTKD1, DKC1, DNAJC19, DNM2, DNMT1, DSTYKD, DYRK1A, EEF2, 
EIF2B1, EIF2B2, EIF2B3, EIF2B4, EIF2B5, ELOVL4, ELOVL5, EMC1, ENTPD1, EP300, EPM2A, EPT1, 
ERCC2, ERCC3, ERCC5, ERCC6, ERCC8, ERLIN1, ERLIN2, ETFA, ETFB, ETFDH, EXOSC3, EXOSC8, FA2H, 
FAAH2, FAM126A, FAM134B, FAT1, FAT2, FGF14, FIG4, FLRT1, FLVCR1, FMR1, FOLR1, FOXC1, FXN, 
GAD1, GALC, GAN, GBA2, GBE1, GFAP, GJB1, GJC2, GLRX5, GOSR2, GPR56, GRID2, GRM1, GRN, 
HACE1, HEXA, HSD17B4, HSPD1, HTRA1, IBA57, IFIH1, IFRD1, INPP5E, ITM2B, ITPR1, KCNA1, KCNA2, 
KCNC3, KCND3, KCNJ10, KCTD7, KDM6A, KIAA0196, KIAA0226, KIDINS220, KIF1A, KIF1C, KIF26B, 
KIF5A, KIF7, KLC2, KLC4, KMT2D, L1CAM, L2HGDH, LAMA1, LMNB1, LMNB2, LYST, MAG, MAN2B1, 
MARS, MARS2, MCEE, MECP2, MLC1, MMACHC, MMADHC, MORC2, MPZ, MRE11A, MRPL10, 
MTFMT, MTHFR, MTPAP, MTTP, NALCN, NHLRC1, NIPA1, NKX2-1, NKX6-2, NOL3, NOP56, NPC1, 
NPHP1, NT5C2, OFD1, OPA1, OPA3, OPHN1, PARN, PAX6, PC, PCNA, PDHA1, PDHB, PDSS1, PDSS2, 
PDYN, PEX10, PEX16, PEX6, PEX7, PGAP1, PHYH, PIK3R5, PITRM1, PITX2, PLA2G6, PLD3, PLEKHG4, 
PLP1, PMPCA, PNKP, PNPLA6, POLG, POLG2, POLR3A, POLR3B, PPP2R2B, PRICKLE1, PRKCG, PRNP, 
PRPS1, PRRT2, PSEN1, PTEN, RAB3GAP2, RAD1, RARS, RARS2, REEP1, REEP2, RIPPLY1, RPGRIP1L, 
RPIA, RTEL1, RTN2, SACS, SAMD9L, SARS2S, SCARB2, SCN1A, SCN2A, SCN8A, SCYL1, SERAC1, SETX, 
SIL1, SLC16A2, SLC17A5, SLC1A3, SLC25A15, SLC25A46, SLC2A1, SLC33A1, SLC46A1, SLC52A2, 
SLC52A3, SLC6A19, SLC9A1, SLC9A6, SNAP25, SNX14, SPAST, SPG11, SPG20, SPG21, SPG7, SPTAN1, 
SPTBN2, SQSTM1, STUB1, SURF1, SYNE1, SYT14, TARDBP, TBP, TCTN1, TCTN2, TCTN3, TDP1, TDP2, 
TECPR2, TERT, TFG, TGFB1, TGM6, THG1L, TINF2, TMEM138, TMEM216, TMEM231, TMEM237, 
TMEM240, TMEM67, TPP1, TRAPPC11, TRMT5, TRPC3, TSEN54, TTBK2, TTC19, TTPA, TTR, TUBB4A, 
UBA5, UBQLN2, UCHL1, USP8, VAMP1, VCP, VHL, VLDLR, VPS37A, VRK1, VWA3B, WDR48, WDR73, 
WFS1, WWOX, XPA, XPC, ZFR, ZFYVE26, ZFYVE27 
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ANEXO II. Mapa del vector pCR™2.1-TOPO® 

 

Figura Suplementaria 1. Mapa del vector pCRTM2.1-TOPO® de 3,9 kb y secuencia del sitio de clonación. 
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ANEXO III. Primers M13R y M13F 

Tabla Suplementaria 1. Secuencias de cebadores empleados para la amplificación del ADN tras la clonación y posterior 
secuenciación por Sanger. 

Cebadores Secuencia 5’-3’ 
Temperatura 
hibridación 

M13 Reverse 
Primer 

CAGGAAACAGCTATGAC 

56ºC 
M13 Forward 
Primer 

GTAAAACGACGGCCAG 

 

Tabla Suplementaria 2. Componentes de la mezcla de reacción para PCR por muestra. 

Reactivo Concentración inicial Concentración final Volumen (µL) 

H2O   19,5 

Tampón 10X 1X 2,5 

dNTPs 20 mM 0,4 mM 0,5  

MgCl2 25 mM 0,5 mM 0,5 

Primer directo 10 µM 0,2 µM 0,1 

Primer reverso 10 µM 0,2 µM 0,1 

Taq polimerasa 1 U/µL 0,5 U/µL 0,5 

Colonia   * 
*El volumen de colonia no se puede estimar en microlitros, dado que lo que se picó la colonia y se mezcló en el eppendorf 

con la mix preparada previamente. 
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ANEXO IV. Información obtenida de los predictores de splicing in sillico para los cambios en 

ATM 

ATM c.2921+1G>A 

 

Figura Suplementaria 2.  Información del predictor Human Splicing Finder versión 3.1 

(http://www.umd.be/HSF3/HSF.shtml) para el cambio ATM c.2921+1G>A. 

 

 

 

Figura Suplementaria 3.  Información del predictor NNSPLICE versión 0.9 (http://www.fruitfly.org/seq_tools/splice.html) 

para el cambio ATM c.2921+1G>A. La imagen superior corresponde a los sitios de splicing para la secuencia consenso o wild 

type, mientras que la inferior corresponde a los de la secuencia mutante. 

http://www.umd.be/HSF3/HSF.shtml
http://www.fruitfly.org/seq_tools/splice.html


5 
 

 

 

 

Figura Suplementaria 4.  Información del predictor NetGene2 (http://www.cbs.dtu.dk/services/NetGene2/) para el cambio 

ATM c.2921+1G>A. La imagen superior corresponde a los sitios de splicing para la secuencia consenso o wild type, mientras 

que la inferior corresponde a los de la secuencia mutante. 

 

http://www.cbs.dtu.dk/services/NetGene2/
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ATM c.1899-11C>G 

 

Figura Suplementaria 5.  Información del predictor Human Splicing Finder versión 3.1 

(http://www.umd.be/HSF3/HSF.shtml) para el cambio ATM c.1899-11C>G. 

 

 

 

Figura Suplementaria 6.  Información del predictor NNSPLICE versión 0.9 (http://www.fruitfly.org/seq_tools/splice.html) 

para el cambio ATM c.1899-11C>G. La imagen superior corresponde a los sitios de splicing para la secuencia consenso o wild 

type, mientras que la inferior corresponde a los de la secuencia mutante. 

 

http://www.umd.be/HSF3/HSF.shtml
http://www.fruitfly.org/seq_tools/splice.html
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Figura Suplementaria 7.  Información del predictor NetGene2 (http://www.cbs.dtu.dk/services/NetGene2/) para el cambio 

ATM c.1899-11C>G. La imagen de la izquierda corresponde a los sitios de splicing para la secuencia consenso o wild type, 

mientras que la de la derecha corresponde a los de la secuencia mutante. 

  

http://www.cbs.dtu.dk/services/NetGene2/
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ANEXO V. Electroferogramas de la secuenciación Sanger de las muestras de las familias 

fATX-165, fATX-168, fATX-169, fATX-173 y fATX-174 en los estudios de segregación 

fATX-165 

ATM c.2921+1G>A 

 

Figura Suplementaria 8. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM 

c.2921+1G>A de la muestra SGT-1191 (Probando). 

 

 

Figura Suplementaria 9. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM 

c.2921+1G>A de la muestra SGT-1449. 

 

 

Figura Suplementaria 10. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM 

c.2921+1G>A de la muestra SGT-1450. 
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Figura Suplementaria 11. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM 

c.2921+1G>A de la muestra SGT-1451. 

 

 

Figura Suplementaria 12. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM 

c.2921+1G>A de la muestra SGT-1452. 

 

 

Figura Suplementaria 13. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM 

c.2921+1G>A de la muestra SGT-1453. 

 

 

Figura Suplementaria 14. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM 

c.2921+1G>A de la muestra SGT-1454. 
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Figura Suplementaria 15. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM 

c.2921+1G>A de la muestra SGT-1455. 

 

 ATM c.1899-11C>G 

 

Figura Suplementaria 16. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM c.1899-

11C>G de la muestra SGT-1191 (Probando). 

 

 

Figura Suplementaria 17. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM c.1899-

11C>G de la muestra SGT-1449. 

 

 

Figura Suplementaria 18. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM c.1899-

11C>G de la muestra SGT-1450. 
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Figura Suplementaria 19. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM c.1899-

11C>G de la muestra SGT-1451. 

 

 

Figura Suplementaria 20. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM c.1899-

11C>G de la muestra SGT-1452. 

 

 

Figura Suplementaria 21. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM c.1899-

11C>G de la muestra SGT-1453. 

 

 

Figura Suplementaria 22. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM c.1899-

11C>G de la muestra SGT-1454. 
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Figura Suplementaria 23. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio ATM c.1899-

11C>G de la muestra SGT-1455. 
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fATX-168 

KCND3 c.1117A>G (p.M373V) 

 

Figura Suplementaria 24. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio KCND3 

c.1117A>G de la muestra SGT-1437 (Probando). 

 

 

Figura Suplementaria 25. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio KCND3 

c.1117A>G de la muestra SGT-1500. 
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Figura Suplementaria 26. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio KCND3 

c.1117A>G de la muestra SGT-1501. 
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fATX-169 

SPAST c.1235C>T (p.T412I) 

 

Figura Suplementaria 27. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio SPAST 

c.1235C>T de la muestra SGT-1420 (Probando). 

 

 

Figura Suplementaria 28. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio SPAST 

c.1235C>T de la muestra SGT-1421. 
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Figura Suplementaria 29. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio SPAST 

c.1235C>T de la muestra SGT-1422. 

 

 

Figura Suplementaria 30. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio SPAST 

c.1235C>T de la muestra SGT-1507. 
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Figura Suplementaria 31. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio SPAST 

c.1235C>T de la muestra SGT-1508. 

 

 

Figura Suplementaria 32. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio SPAST 

c.1235C>T de la muestra SGT-1509. 
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fATX-173 

FAT2 c.11906-5C>T 

 

Figura Suplementaria 33. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio FAT2 c.11906-

5C>T de la muestra SGT-1426 (Probando). 

 

 

Figura Suplementaria 34. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio FAT2 c.11906-

5C>T de la muestra SGT-1522. 
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Figura Suplementaria 35. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio FAT2 c.11906-

5C>T de la muestra SGT-1523. 

 

 

Figura Suplementaria 36. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio FAT2 c.11906-

5C>T de la muestra SGT-1524. 
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Figura Suplementaria 37. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio FAT2 c.11906-

5C>T de la muestra SGT-1525. 
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fATX-174 

SPTBN2 c.4166C>T (p.A1389V) 

 

Figura Suplementaria 38. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio SPTBN2 

c.4166C>T de la muestra SGT-1427 (Probando). 

 

 

Figura Suplementaria 39. Electroferograma correspondiente a la secuenciación del amplicón con el cambio SPTBN2 

c.4166C>T de la muestra SGT-1521. 

 

 

 

 

  


