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BOX 1 

Reactivos Color Cantidad Conservación 

General Master Mix III Disco Blanco 160 µL -20ºC 
BRCA Plus Buffer Disco Negro 145 µL -20ºC 

Water Disco Verde 296 µL -20ºC 

Pool A PCR Disco Morado 60 µL -20ºC 
Pool B PCR Disco Amarillo 60 µL -20ºC 

Tabla 1. Componentes de la caja 1 de BRCA Plus OncoKitDx 



 

 

 

 

 

BOX 2 

Reactivos Color Cantidad Conservación 

General Master Mix III Disco Blanco 240 µL -20ºC 
BRCA Plus Buffer Disco Negro 216 µL -20ºC 

Water Disco Verde 384 µL -20ºC 

Index S513 Disco Rojo 20 µl -20ºC 
Index S517 Disco Rojo 20 µl -20ºC 
Index S518 Disco Rojo 20 µl -20ºC 
Index S520 Disco Rojo 20 µl -20ºC 
Index N718 Disco Azul 20 µl -20ºC 
Index N719 Disco Azul 20 µl -20ºC 
Index N720 Disco Azul 20 µl -20ºC 
Index N721 Disco Azul 20 µl -20ºC 
Index N722 Disco Azul 20 µl -20ºC 

Tabla 2. Componentes de la caja 2 de BRCA Plus OncoKitDx
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Temperatura Tiempo Ciclos 

95ºC 15 minutos 1 

95ºC 30 segundos 

22 60ºC 3 minutos 

72ºC 30 segundos 

72ºC 5 minutos 1 

10ºC  1 

Tabla 3. Programa de PCR óptimo para SimpliAmp Thermal Cycler y GeneAmp PCR System 9700 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Nombre Secuencia 

Index S513 TCGACTAG 

Index S517 GCGTAAGA 

Index S518 CTATTAAG 

Index S520 AAGGCTAT 

Index N718 GGAGCTAC 

Index N719 GCGTAGTA 

Index N720 CGGAGCCT 

Index N721 TACGCTGC 

Index N722 ATGCGCAG 

Tabla 4. Secuencias de cada index 
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Temperatura Tiempo Ciclos 

95ºC 15 minutos 1 

95ºC 30 segundos 

25 60ºC 90 segundos 

72ºC 30 segundos 

72ºC 5 minutos 1 

10ºC  1 

Tabla 5. Programa de PCR óptimo para SimpliAmp Thermal Cycler y GeneAmp PCR System 9700 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

Figura 1. Resultado del tamaño esperado del análisis de las librerías por TapeStation 2200 

𝐶𝑜𝑛𝑐𝑒𝑛𝑡𝑟𝑎𝑐𝑖ó𝑛 𝑙𝑖𝑏𝑟𝑒𝑟í𝑎𝑠 (𝑛𝑀) =  (𝐶𝑜𝑛𝑐𝑒𝑛𝑡𝑟𝑎𝑐𝑖ó𝑛 (
𝑛𝑔

µ𝑙⁄ ) 𝑥 5.11) 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

Figura 2: Generación de la Sample Sheet con Illumina Experiment Manager 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

MiSeq Reagents Kit Nº máximo de muestras 

MiSeq Reagents nano Kit v2 (300 ciclos). Ref: MS-103-1001 10 

MiSeq Reagents micro Kit v2 (300 ciclos). Ref: MS-103-1002 40 

Tabla 6. Muestras recomendadas a analizar con BRCA Plus OncoKitDx 
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Figura 3.  Pantalla para importar los ficheros fastq, la sample sheet e iniciar la solicitud de análisis. 

http://www.imegen.es/


 

 

 

 

 

  Figura 4. Control de calidad del sistema integrado de trazabilidad (opcional) 



 

 

 

 

 

 

F

Figura 5. Filtrado de variantes con DataGenomics 
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http://www.imegen.es/datagenomics


 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

Figura 6: Muestras seleccionadas para el análisis de CNVs. 
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Figura 7: Ejemplo de dos allelic dropout visibles medante el análisis por amplicones. A. Vista general. 

B. Allelic dropout como un efecto de  c.156_157insALU en el exón 3 de BRCA2. C. Allelic dropout 

como efecto de una mutación (deleción de 1 pb) bajo un cebador en el exon 14 de BRCA2. 

 

 

 



 

 

 

 

 

Figura 8: Ejemplo de dos muestras con deleción (puntos rosas y azules) y una muestra con duplicación (puntos 

verdes). A. Vista general, B. Muestra normal, C. Deleción de los exones 1 al 6, D. Deleción de los exones 10 al 14, 

E. Duplicación de los exones 14 a 16.  
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Figura 9. Cobertura del exón 11 de BRCA2. A Patrón correcto de cobertura. B Patrón incorrecto de cobertura. 

 

Figura 10. Análisis por amplicones del gen BRCA2. A Ejemplo de una muestra normal. B Ejemplo de una muestra 

con baja calidad del ADN. 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

Figura 11. A Ejemplo de una muestra normal. B Muestra con una gran deleción en el BRCA1. C y D patron de 

las mismas muestras en el gen BRCA2. 
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