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REIVINDICACIONES

1. Un método para la cuantificacién de cromosomas y genes en muestras tomadas de un humano, en el diagndstico
del sindrome de Turner, caracterizado porque

a) se eligen al menos dos secuencias marcadoras que no son microsatélites o STR (por sus siglas en
inglés, “Short Tadem Repeat”), en donde

- una secuencia marcadora es una secuencia gue se conoce que esta presente en el cromosoma X y

- otra secuencia marcadora es una secuencia que Se conoce esti gque presente en un cromosoma
autosémico,

b) la muestra se amplifica utilizando al menos dos cebadores, y en donde dichos, al menos dos, cebadores
son complementarios a las secuencias marcadoras que se conoce que estan presentes en dicho
cromosoma X y dicho cromosoma autosémico,

c¢) cada una de dichas secuencias marcadoras que se conoce que estan presentes en dicho cromosoma X y
dicho cromosoma autosémico, tienen una parte de su secuencia homologa a una parte de la otra, y la
homologia entre dichas partes es de al menos un 90%, y en donde los al menos dos cebadores son
especificos para dicha parte en las secuencias marcadoras, y las secuencias marcadoras son de diferente
longitud, siendo la diferencia de longitud suficiente para distinguir la amplificacion de productos durante la
deteccion,

d) se detectan fragmentos amplificados, y una relacion de la amplificacion de productos de las secuencias
marcadoras presentes en el cromosoma autosémico y el cromosoma X, que es 2:1, es indicativa del
sindrome de Turner.

2. El método de acuerdo con la reivindicacion 1, en donde las al menos dos secuencias marcadoras que se conoce
gue estan presentes en el cromosoma X y en un cromosoma autosémico son el gen BRAF en el cromosoma 7 y el
gen BRAF2 en el cromosoma X.

3. El método de acuerdo con la reivindicacién 2, en donde las secuencias marcadoras se amplifican utilizando
cebadores elegidos entre SEQ ID NO 1 — 17.

4. El método de acuerdo con la reivindicacién 3, en donde las secuencias marcadoras se amplifican utilizando un par
de cebadores elegidos entre ; SEQIDNOs 1y 2; SEQIDNOs 1y 3; SEQIDNOs1y4; SEQIDNOs1yb5;SEQ ID
NOs 1y 9; SEQIDNOs 1y 11; SEQID NOs 1y 14; SEQ IDNOs 1y 15; SEQ IDNOs 1y 17; SEQ IDNOs 6y 7;
SEQIDNOs6y8; SEQIDNOs6y14; SEQIDNOs10y 7, SEQID NOs 12y 7, SEQ ID NOs 13y 3; SEQ ID NOs
13y 11; SEQIDNOs 16y 3;y SEQ I DNOs 16 y 7.

5. El método de acuerdo con la reivindicacion 3, en donde las secuencias marcadoras se amplifican utilizando la
pareja de cebadores SEQ ID NO. 1y SEQ ID NO. 2.

6. El método de acuerdo con la reivindicacion 2, en donde las siguientes secuencias marcadoras adicionales se
utilizan: AMELX y AMELY, SRY, DXS1187, DXS981 y XHPRT.

7. Un kit diagndstico que incluye al menos dos cebadores elegidos entre SEQ ID NO 1 — 17 para llevar a cabo el
método de acuerdo con cualquiera de las reivindicaciones 1 — 6.
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Figura 3a. Macho Normal (46 XY)
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Figura 3b. Hembra Normal (46.XX)

¥od * it

- )
| AMELX  AMELY .
o N BRAF 7 = ANELX
- DXS1187 BRAF X - DXSL187
= ./ \ BRAF7  BRAF X
: 'L | - L |1

Tocalizacion Relacion del | Tamano de Tocalizacion A : Relacion Tamano de
Marcador ID | _o222tn | Area Fico il Marcador ID | qomssmca | AreaPico | TP | HEh
AMEL X X 32322 L1 105 AMEL X El 141 302 A 105
AMEL ¥ ¥ 32231 111 AMH Y Y No detectado
DXS1167 peak L X 24879 A 157 DX51167 peak 1 X 3rrr 11 136
DXEL1E7 peak 2 x Mo detectado DX51167 pesk 2 ® 35821 153
BRAF T 7 43137 Tl 162 ERAF 7 7 40282 11 182
BRAF X X 31212 201 TR X 40507 202

0

Figura 3c. Hembra con Sindrome de Turner, XO (45.X)
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