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Supplementary Table 1: Occurrences and Statistical Details of 79 VUS Identified 
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1 c.1543+40G>A 3 
Het 2; Ho
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1358 0 502 210 44880 

0.004679

144 

 
Inf 

0.15265

912 
Inf 

5.68E-

01 



2 
c.1869+126G>

T 
1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

3 c.1946+33T>C 1 Het 1 1 
1358 0 502 6 44770 

0.000134

018 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

4 c.1947-4C>T 1 Het 1 1 
1358 0 502 861 44868 

0.019189

623 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

5 cDNA.30A>C 1 Het 1 1 
1358 0 502     0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

6 p.Ala1003Ala 11 Het 11 11 
1358 0 502 427 44712 

0.009550

009 

 
Inf 

0.93103

79 
Inf 

4.27E-

02 

7 p.Ala1018Val 2 Hom 2 2 
1358 0 502 0 43642 0 

 
Inf 

0.06938

785 
Inf 

1.00E

+00 

8 p.Ala1063Val 1 Het 1 1 
1358 0 502 2 44896 

4.45474

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

9 p.Ala399Pro 1 Het 1 1 
1358 0 502 0 44888 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

1

0 
p.Ala476Thr 9 Het 9 9 

1358 0 502 262 44874 

0.005838

57 

 
Inf 

0.73127

833 
Inf 

1.24E-

01 

1

1 
p.Ala560Ser 1 Het 1 0 

1358 1 502 0 44878 0 

 
0 0 

14.4168

1 

2.70E-

01 

1

2 

p.Ala600Profs

Ter48 
1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

1

3 
p.Ala632Ala 1 Het 1 1 

1358 0 502 9 44878 

0.000200

544 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

1

4 
p.Ala861Ala 3 Het 3 3 

1358 0 502 98 44880 

0.002183

601 

 
Inf 

0.15265

912 
Inf 

5.68E-

01 

1

5 
p.Arg1151Cys 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44890 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

1

6 
p.Arg1151His 3 Het 3 3 

1358 0 502 0 44876 0 

 
Inf 

0.15265

912 
Inf 

5.68E-

01 

1

7 
p.Arg1322His 1 Het 1 1 

1358 0 502 15 44890 

0.000334

15 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 



1

8 
p.Arg725Arg 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44888 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

1

9 
p.Arg778Trp 1 Het 1 1 

1358 0 502 1 44894 

2.22747

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

2

0 
p.Asn1108Asn 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44884 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

2

1 
p.Asp1196Asp 3 Hom 3 3 

1358 0 502 11 44888 

0.000245

054 

 
Inf 

0.15265

912 
Inf 

5.68E-

01 

2

2 
p.Asp196Glu 9 Het 9 9 

1358 0 502 4 44854 

8.91782

E-05 

 
Inf 

0.73127

833 
Inf 

1.24E-

01 

2

3 
p.Asp765Gly 1 Het 1 1 

1358 0 502 1 44888 

2.22777

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

2

4 
p.Gln95Lys 1 Het 1 1 

1358 0 502 3 44886 

6.6836E-

05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

2

5 
p.Glu677Lys 1 Het 1 1 

1358 0 502 15 44884 

0.000334

195 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

2

6 
p.Glu823Gly 1 Het 1 1 

1358 0 502 3 44896 

6.68211

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

2

7 
p.Gly1006Ser 1 Het 1 1 

1358 0 502 1 44622 

2.24105

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

2

8 
p.Gly1131Gly 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

2

9 
p.Gly1287Ser 1 Het 1 1 

1358 0 502 11 44900 

0.000244

989 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

3

0 
p.Gly1335Arg 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

3

1 
p.Gly1355Ser 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

3

2 
p.Gly250Arg 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44882 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

3

3 
p.Gly265Glu 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44884 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 



3

4 
p.Gly386Arg 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44878 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

3

5 
p.Gly442Arg 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

3

6 
p.Gly451Ser 1 Het 1 1 

1358 0 502 28 44888 

0.000623

775 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

3

7 
p.Gly661Asp 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

3

8 
p.Gly828Gly 1 Het 1 0 

1358 1 502 1 44882 

2.22806

E-05 

 
0 0 

14.4168

1 

2.70E-

01 

3

9 
p.Gly85Val 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44892 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

4

0 
p.His1207Arg 1 Het 1 1 

1358 0 502 28 44888 

0.000623

775 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

4

1 
p.Ile1338Ile 2 Het 2 2 

1358 0 502 2 44878 

4.45653

E-05 

 
Inf 

0.06938

785 
Inf 

1.00E

+00 

4

2 
p.Ile929Val 26 Het 26 24 

1358 2 502 315 44884 

0.007018

091 

 
4.5 

1.10928

864 

39.3870

1 

2.48E-

02 

4

3 
p.Ile930del 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44888 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

4

4 
p.Ile942Ile 1 Het 1 0 

1358 1 502 4 44892 

8.91027

E-05 

 
0 0 

14.4168

1 

2.70E-

01 

4

5 
p.Leu1015Leu 1 Het 1 1 

1358 0 502 3 44054 

6.80982

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

4

6 
p.Leu1088Ser 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

4

7 
p.Leu249Leu 1 Het 1 1 

1358 0 502 4 44882 

8.91226

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

4

8 
p.Leu655Leu 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44884 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

4

9 
p.Leu770Leu 53 Het 53 53 

1358 0 502 69 44878 

0.001537

502 

 
Inf 

5.30728

88 
Inf 

9.33E-

08 



5

0 
p.Lys1437Lys 1 Het 1 0 

1358 1 502 0 44884 0 

 
0 0 

14.4168

1 

2.70E-

01 

5

1 
p.Lys620Thr 1 Het 1 1 

1358 0 502 1 44890 

2.22767

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

5

2 
p.Lys832Lys 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44884 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

5

3 
p.Lys90del 1 Het 1 1 

1358 0 502 1 44886 

2.22787

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

5

4 
p.Met645Leu 1 Het 1 1 

1358 0 502 13 44890 

0.000289

597 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

5

5 
p.Phe763Leu 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44886 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

5

6 
p.Pro1014Leu 1 Het 1 1 

1358 0 502 1 44178 

2.26357

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

5

7 
p.Pro1352Ser 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44858 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

5

8 
p.Pro350Pro 2 Het 2 2 

1358 0 502 0 44880 0 

 
Inf 

0.06938

785 
Inf 

1.00E

+00 

5

9 
p.Pro479Ser 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

6

0 
p.Pro53Leu 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

6

1 
p.Ser132Phe 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44886 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

6

2 
p.Ser246Phe 1 Hom 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

6

3 
p.Ser932Leu 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44874 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

6

4 
p.Thr1417Thr 3 Het 3 3 

1358 0 502 43 44884 

0.000958

025 

 
Inf 

0.15265

912 
Inf 

5.68E-

01 

6

5 
p.Thr587Met 1 Het 1 1 

1358 0 502 3 44892 

6.68271

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 



6

6 
p.Tyr1424Ter 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

6

7 
p.Tyr1424Tyr 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44886 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

6

8 
p.Tyr187Ter 1 Het 1 1 

1358 0 502     / 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

6

9 
p.Tyr670Cys 1 Het 1 1 

1358 0 502 5 44888 

0.000111

388 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

7

0 
p.Val1106Ile 30 Het 30 30 

1358 0 502 40 44886 

0.000891

146 

 
Inf 

2.87366

552 
Inf 

1.01E-

04 

7

1 
p.Val1206Val 2 Het 2 2 

1358 0 502 4 44900 

8.90869

E-05 

 
Inf 

0.06938

785 
Inf 

1.00E

+00 

7

2 

p.Val1282Cysf

sTer22 
3 Het 3 3 

1358 0 502 0 44890 0 

 
Inf 

0.15265

912 
Inf 

5.68E-

01 

7

3 
p.Val1297Ile 34 Het 34 31 

1358 3 502 781 44886 

0.017399

635 

 3.8

8 

1.20321

357 

19.9389

9 

1.75E-

02 

7

4 

p.Val176SerfsT

er28 
2 Het 2 2 

1358 0 502 3 44818 

6.69374

E-05 

 
Inf 

0.06938

785 
Inf 

1.00E

+00 

7

5 
p.Val374Val 5 Het 5 4 

1358 1 502 53 44862 

0.001181

401 

 1.4

8 

0.14596

683 

73.0107

8 

1.00E

+00 

7

6 
p.Val407Val 1 Het 1 1 

1358 0 502 1 44890 

2.22767

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

7

7 
p.Val772Gly 1 Het 1 1 

1358 0 502     
/ 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

7

8 
p.Val805Ile 1 Het 1 1 

1358 0 502 0 44892 0 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

7

9 

p.Val937Glyfs

Ter5 
1 Het 1 1 

1358 0 502 1 44888 

2.22777

E-05 

 
Inf 

0.00949

397 
Inf 

1.00E

+00 

Inf: infinite 

/: novel 


