Variation spectrum and reevaluation of selected VUS of ATP7B in a Chinese Wilson disease cohort
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Supplementary Table 1: Occurrences and Statistical Details of 79 VUS Identified
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et | et | 1 | o | T Jesens T Tosesas [ Tiooe
c.1947acT L | Hetl P 358 502 861 44868 0'01932 Inf 0.00249‘3 Inf 1.3(())%
cDNA.30A>C 1| Hetl 1 1358 500 0 Inf 0.0024913 Inf 1?_%%
p-Alal003Ala 11 | Het 11 11 1358 500 477 44712 0'009(5)(5)(9) Inf 0.93 1(7)3 Inf 4'27(];:2_
p.Alal018Val 2 | Hom 2 2 1358 502 0 43642 0 Inf 0'06322 Inf l?r(())%
p.Alal063Val 1 | Hetl 1 1358 502 ) 44896 44?32 Inf 0'00233 Inf ! (J)r(())g
p.Ala399Pro 1| Hetl 1 1358 500 0 44888 0 Inf 0'00233 Inf ! (J)r(())g
p.Ala476Thr 9 | Het 9 9 1358 500 60 44874 0'005823 Inf 0'7335; Inf 1'24(];:1_
p.Ala560Ser 1 | Het 1 0| 1sg 02 . 14578 . 0 0 14-416515 2.7051—
?}ﬁzltasmopr()fs L] Hetl " 1358 502 ;| Inf 0‘00233 Inf 1’3%%
p.-Ala632Ala 1 | Hetl 1 1358 500 9 44378 0000?22 Inf 0'00233 Inf ! 3_%%
p.Ala861Ala 3 | Het3 3| g < o5 14550 o.oozégi me| O13 g?; Inf | > '68(];:1'
p.Argl151Cys 1 | Het 1 1 1358 502 0 44890 0 Inf 0'00232 Inf 13?)%
p.Argl151His 3 | Het 3 3 1358 500 0 44876 0 Inf 0‘155?2 Inf 5‘68(])31'
p.Argl1322His 1| Het1 1 1358 502 L5 44890 0'0003?: Inf 0.0024913 Inf I(J)r(())%
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p-Arg72>Arg Het 1358 502 0| 44888 o | 0'00333 Inf 1'3(())1(5)
pArg778Trp Hetl 1358 502 1| 44804 2'227-32 Inf 0'00233 Inf 1'3(())2
p-Asnl108Asn Het 1 1358 502 0 44884 0 Inf 0'00233 Inf l?r(())g
p-Aspllvonsp Hom 3 1358 502 11 44888 0'0003‘5‘451 Inf 0.153?3 Inf 5.6851_
p-Asp1o6GIu fet? 1358 502 4 44854 8.91157-(% Inf Oﬂgz Inf 1.24(?1_
p.Asp763Gly Hetl 1358 502 1| 44888 22?5732 Inf o.ooggg Inf 1'3(())%
pGln93Lys Hetl 1358 502 3| 44886 6'683655_ Inf 0.0024913 Inf 1'3(())5
pGlu677Lys Hetl 1358 502 15| 44884 o.oooigi Inf 0.0024913 Inf 1'3(())5
p-GlusZ3Gly Hetl 1358 502 3| 44896 668Ez(1); Inf o.ooggg Inf 1'3(())5
p-Glyl006Ser Hetl 1358 502 1| 44622 2'241‘31-82 Inf 0.0024912 Inf 1.3(())%
p.Gly1131Gly Het 1 1358 502 / Inf 0'00232 Inf l?r(())%
p-Glyl2875er Hetl 1358 502 1] 44900 0'00052491 Inf 0'00233 Inf 1.3(())%
p.Gly1335Arg Het 1 1358 502 / Inf 0'00233 Inf 13(())%
p.Gly1355Ser Het 1 1358 502 / Inf 0'00232 Inf lg(())g
p-Gly2o0arg Het 1358 502 0| 44882 o |™ 0'00232 Inf 1.3(())1(3)
p-Gly265Glu Het 1358 502 0| 44884 o | 0.0024913 Inf 1'3(())%
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p.Gly386Arg 1| Hetl 1 1358 502 0 44878 0 Inf 0'00233 Inf I(J)r(())lé
p.Gly442Arg 1 | Het1 1 1358 502 / Inf 0'00233 Inf l?r(())g
p-Gly431Ser L] Hetd M 1358 502 28 44888 0'000232 Inf 0.00233 Inf 1.3(())2
p.Gly661Asp 1 | Het 1 s so ;| Inf 0.0024913 Inf 1'3%%
p.Gly828Gly 1 | Het 1 0| 358 s 1 sisso 22?;8? 0 0 14-416?13 2.7051-
p.Gly85Val 1 | Het 1 1 1358 502 0 44897 0 Inf 0'00233 Inf l?r(())%
pHis1207Arg L] Hetl M i3s3 502 28| 44888 0'00022 Inf 0.0024913 Inf 1'3(())5
p.Ile1338Ile 2 | Het2 2 1358 500 5 44878 44;6_(5)2 Inf 0'06322 Inf l?r(())%
p.11c929Val 26 | Het 26 24| e “02 s risss 0'00783? 45 1.10322 39'387(1) 2'4852'
p.116930del 1| Het 1 | ase < . . , | mf 0.0024913 Inf 1‘3((’)%
p.1le9421le 1 | Het1 0| |5sg 02 . 1590 8-9}13(3(2)2 0 0 14-416515 2.7051—
p.LeulO15Leu 1 | Hetl 1 1358 502 3 44054 68(])393? Inf 0'00232 Inf l?r(())%
p.Leul088Ser 1| Het 1 e < ;| mf 0.0024913 Inf 1‘3%%
p.Leu249Leu 1 | Hetl 1 1358 502 4 44880 89}23? Inf 0'00232 Inf 13?)%
p.Leu655Leu 1 | Het1 1 1358 500 0 44884 0 Inf 0'00232 Inf lg(())}(z)
p.Leu770Leu 53 | Het 53 53 1358 502 69 44878 0'0012(3)3 Inf 5307;2 Inf 9'33(1;32;
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p.Lys1437Lys Het 1 1358 02 . 4S84 . 0 0 14-416513 2-70(1)51-
p-Lys620Thr Het | 1358 502 | 44890 2'227-32 Inf 0.00249‘3 Inf 1.3(())%
pLys8i2Lys Het | 1358 502 0 44884 o | 0.00249‘3 Inf 1.3(())%
p-Lys90del Het | 1358 502 | 44886 22?5732 Inf 0'00233 Inf 1'3(())%
p-Metb4SLeu Het | 1358 502 13 44890 o.oooigg Inf 0.0024913 Inf 1'3(())%
p.Phe763Leu Het 1 1358 500 0 44886 0 Inf 0'00233 Inf l?r(())%
pProl0l4Leu Het ] 1358 502 i 44178 22?5332 Inf 0.0024913 Inf 1'3(())5
p.Prol1352Ser Het 1 1358 502 0 44858 0 Inf 0'00233 Inf l?r(())%
p.Pro350Pro Het 2 1358 500 0 44880 0 Inf 0'06322 Inf l?r(())g
p.Pro479Ser Het 1 1358 502 / Inf 0'00233 Inf l?r(())%
p.Pro53Leu Het 1 1358 502 / Inf 0'00233 Inf l?r(())%
p.Ser132Phe Het 1 ass < . 1iss , | mf 0.0024913 Inf 1‘3((’)%
p.Ser246Phe Hom 1 1358 502 / Inf 0'00232 Inf ! ?r(())ﬁ
p-Ser932Leu Het 1 1358 502 0 44874 0 Inf 0'00232 Inf lg(())g
p-Thrl417Thr Het 3 1358 502 43 44884 0'000322 Inf 0'155?3 Inf 5'68(];: s
P-Thr§7Met Het | 1358 502 3 44892 6'68152-32 Inf 0'00233 Inf 1'3(())%
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p-Tyr1424Ter 1 | Het 1 1 1358 502 / Inf 0'00233 Inf I(J)r(())lé
p.Tyr1424Tyr 1 | Het1 1 1358 502 0 44886 0 Inf 0'00233 Inf l?r(())g
p.Tyr187Ter 1 | Het 1 1 1358 502 / Inf 0'00233 Inf l?r(())g
p-Tyr670Cys b Hetl P 13ss 502 5 44888 O'OOO;;; Inf 0'00233 Inf 1'3(())%
p.Vall1061le 30 | Het 30 30| 4 02 40 44886 0'000?491; Inf 2.87222 Inf 1'0154;
p.Vall206Val 2 | Het 2 2 1358 502 4 44900 89?;22 Inf 0'06322 Inf l?r(())%
5TZ$282CYSf N s N 0 v e 0.15;?2 e 5.68(];31-
b.Vall297le 34 | Het 34 sl o N " 0.017222 3.2 1.20;2 19.9383 1.7552-
Fe)g;lmserm 2 | Het2 2| 1358 502 3 44818 6'61953-32 Inf 0.06322 Inf 12?)%
p.Val374Val s | Het s . o - e 0.00141131 1.;1 0.1422? 73.010; 1.3%%
p.Vald07Val 1| Het 1 | ase < | 44300 2227(6)2 Inf 0.0024913 Inf 1‘3((’)%
p.Val772Gly 1| Het 1 1] e oo /| Inf 0'00233 Inf 1.3(())%
p.Val805lle 1| Het 1 e < . 14509 , | mf 0.0024913 Inf 1‘3%%
22;21937(}1}/& L Hetl M 1358 502 1 44888 2'227-32 Inf 0'00233 Inf 1.3(();

Inf: infinite
/: novel




