
A
Wild‐type mouse Otc gene sequence (exon 4 ‐ exon 5)



B
Mouse Otc gene sequence with the spf‐ashmutation (exon 4 ‐ intron 4/exon 5)

G to A missense mutation 

G T T T G T A A A A C T T T T C T T C C  T T C CIntron 4 sequence



C
Wild‐type human OTC gene sequence (exon 4 – exon 5)



D
Human OTC gene sequence with the mutation c.38G>A/p.R129H (exon 3 – exon 5 and 
exon 4 – intron 4/exon 5)

G to A missense mutation 

A  C  A  A  G  A  T  T  G  T  C T  A  C  A  G A  A  A  C  A G – exon 3 sequence
G  T  T   T – exon 4 plus 4 nt from intron 4T  C  T  C  A  C  G G  A  C  A  C G  G  C  C  C G  



E
Human OTC gene sequence with exon 4 skipping (exon 3 – exon 5)


