Additional file 1: Table S1

Mutation Type of Variant Location Disease PolyPhen2 SNPs3D SIFT Age of onset Survival Time Refs
p.Q2X Nonsense KD ALS, FTD 56 4 [6, 19, 78, 79]
p.T4A Missense KD FTD [18, 78, 79]
p.L11S Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.N22H Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.N22D Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.R25H Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.G26E Missense KD ALS [6, 18, 78, 79]
p.143Vv Missense KD ALS a4 [15, 79]
p.R47H Missense KD ALS [7,78, 79]
p.L62P Missense KD ALS 47 2 [16]
p.T77WfsX4 Splice KD ALS 35,58 53 [7,78,79]
p.Y105C Missense KD ALS, ALS-FTD [6,7,78,79]
p.R117X Nonsense KD ALS 68 4 [6, 20, 78, 79]
p.V120Afs Splice KD ALS [6, 79]
p.N129D Missense KD ALS [6,7,79]
p.V132E Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.R134H Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.R143C Missense KD ALS (18, 78, 79]
p.S151C Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.S151F Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.T156RfsX6 Deletion KD ALS-FTD [6, 18, 78, 79]
p.D167del Deletion KD ALS 60 1 [19, 78, 79]
p.180sp Splice KD ALS [6, 78]
p.Y185X Nonsense KD ALS 47,37,41, 40 6,3,6,3 [7,78,79]
p.G217R Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.R228H Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.1257T Missense KD ALS [6, 78, 79]
p.R271L Missense KD ALS 0.001 1.47 0.32 80 7 [19, 78, 79]
p.G272_T331del Splice KD ALS [6, 78, 79]
p.G272_T331del Splice KD FTD [19, 79]
p.L277V Missense KD ALS 0.856 0.24 _ 6, 78, 79]
p.T278fs Frameshift KD ALS [6, 78]
p.P279Cfs Deletion KD ALS [6, 79]
p.K291E Missense KD FTD 60 4 [19, 78, 79]
p.G294D Missense KD ALS 46 [15, 79]
p.1305T Missense KD ALS [6,7, 78, 79]
p.L306I Missense KD ALS-FTD 70 2 [6,7,78,79]




Mutation Type of Variant Location Disease PolyPhen2 SNPs3D SIFT Age of onset Survival Time Refs
p.R308Q Missense uLD ALS -0.01 38 4 [7,78,79]
p.T320QfsX40 Deletion uLb ALS 60 2 [7, 78, 79]
p.T320I Missense uLbD ALS [6, 18, 78, 79]
p.H322Y Missense uLbD ALS 64 2 [19, 78, 79]
p.331sp Splice uLD ALS [6, 78]
p.T331l Missense uLD ALS [6, 78, 79]
p.1334T Missense uLD ALS 51 4 [16]
p.T343S Missense uLD ALS [6, 78, 79]
p.R357Q Missense uLD ALS 61 3 [6,7,79]
p.R357X Nonsense uLD ALS [6, 78, 79]
p.R384T Missense uLbD ALS _ 1.47 0.67 2 [17]
p.Y394D Missense ULD-CCD1 ALS 0.940 1.57 0.09 [6, 78, 79]
p.S398PfsX11 Deletion ULD-CCD1 ALS 59 5 [19, 78, 79]
p.L399fs Frameshift ULD-CCD1 ALS 62 4 [6, 14, 78]
p.P400Lfs Deletion ULD-CCD1 ALS [14, 79]
p.A417X Splice Ccb1 ALS, ALS-FTD 65, 56, 62 7,2,6 [7,78,79]
P.v421fs Frameshift CCD1 ALS [6, 78]
p.C423Lfs Deletion ccol ALS [6, 79]
oo Vissense o1 A 75,79
p.R440X Nonsense CCD1 ALS, ALS-FTD, FTD 47,58,73 13,3,4 [6,7,18,78,79]
p.R444X Nonsense CCD1 ALS 57 2 [6, 15, 78, 79]
p.R444Q Missense CCD1 ALS _ 0.73 0.28 72 1 [17]
p.1450KfsX15 Deletion CCD1 ALS, ALS-FTD 7,71, 77éZ1' 51,35, 2,3,1,2,2,3,3 [7,78,79]
p.T462fs Frameshift Cccp1 ALS [6, 78]
p.E463Sfs Deletion ccol ALS [6, 79]
p.C471Y Missense Cccb1 ALS 0.886 2.08 0.08 [6, 78, 79]
p.V4A79EfsX4 Deletion CCD1 ALS-FTD 65, 58 1,3 [7,78,79]
p.Y482X Nonsense CCD1 ALS-FTD [18, 78, 79]
p.S499X Nonsense CCD1 ALS [6, 78, 79]
p.D500fs Frameshift Cccp1 ALS [6]
p.1501Kfs Insertion CCD1 ALS [6, 78, 79]
p.I1515T Missense CCD1 ALS 0.002 0.78 0.48 59 10 [19, 78, 79]
p.S518LfsX32 Insertion CCD1 ALS 64 1 [19, 78]
p.1522M Missense CCD1 ALS _ 1.99 0.11 [6, 78, 79]
p.A535T Missense CCD1 FTD 0.000 1.71 0.44 52 10 [19, 78, 79]
p.E550fs Frameshift CCD1 ALS [6, 78]
p.L552Tfs Insertion CCD1 ALS [6, 79]
p.M559R Missense CCD1 ALS 0.012 -0.51 60 6 [7,78, 79]
p.Q565P Missense CCD1 ALS [6, 78, 79]




Mutation Type of Variant Location Disease PolyPhen2 SNPs3D SIFT Age of onset Survival Time Refs
p.A571V Missense ccpl ALS 0.455 -0.39 0.26 [6, 79]
p.R5745fs Splice CCD1 ALS [6, 79]
passiH Vissense coot A T 6.75,79
p.587sp Splice CCD1 ALS [6, 78]
p.M598V Missense CCD1 ALS 0.001 1.09 0.31 [6, 78, 79]
p.Q629fs Deletion ccol ALS [6, 78, 79]
p.E640del Deletion CCD1 ALS [6, 78]
p.E643del Deletion CCD1 ALS, ALS-FTD, FTD 89, 62(;:2;;3(;:1' 63,1311, ilé,sé,l; 613, [7,19, 78, 79]
p.653sp Splice ccp1 ALS-FTD [6, 78]
p.L654Vfs Splice CCD1 ALS-FTD [18, 79]
p.Q655X Nonsense Ccb1 ALS-FTD [6, 18, 78, 79]
p.M662T Missense CCD2 ALS-FTD 0.004 0.76 0.49 [18, 78, 79]
p.M690fs Frameshift CCD2 ALS-FTD 9 [17]
p.690-713del Splice CCD2 ALS, ALS-FTD, FTD 83,52, 77:, 66?3' 52,64, 4,2,1,5,1,3,2 [7,78,79]
p.E696K Missense CCD2 ALS-FTD, FTD 0.734 0.32 78 6 [7, 20, 78, 79]
p.1710N Missense CCD2 ALS 0.790 -0.75 [6, 78, 79]
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Prediction tools
PloyPhen2 1 = probably damaging
0 = benign
middle = possibly damaging

SNPs3D Non-deleterious = +
Deleterious = -
Larger the score = more confident

SIFT Deleterious = <0.05
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