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Supplemental Table 3. The List of 216 Wilson Disease Patients

Gender

-z

EEEn 7 mEE ML NENE N EEENE T E T TEETNEE N

S

mZmZZZmMZEZMZEZnmENZEZmMZEZnmEZaamEZ M mmmnnmmEZammZEZnmEZamZmZE nEnmMmEZaNE m 2 E

a9+

.AB74V
P.G1089E
p.G1335E
p.G1341D
.G1341D
p.G1341D
.G1341D
p.G1341D
p.G1341E

p.G710S

p.G710S
p.G7108
p.G710S
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.R778L
p.R816S
p.V845S-fs

p.H1069Q
p.H1069Q

p.R778L
p.M769C-fs*38
p.G7108
p.V845S-fs
P.SESTR
p.C268LAs
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H628R-fs
p.H1069Q
p.H1069Q
p.Ser13s*
€.1708-1g>¢
p.T10291
p.H1069Q
0.M769H-fs*26
p.G710S
p.H1069Q

€2299InsC
p.H1069Q
p.H1069Q
p.R778L
p.11336V
p.11336V
p.E332K
p.H1069Q
P.M769H-fs
€.1707+2dupT
p.R827P
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.R616Q
.M769H-fs
p.M769H-fs*26
p.W779X
C51+4AST
p.T888P
p.F1026F-fs
p.H1069Q
p.H1069Q
p.MB4SR
P.M769-fs
p.N41S
p.H1069Q
p.V883A-fs

p.E1064A
p.G1011X
p.KB44E-5*10
p.Lys269*
.MB64SR
p.G710S

.AB74V
P.G1089E
p.G1335E
p.G1341D
.G1341D
p.G1341D
.G1341D
p.G1341D
p.G1341E

p.G7108

p.G710S
p.G710S
p.G710S
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.R778L
p.R816S
p.V845S-fs

2304dupC
arr{GRCh37]

13q14.3(52541594

2548863)x1
1543 +1G>T
€.1543+1G>A
€1708-1G>C
€1708-1g>¢
€2122-8T>C
.2304dupC
.2304dupC
€.2304dupC
.2304dupC
.2865+1g>a
.2865+1g>a
€.2865+1G>A
.2866-3c>g
€.3060+5G>C
€.3243+5G>A
€3244-205G
.3400delC
CIVS12+1:g>a
V5191056

p.A1135Q-fs
p.A11350-fs*13
p.A1135Q-fs*13
p.AB7AV
p.AB74V
p.AB7AV
p.AB74V
p.C709T
p.C700T
p.D1047V
p.D1447G-fs
p.D1460Y
p.D642H
p.D853G
p.D918N
p.E1064A
p.E1064K
p.ELL17A s
p.F1343dup
p.F764F
p.G10305

p.G1266R
.G12875
p.G1341D
.G1341D
p.G1341D
.G13410
p.G1341D
.G1341D
p.G1341E
p.G626A
p.G710S
p.G710S
p.G7108
p.G710S
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q

. Hetero
. Hetero
. Hetero

. Hetero

. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
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. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero

Hetero
Hetero
Hetero

. Hetero
. Hetero
. Hetero

Hetero
Hetero
Hetero

. Hetero
. Hetero
. Hetero

Hetero
Hetero
Hetero

. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero

[ATP7B 1056]
pmol/L

ND

ND
ND
69.5
17.3
8.7
ND
ND
ND
ND
ND
ND
ND
224

111
ND

57.7

15.7
ND

26.4
ND
ND
ND
6.0

17.0

10.5

50.8
ND
ND
ND

ND
66.9

[ATP7B 887]
pmol/L

ND

109.6
426
6.4
ND
18.5
116
ND
7.7
6.5
ND
377

18.7
ND
96.6
26.1
135

475
ND
7.9
ND

10.5

276
9.2
15.5
6.3
793
130.7
393
ND
93.9
65.1
237

16.0
ND
90.6

cpL
(mg/dI)
2

<9
<2

<13

<3.0

1288.0

1000
500
547

1415

164

547

500
1412
1112

765
793

1575

[ADA 93]

g Score KF Ring Presentation
pmol/L
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[cD42 128]
pmol/L

6905.1
11755.4
5656.0
7797.7
5377.1
9896.0
21105.1
6809.1
12016.0
17574.9
6259.4
7273.1
14261.7
8881.1
13286.9
15660.6

16702.9
6712.0
8576.0

10273.1

12344.0

16827.4
8596.6
9648.0
8293.7
7734.9

12635.4
8108.6

12784.0
8937.1
9269.7

11961.1
8904.0

10176.0
6409.1

10222.9
7158.9
8353.1

10136.0
7912.0

[IDUA 462]
pmol/L

414
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2 months

.Q447LAs
p.Q7D-fs*14
p.Q7D-fs*14

p.RI1OW
p.RIEIQ
P.SESTR
P.V1765-f5*28
p.T59H-fs*19
p.H1069Q
p.R778L
p.H1069Q
.M769H-fs

p.N415 /p.11021V
p.R778L
p.H1069Q
p.H1069Q
P.M769H-fs
p.R816S
p.H1069Q
p.D765Y
p.G710S
p.RB27W
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.V11061
p.H1069Q
p.K35N-fs*6

p.D765N
P.V8ASS-f5*28
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.I582R-f5*25
p.IS82R-fs%25
p.RE16W

p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q

p.51365Cf5*12

€.2299delC
p.L1305P
p.H1069Q
NA
NA
NA
NA
NA

p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1069Q
p.H1247Q
p.11007T-fs
p.I582Rf5*25
p.K10285-fs
p.K10285-fs
p.K8385-fs*35
p.K8385-fs*35
p.L1057P
p.L1305P
p.L1305P
p.L1305P
p.L1333p
p.L1350P
p.L770L
p.M13591
p.M665!
.M769H-fs
P.M769H-fs
D.M769H-fs*26
p.M769V
p.M996T
p.N12705
p.G710S
p.P1273L
p.P1273L
p.PS39L
.Q1372X
p.R104IW
p.R1319X
p.R1320T

p.V11061
p.V1216M

p.V1364V-fs
p.V845S-fs

p.W939C

P.Y74315¥19
unknown
unknown
unknown
unknown
unknown
unknown
unknown
unknown
unknown
unknown
unknown
unknown
unknown

. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero
. Hetero

Hetero

ND
135.8
79.4

88.2

226
38.0
ND
242

130.2
129.1
31.0
475
105.3
121.4

616

54.6
80.1
18.3
331

180.1
2186
37.0
711
188.5
170.4
ND
8.3
207
106.0

88.0
8.8
111
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3841.1
22524.6

367




