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c.-40C>G
c.-13G>A
c.-7C>G
c.-4G>C

p.Met1Val
p.Gly6Arg

p.Arg7Glyfs*37
p.Ala8Val

p.Ala15Profs*100
p.Leu26His
p.Leu26=
p.Leu27Pro
p.Ala28=
p.Ser29=
p.Ser32=
p.Val36Met
p.Val38Ile
p.Leu39Phe
p.Ser40=
p.Glu53Gln
p.Leu54=
p.Arg65Trp
p.Asp69Glu
p.Pro87Thr
p.Pro89Leu
p.Leu95Val
p.Ile98del
p.Gly102Cys

c.304+1_+12del
c.305-12T>C
c.305-2A>G

p.Ser103Cys
p.Leu104Pro
p.Gly110Arg
p.Gln119*
p.Gln119*
p.Asn121Lys
p.Tyr123Cy
p.Tyr123*
p.Tyr123=
p.Trp124Arg
p.Asn127Ser
p.Asn127Lys
p.Cys133Phe
p.Ser136Phe
p.Val138Asp
p.Pro146Thr

p.Thr151Glyfs*2
p.Arg150Gly
p.Leu158Val

p.Cys159=
p.Leu161Arg
p.Gln162=
p.Pro163Leu
p.Gly166Asp
p.Ala168Thr
p.Cys171Arg
p.Cys171Tyr
p.Gly173Arg
p.Gly173*
p.Ala175Thr
p.Ala175Asp
p.Ala176Val
p.Arg177Pro
p.Met179Thr
p.Leu186Val
p.Tyr196Gly
p.Tyr196Cys
p.Gly199Arg

c.595+7G>A
c.596-4C>G
c.596-2A>G

p.Gly199Valfs*27
p.Asp204His

p.Gln206Alafs*55
p.Arg210Trp
p.Arg210Gln
p.Ser213=
p.Val214=
p.Asp215Asn
p.Met218Ile
p.Arg219*
p.Gln223*
p.Lys230*
p.Val236Met
p.Val236Leu
p.Asp248=
p.Lys251*
p.Asp257His
p.Tyr259Cys
p.*262Proext*?
p.*262=

c.*50C>T
c.*108G>A
c.*233G>A
c.*308C>T
c.*321G>C
c.*377G>A
c.*400C>T
c.*410C>G
c.*432G>A
c.*575G>A
c.*597C>A
c.*607A>C

www.biopku.org 2021©

http://www.biopku.org/

