SUPPLEMENTARY TABLES

Table 1. List of mutations previously identified in SUN5 implicated in Acephalic Spermatozoa syndrome.

Gene Chromosom Coding Sequence Cohort Mutated
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Table S2. Sequences of primers used and expected product sizes
Primer sequences used for Sanger sequencing verification of SUN5 mutations and respective melting temperatures (Tm) and product

sizes.

Primer Name Primer Sequence (5’-3’) Tm (°C) Product Size (bp)
SUN5_Ex3-Forward GTCCGCAACAATGACCAAGC 60 406
SUN5_Ex3-Reverse AAGAGGGATGACTGGGTGGA 60

Table S3. Sperm-FISH analysis.

Data were recorded from 24866 sperm cells from fertile controls (1 = 5) and 6355 from SUN5 mutated subjects affected by ASS.

CTRL CTRL CTRL CTRL CTRL  SUN5 SUN5 SUN5 MeanCTRLt MeanSUN5+ p-

Chrom. = " "5 '3 4 5  poie6  P0386  PSl ) sD Value
_ 21X %87 4980492649075012 48,57 51,46 48,38  49,41%0,55  49,47+1,73 0,95

% Haploid 7
Sperm 21,Y 53'2 49,4249,6950,0049,01 50,30 4756 50,46  49,68:0,49  49,44+163 0,82
21,XY 0,46 0,42 0,59 0,60 0,69 0,69 0,67 063  0,55:0,11 0,66:0,03 0,08
v Disomic | 21XX_0,08 0,06 0,08 0,10 0,02 0,10 0,00 0,10  0,0740,03 0,07¢0,06 0,09
P 21,YY 0,12 0,08 0,10 0,10 0,02 0,10 0,04 0,10  0,080,04 0,0840,03 0,86
P 21,21,X 0,04 0,06 0,04 0,04 0,02 0,05 0,04 005  0,04+0.01 0,05:0.00 0,33
21,21,y 0,08 0,06 0,06 0,04 0,04 0,05 0,09 0,05  0,06+0.02 0,06:0.02 0,72
21,21,XY 0,06 0,04 0,08 0,00 0,06 0,10 0,09 014  0,05+0.03 0,11:0.03 0,04
% Diploid Sperm21,21,XX 0,08 0,04 0,04 0,02 0,02 0,05 0,00 0,05  0,04+0.02 0,03:0.03 0,71

21,21,YY 0,04 0,02 0,06 0,02 0,00 0,00 0,04 0,05 0,03+0.02 0,03+0.03 0,89




