
IV:2

IV:3

IV:5

IV:6

IV:7

V:1

V:2

V:4

III:1

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Heterozygous

Heterozygous

Heterozygous

Heterozygous

Heterozygous

Wild Type

ZNFYE26 : c.1093delC

Heterozygous 
Mutant

 : c. 2156A>TBICD2 

Heterozygous 
Mutant

Heterozygous 
Mutant

Heterozygous 
Mutant

Heterozygous 
Mutant

Homozygous
Wild Type

V:1

V:2

V:3

V:4

IV:5

III:3

V:1

: c.2171-3T>GALS2

V:5

V:3

V:6

IV:1

V:2

IV:2

V:4

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Heterozygous

Heterozygous

Heterozygous

Heterozygous

Heterozygous

Homozygous
Wild Type

B4GALNT1: c. 334_335dupGA
Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Wild Type

Heterozygous

Heterozygous

IV:5

IV:6

IV:7

IV:8

III:5

III:6

A                                                                                      B                                                                                          C                                                                                           D                                                                                     E

F                                                                                        G                                                                                                                H                                                                                                      I

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Heterozygous

Heterozygous

Homozygous
Wild Type

SACS : c.1201C>T

V:1

V:2

IV:1

IV:2

V:4

IV:2

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Heterozygous

Heterozygous

Heterozygous

V:1

V:2

V:3

V:4

V:5

IV:1

APTX : c.689T>G
Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Wild Type

Homozygous
Wild Type

Homozygous
Wild Type

Heterozygous

Heterozygous

Heterozygous

V:8

V:11

V:9

V:3

IV:1

IV:2

V:1

V:4

IV:3

V:5

SETX : c.5308_5311del

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Homozygous
Wild Type

Heterozygous

Heterozygous

Heterozygous

ALS2 : c.3145T>A 

VI:1

VI:2

VI:3

V:3

VI:4

V:1

IV:4

FA2H : c.159_176del

Homozygous
Mutant

Homozygous
Mutant

Heterozygous

Heterozygous

Homozygous
Wild Type

V:1

V:3

IV:1

IV:2

V:4


