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REF …DMNAEGDETGVMDSLLEALQSGAAFRRKRGPRQANRKAG…

p.R1213X             …DMNAEGDETGVMDSLLEALQSGAAF*

p.A1210GfsTer31      …DMNAEGDETGVMDSLLEALQSGGIPTEERAPSSQQEGRVCSHISASFGADQG*

p.E1192_Q1220del     …DMNA-----------------------------ANRKAG……

Pedigree A: p.R1213X

Pedigree D: p.R1213X Pedigree E: p.R1213X

Pedigree B: p.A1210GfsTer31

Pedigree C: p. E1192_Q1220del

Exon

Protein domain


