
A
ct

aD
V

A
ct

aD
V

A
d
v
a
n

c
e
s 

in
 d

e
rm

a
to

lo
g
y
 a

n
d
 v

e
n

e
re

o
lo

g
y

A
c
ta

 D
e
rm

a
to

-V
e
n

e
re

o
lo

g
ic

a

Acta Derm Venereol 2019

Supplementary material to article by U. Espéron-Moldes et al. ”Novel and Recurrent PNPLA1 Mutations in Spanish Patients with Autosomal 
Recessive Congenital Ichthyosis; Evidence of a Founder Effect”

T
a
b

le
 S

I.
 C

h
a
ra

ct
e
ri

st
ic

s 
o

f 
th

e
 P

N
P

LA
1

 m
u

ta
ti

o
n

s 
id

e
n

ti
fi

e
d

 i
n

 o
u

r 
co

h
o

rt
 o

f 
a
u

to
so

m
a
l 
re

ce
ss

iv
e
 c

o
n

g
e
n

it
a
l 
ic

h
th

yo
si

s 
p

a
ti

e
n

ts

Fa
m

ily
N

uc
le

ot
id

e 
ch

an
ge

A
m

in
oa

ci
di

c 
ch

an
ge

Lo
ca

ti
on

D
om

ai
n

R
es

ul
ta

nt
 c

ha
ng

e
M

ut
at

io
n 

ty
pe

In
 S

ili
co

 P
re

di
ct

io
n

M
A
F

R
ef

er
en

ce
M

ut
at

io
n 

ta
st

er
S
IF

T
A
lig

n 
G

V
G

D

18
, 
62

c.
10

0G
>

A
p.

(A
la

34
Th

r)
Ex

on
 1

Pa
ta

tin
M

od
er

at
el

y 
co

ns
er

ve
d 

re
si

du
e

M
is

se
ns

e
D

is
ea

se
 c

au
si

ng
To

le
ra

te
d

Le
as

t 
lik

el
y 

to
 in

te
rf

er
e 

w
ith

 f
un

ct
io

n
A
=

 0
14

46
, 
11

5
c.

28
2d

up
p.

(L
ys

95
*)

Ex
on

 2
Pa

ta
tin

Tr
un

ca
te

d 
m

R
N

A
N

on
se

ns
e

Th
is

 s
tu

dy
Va

ri
ou

s
c.

41
7_

41
8d

el
in

sT
C

p.
(S

er
14

0P
ro

)
Ex

on
 2

Pa
ta

tin
H

ig
hl

y 
co

ns
er

ve
d 

re
si

du
e

M
is

se
ns

e
D

is
ea

se
 c

au
si

ng
D

el
et

er
io

us
M

os
t 

lik
el

y 
to

 in
te

rf
er

e 
w

ith
 f
un

ct
io

n
TC

=
 1

.8
E-

06
4,

 5
69

c.
72

9C
>

G
p.

(T
yr

24
3*

)
Ex

on
 5

Ex
te

nd
ed

 
pa

ta
tin

Tr
un

ca
te

d 
m

R
N

A
N

on
se

ns
e

Th
is

 s
tu

dy

13
7

c.
82

0d
el

p.
(A

rg
27

4G
ly

fs
*8

)
Ex

on
 6

Ex
te

nd
ed

 
pa

ta
tin

Tr
un

ca
te

d 
m

R
N

A
Fr

am
es

hi
ft

6

98
c.

89
2C

>
T

p.
(A

rg
29

8*
)

Ex
on

 6
Tr

un
ca

te
d 

m
R
N

A
N

on
se

ns
e

T=
 8

.9
E-

07
Th

is
 s

tu
dy

62
c.

11
43

de
l

p.
(P

ro
38

2A
la

fs
*7

4)
Ex

on
 6

Tr
un

ca
te

d 
m

R
N

A
Fr

am
es

hi
ft

4

M
ut

at
io

n 
no

m
en

cl
at

ur
e:

 t
he

 H
um

an
 G

en
om

e 
S
eq

ue
nc

e 
Va

ri
at

io
n 

gu
id

el
in

e 
w

as
 f
ol

lo
w

ed
. 
R
ef

er
en

ce
 s

eq
ue

nc
es

 P
N

PL
A
1 

(N
M

_0
01

14
57

17
, 
N

P_
00

11
39

18
9)

 w
er

e 
us

ed
 f
or

 n
am

in
g 

th
e 

nu
cl

eo
tid

e 
an

d 
pr

ot
ei

n 
va

ri
at

io
ns

 r
es

pe
ct

iv
el

y.
 

Av
ai

la
bl

e 
M

in
or

 A
lle

le
 F

re
qu

en
ci

es
 (

M
A
F)

 o
f 
Eu

ro
pe

an
 N

on
-F

in
ni

sh
 p

op
ul

at
io

n 
w

er
e 

re
vi

se
d 

in
 t

he
 g

no
m

A
D

 d
at

ab
as

e 
(h

tt
p:

//
gn

om
ad

.b
ro

ad
in

st
itu

te
.o

rg
/)

. 
R
ef

er
en

ce
s 

ca
n 

be
 c

on
su

lte
d 

in
 t

he
 m

an
us

cr
ip

t.


