Nombre del ADNc de

la mutacion
C.2920T
c.313delA

€.325_327delTATIins
G

€.328G>C
C.3490T
c.350G>A
C.366T>A
c.442delA
€.443T7>C
c.489+I1G>T
c.531delT
c.532G>A
c.543_546delTAGT
c.579+IG>T
€c.579+3A>G
€c.579+5G>A
€.580-1G>T
C.59S0T
C.613CM
c.617T>G
C.6580T

c.580T>G

391
Nombre de la proteina de la
mutacién
p.GIn98X

p.llel05SeifsX2

p.Tyrl09GIlyfsX4

p.AsplIOHis
p.Argll7Cys
p.Argll7His
p.Tyrl22X
p.llel48LeufsX5
p.llel48Thr
No hay nombre de proteina
p.llel77MetfsX 12
p.Glyl78Glu
p.Leu 183PhefsXS
No hay nombre de proteina
No hay nombre de proteina
No hay nombre de proteina
No hay nombre de proteina
p.Hisl99Tyr
p.Pro205Ser
p.Leu20GTi'p
p.GIn220X

p.Leu227Ai'g

Nombre del legado de la

mutacion
Q98X

444delA

457TAT->G

D110H
R117C
R117H
Y122X
574delA
1148T
621+1G->T
663delT
G178R
675del4
711+1G->T
711+3A->G
711+5G->A
712-1G->T
H199Y
P205S
L206W
Q220X

L227R



