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N om b re d el A D N c de N om b re d e  la  p ro te ín a  d e  la N om b re d e l leg a d o  d e  la

la  m u ta c ió n m u ta c ió n m u ta c ió n

C .2 9 2 0 T p.G ln98X Q 98X

c.313delA p.llel05SeifsX 2 444delA

c.325_327delTA Tins

G
p.T yrl09G lyfsX 4 457TA T->G

c.328G >C p.A sp llO H is D110H

C .3 4 9 0 T p .A rg ll7 C y s R117C

c.350G>A p .A rg ll7 H is R117H

c.366T>A p .T y rl2 2 X Y 122X

c.442delA p.llel48LeufsX 5 574delA

c.443T>C p .lle l4 8 T h r I148T

c.489+ lG > T N o hay  nom bre de proteína 621+1G ->T

c.531delT p . Ilel7 7M etfsX  12 663delT

c.532G >A p.G lyl78G lu G 178R

c.543_546delTA G T p. Leu 183 PhefsXS 675del4

c .579+ lG > T N o hay  nom bre de proteína 711+1G ->T

c. 579+3A >G N o hay  nom bre de proteína 711+3A ->G

c.579+5G >A N o hay  nom bre de proteína 711+5G ->A

c.580 -lG > T N o hay  nom bre de proteína 712-1G ->T

C .59SO T p.H isl99Tyr H199Y

C.613CM p.Pro205Ser P205S

c.617T>G p.Leu20GTi'p L206W

C .6580T p.G ln220X Q 220X

c.580T>G p.Leu227Ai'g L227R


