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K2 MEKMWE : 153/1699% (9.0%) I
REICEET ST/ LIE-HER (CNV) ZEZE

AREMARAGCTFICEWNES A S/)BICNY (N=55, 2.8%)
ASTNZ del (n=3) 1 DPYD del (n=1) RBFOX]1 del (n=3)
CACNAICdel (n=1) GRID2 del (n=1) RELN del (n=1)

CACNAIH del (n=1) t KATNALZ del (n=1) TMLHE del (n=2)

MBDS del (n=4) t
NRXN] del (n=1)
NRXN3 del (n=1)
PARK2 del (n=13)

ULK4 del (n=2)
VIPR2 dup (n=1)

CHRM3 del (n=1)
CSMD del (n=4)
DLG2 del (n=3)
DMD del (n=1)

HREEDXIMBCNY (N=19, 1.0%)
2p15 dup (n=1) 1 9G22.33-931.2 del (n=1)
2p25.1-p24.3 del (n=1) 10p15.2-p15.1 dup (n=1)
3g24 del (n=1) Terminal 11q dup (n=1)
4p14-p13 dup (n=1) 15q26.3 dup (n=1)
6q25.2 dup (n=1) 19q13.2-q913.31 dup (n=1)
7021.11 del (n=1) t Xq22.3-q23 dup (n=1)
7q931.1 dup (n=1) Terminal Xp del (n=1)
8p23.2 del (n=1)

ZNFB04A del (n=1)

| REMECNVE2DLDEE (n=5, 0.29%)
v XXY + 16p13.11 del (n=1)
2q11.2 del « PTPRM del (n=1)
1g21.1 del + PARK2 del (n=1)
15q11.2 del + NPAS3 del (n=1)
16p13.11 dup + VPS138 del (n=1)

EREERBERR (n=10, 0.59%)

XXX syndrome (n=4) 1
XXY syndrome (n=6)

RWMECNVs (n=77, 4.5%)

1021.1 (GJAS) del (n=3)

1q21.1 TAR syndrome reigion (HFE2) del (n=2)
2q12.2-q12.3 del (n=1)

2q21.1 (ARHGEF4, GPR148) del (n=1)

3029 (OLG!) del (n=2) ¢

13q12.12 del (n=1)

15q11.2 (NIPA]) del (n=9)

15q13.1-q13.2 (APBA2) del (n=1)

16p11.2 (TBX6) del (n=1)

16p11.2 distal (SH2B81) del (n=1)

16p12.1 (EEF2K, COR2) del (n=1)

17p12 HNPP/CMT region (PMP22) del (n=1)

22q11.21 VCFS region (3 Mb, COMT. CRKL) del (n=12) ¢
22q11.21 VCFS region (1.7 Mb, proximal, COMT) del (n=3)
22q11.21 VCFS region (0.8 Mb, distal, CRKL) del (n=2)
22q11.22 (TOP3B) del (n=2)

Xp22.31 X-linked ichthyosis region (STS) del (n=3)

3. SEDOERR

1921.1 TAR syndrome reigion (HFE2) dup (n=1)
2q12.2-q12.3 dup (n=1)

7q11.23 WiSams-Beuren Syndrome (WEBS) region dup (n=1)
10911.21-q11.23 (CHAT,SLC18A3) dup (n=1)
15q11.2-q13.1 dup (n=1)

15q13.1-q13.2 (APBA2) dup (n=3) t

15q913.3 (CHRNA?) dup (n=1)

15q913.3 (CHRNA7) smaler dup (n=7)

15q24.1-924.3 dup (n=1)

16p11.2 (TBXE) dup (n=3) 1

16p12.1 (EEF2K, COR2) dup (n=1)

16p13,11 (NDET, MYH11) dup (n=2)
22q11.22-q11.23dup (n=1)

22q11.23 dup (n=2)

Xp22.31 X-linked ichthyosis region (STS) dup (n=5)
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