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e-Table 3. Detailed general phenotype of the patients in this study. M: Male; F: Female; NP: Not performed; Y: Yes; N: No; NA: Not available; cDNA: coding DNA. It was assumed that patients had normal blood pressure if hypertension was not specifically mentioned in medical records.
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Developmental 
delay



Epilepsy Abnormal 
movements



Myopathic 
features



Abnormal 
brain MRI



Hepatomegaly Transaminitis



1 Early F White British 14 days NA Alive 244 Y N Y N Y Y Y N N N N



2 Early M White British 3 days 749 Alive 51 Y N N Y Y Y Y N Y N N



3 Early F White British 4 days 384 Alive 43 Y N N N NP Y Y N Y N N
4 Early M White Lituanian 4 days 520 Alive 149 Y Y Y Y N Y Y Y Y N N
5 Early M White British 7 days 368 Alive 150 Y Y N Y N Y Y Y N N N



6 Early F Indian 4 days 1370 Died       
(12 years)



186 Y N N N NP Y Y Y Y Y N



7 Early M White British 4 days 308 Alive 137 Y Y N N NP N N NA N N N
8 Early M Chinese <28 days 190 Alive 217 Y Y N Y Y Y Y Y Y N N
9 Early M Chinese <28 days 800 Alive 308 Y Y Y N Y Y Y NA Y N N



10 Early M Indian <28 days 1941 Died     
(<28 days)



0



11 Early F Pakistani 7 days NA Alive 139 N N Y N NP N N N N N N
12 Early M White British 8 days 715 Alive 201 Y Y N N NP Y Y N Y N N
13 Early M Pakistani 4 days 650 Alive 111 Y N Y N NP NA Y Y Y N N
14 Early F Pakistani 2 days 800 Alive 151 Y N N N NP Y Y N Y N N
15 Early F Pakistani 4 days 668 Alive 23 N N N N NP Y Y N N N N



16 Early F Pakistani 4 days 1038 Died         
(4 years)



54 Y N N N NP Y Y Y Y N N



17 Early F Pakistani 3 days 390 Alive 77 Y N N N NP Y Y Y Y N N



18 Early F Pakistani 2 days 2000 Died         
(4 days)



0 NA NA NA NA NP Y Y NA N N N



19 Early F Pakistani 4 days 373
Died        



(23 months) 23 Y Y N N NP Y NA Y Y N N



20 Early F Pakistani 12 days 2006 Alive 46 Y N N N NP Y Y N Y N N



21 Early M Bangladeshi 4 days 1020 Died         
(11 years)



132 Y Y N N NP N Y NA Y N N



22 Early M White British 3 days 791 Alive Lost N N N N N Y Y N Y N N
23 Early M White British 3 days 1000 Alive 32 NA NA NA NA NP N N N Y N N



24 Late M White British 4 years NA Died        
(53 years)



637 Y Y Y Y NP N Y NA Y N N



25 Late M White British 2 years 278 Alive 295 Y Y Y N N N N NA N N N
26 Late M White British 3.5 years 456 Alive 419 Y N N N NP N N NA N N N
27 Late F Pakistani >1 year NA Alive 337 Y N N N NP Y Y NA N N N
28 Late M White British 1 year 723 Alive 191 Y Y Y Y N N N Y N N N
29 Late F Pakistani 13 months NA Alive 56 Y Y Y N Y Y Y N N N N
30 Late F Indian <10 years NA Alive Lost Y N N N NP N N NA N N Y
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brain MRI

Hepatomegaly Transaminitis

1 Early F White British 14 days NA Alive 244 Y N Y N Y Y Y N N N N

2 Early M White British 3 days 749 Alive 51 Y N N Y Y Y Y N Y N N

3 Early F White British 4 days 384 Alive 43 Y N N N NP Y Y N Y N N

4 Early M White Lituanian 4 days 520 Alive 149 Y Y Y Y N Y Y Y Y N N

5 Early M White British 7 days 368 Alive 150 Y Y N Y N Y Y Y N N N

6 Early F Indian 4 days 1370

Died       

(12 years)

186 Y N N N NP Y Y Y Y Y N

7 Early M White British 4 days 308 Alive 137 Y Y N N NP N N NA N N N

8 Early M Chinese <28 days 190 Alive 217 Y Y N Y Y Y Y Y Y N N

9 Early M Chinese <28 days 800 Alive 308 Y Y Y N Y Y Y NA Y N N

10 Early M Indian <28 days 1941

Died     

(<28 days)

0

11 Early F Pakistani 7 days NA Alive 139 N N Y N NP N N N N N N

12 Early M White British 8 days 715 Alive 201 Y Y N N NP Y Y N Y N N

13 Early M Pakistani 4 days 650 Alive 111 Y N Y N NP NA Y Y Y N N

14 Early F Pakistani 2 days 800 Alive 151 Y N N N NP Y Y N Y N N

15 Early F Pakistani 4 days 668 Alive 23 N N N N NP Y Y N N N N

16 Early F Pakistani 4 days 1038

Died         

(4 years)

54 Y N N N NP Y Y Y Y N N

17 Early F Pakistani 3 days 390 Alive 77 Y N N N NP Y Y Y Y N N

18 Early F Pakistani 2 days 2000

Died         

(4 days)

0 NA NA NA NA NP Y Y NA N N N

19 Early F Pakistani 4 days 373

Died        

(23 months)

23 Y Y N N NP Y NA Y Y N N

20 Early F Pakistani 12 days 2006 Alive 46 Y N N N NP Y Y N Y N N

21 Early M Bangladeshi 4 days 1020

Died         

(11 years)

132 Y Y N N NP N Y NA Y N N

22 Early M White British 3 days 791 Alive Lost N N N N N Y Y N Y N N

23 Early M White British 3 days 1000 Alive 32 NA NA NA NA NP N N N Y N N

24 Late M White British 4 years NA

Died        

(53 years)

637 Y Y Y Y NP N Y NA Y N N

25 Late M White British 2 years 278 Alive 295 Y Y Y N N N N NA N N N

26 Late M White British 3.5 years 456 Alive 419 Y N N N NP N N NA N N N

27 Late F Pakistani >1 year NA Alive 337 Y N N N NP Y Y NA N N N

28 Late M White British 1 year 723 Alive 191 Y Y Y Y N N N Y N N N

29 Late F Pakistani 13 months NA Alive 56 Y Y Y N Y Y Y N N N N

30 Late F Indian <10 years NA Alive Lost Y N N N NP N N NA N N Y
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31 Late M Indian <10 years NA Alive Lost Y N N N NP N N NA N N N
32 Late M Indian <10 years 323 Alive Lost Y N N N NP N N NA N N N
33 Late F White British 12 years 77 Alive 316 Y Y Y Y NP N N NA N N Y
34 Late F Banglageshi 35 days 14 Alive 138 Y Y N N Y N N Y N N N
35 Late F White British 5.5 years 18 Alive 262 Y N Y N Y N N NA N N Y
36 Late M White British 4 years 9 Alive 246 Y N Y N Y N N NA N N N
37 Late F White British 2 years 351 Alive 165 Y Y N N N N N NA N N N
38 Late M White British 3 months 34 Alive 90 Y Y N N N Y Y N N N N



39 Late F Chinese 1.5 years NA Died        
(20 years)



275 Y Y N N N N N NA N N N



40 Late F White British 6 years <45 Alive 444 Y N N N NP N N NA N N Y
41 Late F White British 5 years NA Alive 216 Y Y N N NP N N N N N Y
42 Late M White British 2.5 years NA Alive 307 Y N N N NP N N N Y N N
43 Late F White British 5 months NA Alive 280 Y Y N N Y N N N Y N N
44 Late F NA 3.5 years NA Alive 227 Y N N N NP N N N Y N N
45 Late M White British 11 months NA Alive 243 Y Y N N NP N N N N N N



46 Late M White British 2 years
NA



Alive 24 Y N N N NP N N NA N N N



47 Screened F Pakistani Neonatal 43 Alive 96 N N N N NP N N NA N N N



48 Screened M White British Neonatal <75 Alive 187 Y N N N N Y Y N N N N



49 Screened M Chinese Neonatal 133 Alive 155 Y Y N N Y Y Y Y N N N



50 Screened M Chinese Neonatal 68 Alive 218 Y N N N N N N N N N N



51 Screened M Chinese Antenatal 49 Alive 193 Y Y N N Y Y Y NA Y N N



52 Screened F Pakistani Neonatal NA Died          
(7 days)



0 NA NA NA NA NP NA NA NA Y N N



53 Screened M Pakistani Antenatal NA Lost Lost NA NA NA NA NP NA NA NA Y N N
54 Screened M Pakistani Neonatal 133 Lost 164 Y N N N NP Y Y NA Y N N
55 Screened M Pakistani Neonatal 92 Alive 123 Y Y Y N NP Y Y N Y N N
56 Screened M Bangladeshi Neonatal 190 Alive 211 Y N N N NP N Y Y Y N N
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31 Late M Indian <10 years NA Alive Lost Y N N N NP N N NA N N N

32 Late M Indian <10 years 323 Alive Lost Y N N N NP N N NA N N N

33 Late F White British 12 years 77 Alive 316 Y Y Y Y NP N N NA N N Y

34 Late F Banglageshi 35 days 14 Alive 138 Y Y N N Y N N Y N N N

35 Late F White British 5.5 years 18 Alive 262 Y N Y N Y N N NA N N Y

36 Late M White British 4 years 9 Alive 246 Y N Y N Y N N NA N N N

37 Late F White British 2 years 351 Alive 165 Y Y N N N N N NA N N N

38 Late M White British 3 months 34 Alive 90 Y Y N N N Y Y N N N N

39 Late F Chinese 1.5 years NA

Died        

(20 years)

275 Y Y N N N N N NA N N N

40 Late F White British 6 years <45 Alive 444 Y N N N NP N N NA N N Y

41 Late F White British 5 years NA Alive 216 Y Y N N NP N N N N N Y

42 Late M White British 2.5 years NA Alive 307 Y N N N NP N N N Y N N

43 Late F White British 5 months NA Alive 280 Y Y N N Y N N N Y N N

44 Late F NA 3.5 years NA Alive 227 Y N N N NP N N N Y N N

45 Late M White British 11 months NA Alive 243 Y Y N N NP N N N N N N

46 Late M White British 2 years

NA

Alive 24 Y N N N NP N N NA N N N

47 Screened F Pakistani Neonatal 43 Alive 96 N N N N NP N N NA N N N

48 Screened M White British Neonatal <75 Alive 187 Y N N N N Y Y N N N N

49 Screened M Chinese Neonatal 133 Alive 155 Y Y N N Y Y Y Y N N N

50 Screened M Chinese Neonatal 68 Alive 218 Y N N N N N N N N N N

51 Screened M Chinese Antenatal 49 Alive 193 Y Y N N Y Y Y NA Y N N

52 Screened F Pakistani Neonatal NA

Died          

(7 days)

0 NA NA NA NA NP NA NA NA Y N N

53 Screened M Pakistani Antenatal NA Lost Lost NA NA NA NA NP NA NA NA Y N N

54 Screened M Pakistani Neonatal 133 Lost 164 Y N N N NP Y Y NA Y N N

55 Screened M Pakistani Neonatal 92 Alive 123 Y Y Y N NP Y Y N Y N N

56 Screened M Bangladeshi Neonatal 190 Alive 211 Y N N N NP N Y Y Y N N
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