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p.Arg51Glu
p.Asn78fs

c.267+1G>C

p.Arg101Pro
p.Asn107Thr
p.Ala117Pro

p.Leu132Ser
p.His135Arg
p.Gln142Lys
p.Ser145X

p.Ser158Ile
p.Arg160Gly
p.Pro174Arg
p.His180Arg
p.Gln185Arg

p.Lys230Arg
p.Arg233Cys
p.Arg233Leu
p.Arg233His
p.Ala239Thr

p.Ser187Leu
p.Asn188Ser
p.Pro192Leu
p.Met195Thr
p.His196Arg

p.Glu224fs

p.Ile229Thr

p.Ala274Thr
p.Gly282Val

p.Ala308Thr
p.Asn310Tyr
p.Phe312Cys
p.His318Tyr
p.His318Leu
p.Val322Asp
p.Thr330Pro

p.Glu355Lys

p.His402Cys

p.Asn361Lys
p.Glu362Gln
p.Ser365Gly

p.Cys333Tyr

p.Asn340Lys

p.Ser366Asn
p.Pro369Ser

p.Asn373Ser
p.Gln376Pro
p.Glu378fs

p.Ala385Asp
p.Val394Leu
p.Gly397Arg

p.Tyr465Cys
p.Lys467Arg
p.Gly490fs

p.Leu507Pro

RCC

FH deficiency only

Missense

p.Leu335Pro

p.Arg101X

p.Ile81fs
p.Arg343X

p.Ser419Pro
p.Asp425Val
p.Thr431fs*

p.Gln439Pro
p.Met454Ile

p.Thr431fs*

10987654321Exon

346162118310Missense


