Supplementary Table 1. Genotype of the 37 patients from 35 families of Chinese origin reported previously.
	Reported literature
	NO. of patients (families)
	Mutations
	Zygosity
	Diagnosis

	Zhong et al., 2019[1]
	12 (12）
	c.272G>A; p.Arg91Gln 
c.1182dupT; p.Leu395SerfsX4 
	Het 
Het
	LCA

	
	
	c.493C>T; p.Gln165X 
	Hom
	LCA

	
	
	c.94G>T; p.Gly32Cys	
	Hom
	LCA

	
	
	c.272G>A; p.Arg91Gln
c.858+1delG
	Het 
Het
	LCA

	
	
	c.1338G>T; p.Arg446Ser 
	Hom
	LCA

	
	
	c.124C>T; p.Leu42Phe 
c.130C>T; p.Arg44*	
	Het
Het
	LCA

	
	
	c.149T>C; p.Phe50Ser	
	Hom
	LCA

	
	
	c.130C>T; p.Arg44X	
	Hom
	LCA

	
	
	c.340A>C; p.Asn114His 
c.425A>G; p.Asp142Gly 
	Het
Het
	LCA

	
	
	c.370C>T; p.Arg124*	
	Hom
	LCA

	
	
	c.130C>T; p.Arg44*	
	Hom
	LCA

	
	
	c.1399C>G; p.Pro467Ala 
c.130C>T; p.Arg44*	 
	Het
Het
	LCA

	Li et al., 2019[2]
	18 (15)
	c.1301C>A; p.Ala434Glu 
c.1399C>G; p.Pro467Ala 
	Het
Het
	FAP

	
	
	c.1301C>A; p.Ala434Glu 
c.1399C>G; p.Pro467Ala
	Het
Het
	FAP

	
	
	c.434C>A; p.Ala145Asp
c.1399C>G; p.Pro467Ala 
	Het
Het
	FAP

	
	
	c.434C>A; p.Ala145Asp 
c.1399C>G; p.Pro467Ala 
	Het
Het
	FAP

	
	
	c.713C>G; p.Ser238Cys 
c.1543C>T; p.Arg515Trp 
	Het
Het
	FAP

	
	
	c.713C>G; p.Ser238Cys 
c.1543C>T; p.Arg515Trp 
	Het
Het
	FAP

	
	
	c.131G>A; p.Arg44Gln 
c.1543C>T; p.Arg515Trp
	Het
Het
	FAP

	
	
	c.722A>G; p.His241Arg
c.1067delA; p.Asn356Metfs*17 
	Het
Het
	LCA

	
	
	c.271C>T; p.Arg91Trp
c.545A>G; p.His182Arg 
	Het
Het
	LCA

	
	
	c.1059dupG; p.Lys354Glufs*11
	Hom
	LCA

	
	
	c.271C>T; p.Arg91Trp
c.1451-1G>A
	Het
Het
	LCA

	
	
	c.271C>T; p.Arg91Trp
c.1374G>A; p.Trp458*
	Het
Het
	LCA

	
	
	c.271C>T; p.Arg91Trp
c.1450+1delG
	Het
Het
	LCA

	
	
	c.94G>T; p.Gly32Cys
c.190C>G; p.Gln64Glu
	Het
Het
	RP

	
	
	c.998+1G>A
c.1399C>G; p.Pro467Ala
	Het
Het
	RP

	
	
	c.493C>T; p.Gln165* 
c.999-1G>T
	Het
Het
	RP

	
	
	c.825C>A; p.Tyr275* 
c.1503T>G; p.Tyr501* 
	Het
Het
	RP

	
	
	c.639dupA; p.Ala214Serfs*20
c.1374G>A ;p.Trp458* 
	Het
Het
	RP

	Yang et al., 2017[3]
	1 (1)
	c.639dupA; p.Ala214Serfs*20 
c. 982C> T; p. Leu328Phe 
	Het
Het
	FAP

	Liu and Bu, 2017[4]
	[bookmark: OLE_LINK52]1 (1)
	c.1174A>C; p.Thr392Pro
	Hom
	LCA

	Ge et al., 2015[5]
	1 (1)
	c.310G>A; p.Gly104Ser
c.432C>G; p.Tyr144*   
	Het
Het
	RP

	Wang et al., 2014[6]
	1 (1)
	c.1597T>A; p.Ser533Thr  
c.89T>C; p.Val30Ala  
	Het
Het
	RP

	Chen et al. 2013[7]
	[bookmark: OLE_LINK58]1 (1)
	c.200T>G; p.Leu67Arg 
c.430T>C; p.Tyr144His 
	Het
Het
	LCA

	Fu et al., 2013[8]
	1 (1)
	c.200T>G; p.Leu67Arg 
c.434C> A; p.Ala145Asp 
	Het
Het
	RP

	Xu et al., 2012[9]
	2 (1)
	c.200T>G; p.Leu67Arg  
c.1103A>G; p.Tyr368Cys 
	Het
Het
	LCA

	
	
	c.200T>G; Leu67Arg
c.1103A>G; p.Tyr368Cys
	Het
Het
	LCA

	Li et al. 2011[10]
	1 (1)
	c.997G>C; p.Gly333Arg
c.1059dupG; p.Lys354Glufs*11
	Het
Het
	LCA


[bookmark: _Hlk16962247]Abbreviations: NO.: number; LCA: Leber congenital amaurosis; RP: retinitis pigmentosa; FAP: fundus albipunctatus. 
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