
   p.Arg749
 
 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRTAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRTAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRTAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRTAT 
XXDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADRFRAAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
XXDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
IRDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
IKN-DK-QFGRTKI-FRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
------------------------------------ 
XXDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFREAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFREAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADRFRAAT 
IKDPDKFQFGRTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAT 
------------------------------------ 
IKDPDKFQFGKTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRFAC 
IKEPDMFQFGKTKIFFRAGQVAYLEKLRADKFRAAC 
IKGTRHVQFGKTKIFFRAGQVAYLEKIRADKFRAAC 
------------------------------------ 
IPEADKYQPGKNKIFFRAGQVAYLEKLRADKLRSCA 
IPEEDKYQPGKNKIFFRAGQVAYLEKLRANKLRACA 

Paralogues  
 
 
Homo sapiens MYO5A 
Homo sapiens MYO5C 

ILDKDKYQFGKTKIFFRAGQVAYLEKLRADKLRAAC 
IQDSNQYQFGKTKIFFRAGQVAYLEKLRLDKLRQSC 

Orthologues  
 
 
Homo sapiens MYO5B 
Pan troglodytes  
Pongo pygmaeus 
Macaca mulatta 
Otolemur garnettii 
Tupaia belangeri 
Equus caballus 
Spermophilus tridecemlineatus 
Loxodonta Africana 
Cavia porcellus  
Bos taurus 
Ochotona princeps 
Myotis lucifugus 
Canis familiaris 
Erinaceus europaeus 
Rattus norvegicus 
Mus musculus  
Echinops telfairi 
Monodelphis domestica 
Xenopus tropicalis 
Danio rerio 
Tetraodon nigroviridis 
Takifugu rubripes 
Oryzias latipes 
Ciona savigny 
Ciona intestinalis 

 
Patient #6: 
c.2246 C>T 
p.Arg749X 

WT 

Supplementary figure 4

amccabe
Text Box
The c.2246C>T variant of exon 19 in patient 6 and the evolutionary conservation of the p.Arg749 residue.




