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E (FO735 LimE)
[ US SCZ M# 1,2 (210773Y—)
[ 1SNP 28NPs 3SNPs 4SNPs 5SNPs
E PPPIRUEGFRIPI 038097
: 0.809974
: RIS1 0.648537 0.490052
: 0.604115 0.362°
[ RI24 0.20632 0.704672 0.428°
[ 0.603363 - 0,60
[ RIZ8 0.29696 0.540755
[ 0.47079
[ RIS3 0.97607
E PPPICAmizT CAS6 0,55571
. ’ 0.710112
[ casFP1 0.470 0.061°
[ 0.296471 0.289°
[ casFP2  0.22061 0.483986
[ 0.216276
[ CA31 0.7452
[
(PPP3CCiaizT CCla 0.777
0.752
CC20 0380047 0.243°
0.169° 0.003"
ce21 ' 0.038 0.031° 0.016°
0.013" 0.0047°
CC33 0.099 0.024"
0.003"
CCS3 0,041
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F*®6. Transmit JOY S LESNPRTOPI LT b

Transmlt-2.5.2

DNAsfatriosl, 2+US SC0%Z1, 2+KRO+KRN
Def of BCZ:iNarrow
LOCI:CCla/CC20/C0021/0033 /00383

Estimated haplotype probabilities

1.2.1.1.% : 0.0347786 1.2.3.1.2 : 0.00485359
1.2.2.3.1L : 0,00181773 1,1.2.1,2 : (.0384754
1.2.2.1,1 : 0.007242337 2.1.2.3.2 1 0.00565494
2.2.2.13.3 1 0.000654133 1.2.2.1.2 ¢ 0.0982981
1.1.1.2.1 : 0.00408184 2.2.2,1.2 : 0.265039
1.2.1.2.% ¢ 0.411219 1.2.1.2.2 : 0.00406284
2.2.1.2.1 :+ 0.00902496 1.1.2.2.2 ¢+ 0.00124278
1,3.2.2.% : 0.0104217 1.2.2.2.2 1 0.00183482
1.2.2.2.1 : 0.0883283 2.2.2.2.2 : 0.00540427
2,2.2.2.% 1 0.0068655

Phage 4: Haplotype-based score tests

Number of families with transmissions to affected offspring: 415
1 df tests for individual haplotypes

—

Common haplotypes (those with fregquencies >= 3%}:
i.2.1.2.1, 1.,2.1.,2.%, 1.2.2.2.%1, 1.1.2.1.2, 1.2.2.1.2, 2.2.2.1.2
Chisquared test on § degrees of freedom = 20,039

[
[ Haplotype Observed Expected Var (0-E) Chisq (1df)
[ l.2.1.1.1 22.233 29.932 13.334 4.4459
1.3.2.1.% 1.5581 1.6029 0.52093 0.003852
[ 1.2.2.1,1 6.9573 6.4368 " 2.6976 0.10044
[ 2.2.2.1.1 1.0178 0.58086 0.23759 0.80351
1.1.1.2.1 1.6607 4,2217 1.881 3.4868
[[1.2.172.1 368.95 356.65 99,625 10,473}
[ 2.2.1.2.1 10.274 7.5368 3.4261 2.186
1.1.2.2.1 9.7639 9.3957 3.3282 0.045288
[ 1.2.2.2.1 72.014 77.115 33.096 0.7859
[ 2.2.2.2.1 2.2091 6.6459 3.0028 6.5555
1.2.1.1.2 2,6265 2,2841 1.8665 1.472
[ 1.1.2.1.2 29.711 33.616 14.824 1.0288
[ 2.1.2.1.2 3.1441 5.5%62 2.5466 2.2847
1.2.2.1.2 75.455 84.428 34.878 2.288
[ 2,2.2.1.2 232.56 228.86 81.017 0.16937
[ 1.2.1.2.2 1.5271 3.6122 1.5745 2.,7615
1.1.2.2.2 2.0577 1.1.055 0.45385 1.9978
[ 1,2.2.2.2 1.044 1.6331 0.73685 0.47093
[ 2.2.2.2.2 3.1725 4.7862 2.1693 1.2005
[ Global chisguared test, on 18 degrees of freedom = 38.271
[
[
[
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(105)

g2 AESh-ZHOREINE L VEE

E4EF : PPP3RL

cacgcaaggggeggocagetgaggggegaacgtggteegegegetecageg
ttooccaaccagageboygooagagegeegeggeactegaogeocagoegd,

gegogeaggtteceggatghgeggegetegeggaagoooogoroccyocc
cgegegetgeagoacteegotttocoeteoctatoegeoctoeccetitt
regtgecttgaggttgegggteagegogageegetgeagtgagtecgtea
CEGECTCCEGCECGAGUCCEAGGCTGCAGCCCCCARGTTTCCCEECCETCT
TCRCCOCCTCTOCCCOTCCTTTOTTCT TCTOTGCCTCTUCTGCCTCTCGL
COCTECTCOTCCCGCECTCTCCEGCTCTEAATCTCGACCTTAATTTATTT
CCCCCTACCCTECCCGCTCCCTCRCETECCCARATCECCCEGCTGEURCEE
GUCCCEUGECECCECCTCCCCTCCCCTACBCGCECCCCCTCCCCGCCEGET
GACCCGAGGECCEUAECTEEGCCGUCGUCECCETTICUTGCEAGICAGIC
TGAGCGECARUACTTCTCCOAGCCAGCGAGUCAGUGAGCCECOGACCUECC
GAGCARARTGGEgagaccttggetbectegatgoaceatecctooeccta
ctgecgecgtocgggteggytgeggaggegagocecgacgeacccggtog
gotgtoeccegtggaaaatteccagagaceegggoceggegggtecegegy
cggttgoggucyagceggagagegeggcggggeggetgetgacaggacyy
cyggeggggoccoegogecoganncaggectotgeggggegeneetetgel
gctoggeogeoegacccgeogbogeseeacgcecegegeeogoeggtecogeo
cgyoatogacooccgegggeacegetgaccatcageccggegeactetoe
rtetogogacoctoctocacgtggageaceceectcooctoecacactcac
toetgtttitogagtbegagggtattetgaaatecttiggaaatancaata

tgtggcaaatggcaﬁtttacataagacccacttlactctccagagctgctg

ctgetteeactcactgoctgtttooocagragtgagtottggeagggaace
ctgeocacteacttococtotoctgogagegt eggettagetgeggtgege
agcoectgeggggttteegbtogetgetgotibgetegetgocotggogas

JP 2006-507795 A 2006.3.9

R1-1 298P 1A *
Rl1-2 SNP(A-»G); R1-3 SNPR(T-»C)

71 Ri-4 SNP(C->T)

B ko

R1-5 A (A)

coggasagatccaaggtgbitgtteacgaaaacatacgegaactiggttt//

atggettattbcoctatgtttittgacttaaaatatttaggtitaatatt
ttaaacaaatttgtgoctattitatgactaattatttetibetticceee
cagGGAAATGAGGCAAGTTATCCTTTGGAAATGTGCTCACACTgtaagtc
atattecttgttaccasaagttacttttattcactcatetotetotgtgg
rtgtgtgtgtgtgtgtgtytotgtatcatacctotgtaatgtatatttact
tacctttgtageaatgtgageocttaactatitaaagtgggtaglgaakt
tgacatacagtctatttatgttaccagagtaggaacatttttttaaatay
acttctttattackcatatctacactygtactatagttataattasacccot
gamatctecagtgbcttaacctaacagaagtttitcasgtyaagtibcaaa
9tggatttgtaggaactcttttctctttggtgactcagtgatccaggctc
ccttgtettggaatgocaceabctetaatgettatbcocaargatcactga
ggaagaggygasalbocaaggacchgteggeagtgetitttatetgootiygge
ccagaggtgatttatatcactggbgeteatattiteatatttatgggecay
agetagttatgoagecactgttggygctbgaaagtacagetttocgtatt
ttctggaagaagagatggacaaggcacacagoatteattaagtectitt
tttttttaatttttgatttttttattttttgaacaaatagaatcactaag

*QCCEECCCECECECECICCCECCTCOGCC

Ity 2
RL-128NF {G->C)
RI-138NP (T-=0C)

R1-68NP (T->A)

R1-78NP (T-=C}
R1-8,9,10 SNP*{TTTT->ARAA, TTTA, TTAA}

ttttttgtttttcacattbtagggagyggtaggggtgattaetotgactga// R1-1158P (A~>T)

tctattagaataaattagttaacataatatatacctetittiateaaatt

*IF BV 7 i (B
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(106)

ggaaattaaactattggataactgttagatbttttttececoctataact
attazaattttthttaaaatcttgetactgeccattagaaaggatttgay
aacattttiaaaaaattottgettoottttitgttbtgotbtbbagTTGATE
CEGATGAAATTAAAMGGCTAGCGARAGAGATTTAAGARGCTTGATTTGGAL
AATTCTEETTCTT TEAGTETEGARGAGTTCATGTCTCYGCCTGAGTTACA
ACAGANTCCTTTAGTACAGCGAGTAATAGATATATTCAACACAGATGGEGEA
ATCEACARGTAGACTTTAMAGgtaagaaagtagttattttEtataaccac
aagttatctaacctattigtattcttacagetetgtgtaaaaaaaaaaaa
aaagtgettatattoctaghgaccttacaataatagattatgttaaaace
tcagocgtectgtggoatatacaccttaatgaactaggacattitactatgt

JP 2006-507795 A 2006.3.9

%3
R1-14 SNP {(C->T;Lin 1994}

R1-15 8NP (T->@)

ggttcataaatgattaagtcattctttaggataatctaccaaaaagcagg//

totattttaaggaaggagacatectcatagbcataattthgatgtttgte
agtttactattttctttocttactgaaagratttacttgtgattgetttgt
aattggaatigatttteocttectttiititagtTECTTTCCCTATCTATG
ACATCGATARRGATGECTATATTTCCAATGGCGAACTCTTCCAGGTATTG
AAGATCGATECTECECAACAATCTCGAAACGATACACAGTTACAGCAAATTGET
AGACARARCCATAATAAATGUAGATAAGCGATGCACATCCARGAATATCCT
TTGAAGAATTCTEIGCTgtaagtacaaaagagekggttektecgttagtt
atgttteagcaacatattttaaaaaccacttaatagagaatttecatatt
ttgtcctaaaaacttaagtattigatttttectaattgocegtatgttt

tgaaatgtgttcttcattgtaattattaalcaattattattcccaaggata

ctacttbacttattgttggtagectetcaaattacaactaggtbatacte

¥/ 5

Ri-16 FHA {(TTAA)

ttaaggttcatttaatcactcattgcttctgaacagaagcacaaccacaa//

tttttttagtagagacaaggtttecacegtgtgttagecaggatggteieg
atctcecctgaccttgtgatocacetgecttggeecttocaaagtygetgggat
tacaggtgtgagoeaccacgeceageeccetagtaatattttttaaaatt
tgatgaagtagttagaccacgaatgaggagtttetcagacactgtgaage
ttgatttgttectgbtetgbtgoagGTTETAGGTEECCTAGATATCCACAA
ARRGATGGTGEETAGATETETCGACTCTTATCAGAGAGTACCACCCAACALCT
TTTGCTTTCTTCTCCATCTCTGAAGATCTEGCTCARGACGTCCAGCAATGT
TOTCTETETAT T TARATGGAAGTATTTTTCTCTETGARGCCACATTTICC
AACATGAGCCTCATGAAGCCARCTARGTGTTATTGAACTGTAATTCTCTC
ANTAACTCAGTGTAGUACTTTARAGTCTGAAGGRCAGCAACATGAARAGA
GUATATCAATETEGTGCAGAAAGGGAAGEGGTTGEGCTTTTIARTTTATTT
TTCTTCATCTTTTATARCAAGARRGTATCTATATATACATATCTAAATAT
TTATATATAGATATATGTAGCTTITCTATATATEGTAGTAGCTTGECTTTAR
TTTAATATACTTGATTCAGARACAAAACAATAGAGTACARARGTECCAAG
CAGAACATAARACATCCTTACTTTTATTTCACACAGTTTTATATATAGAT
AGAAGACTETACBATTTEAGCCGEAETETTAGECCAGCTATTTTCCTTTTC
CTETECTTTCTCCTTTEACAGATTCACARAGCATTTEGTTAACGTCCTATT
ATTTACCTTAATTACATTTTTGTAACAAAGCAGTCTATARCTTTATTTAT
ACTTATGARTATATCCAGAGACTACTTCTCATTGCTGAGCAGCTTTTAAT
ACACCTCTOCTTGAGGAGAABCTCTAGTTCATTGCTACTGCCAAGAGCTA
GTTCTTETETTCATATAGTARCTECACAGGECTTATAGCTGCTTCATTCT
GCTACTTTETARCTAGGAGCCATTGCATTTATTAARTGTCCCTCAGTAAC
GTTAACTGCTAGTTOTGATTT TATACATAAAGGCCAGAAGCTGTCTGAGE
CARTCATGATTCGATTETATCGTATCACTTACTCGARGAATACCTGAAGTGAT
CATGTAACTACT TATAAGGGATATCCATTIGT T TGATTACATGGGTAAAT

R1-17 SNP(G-»A)
1ty 6

b

R1-18 SNIP{T-=C})

R1-19 SNP (A->3)

ARTTTGTCATTAARCTTATGTTTGAATCATGAATTCCCTTATTTICARRAG/ /

10

20

30



(107)

Mi{ET : PPP3CA

ctcgtgtgtgcgcttctcctccccatcccccttcccccaagaataaaaga
agaaccgggaggegtgotoagaaaataaataaataacoaccacacacgeg
cageecggagegagtoggeggggetggeggeageygcggaggaggagtya
aggoggegygeggeggaggagggacgegeggaaaaggoageaactttaaag
COAGCTCAGAGCCTAGACCTCCAGCCGAGCGETTICCAGCGCEGLEECEE
CEGCEEOEGECEECECCCTTEAGTETCTEECCCACCEETCCGETCREAETE
TGCAGTCEGACEEACHAGCAGCECETCECTETCCTCCGECAGCTGEAGAT
GTCCGARCCCARGEUAATTCATCCCAAGTTETCEACCACCGACAGGETGE
TGAAAGgEaagcggagcgccgcggtggcctgggtgcaccgtgtgccgcag
Gogocagggoagettgoctegectegecthioctecectececogoocoa
ggttctcctctgtccgctccagccgcggaccttctaggatattgtgcaac

JP 2006-507795 A 2006.3.9

¥
BA s

CRh-2 SNP (£-:07)
CAR-1 BHP (G->C)
CA-3 8NP (TT->CG)

ccgcgaaccccgcgaaccccccgcccccgcggcgcccttcccccacgcgt//

aagtgataacctcattccgcctgcttcctccgtgccctggcatccttttt
gtaacgggctgttggakttectattattgectoetettegecgectacggyg
atgataaactoctggoaaggatycactgaggttgotggeaaagagaaact
gggatgtgcggagtgaggaaggggacaggctgtggttgatcactctgtcg
cacgggaatctateggectocttgtattectaggtgtagtgggggaggaa
ccatcctatgaatcctggaaggctgaggcaacagagcagaaccacttgga
ttaagtagtatcoteacattectgygggtcaggacaccaageaaaycagay

CA-4 SNP (E-:A;pS)

atgggcatgagctgtgcggggagcgggcctctgaaattggaaacagcact//

ttettaatttttgatagatageccttgatecatattttaatteagecacte
taaaaatattatattagttggtttgtgatgaggatggatatttggtgott
attattgcattggttgttgttgagttttggctaatgtaataattagacct
ttetbotttoagCTE T TCCATTTCCTCCAAGTCACCERCTTACAGCAARA
GRAGTGETTTCATAATGATGGAARRCCTCATHTGGATATCTTARAGGCGCA
TOTTATGARGGAGEGAACECTGGARGAGAGTCTTCCATTGAGRATAATAR
CAGARGETGCATCAATTCTTCOACAGGARARRARATTTGCTGGATATTGAT
GOGCCAGTCACTGgtaagtcetgagyagggaggtigeccacttgtataca
cattttgttgtttatageatgaaatcaaaagtectagttaccagtgagte

CA-6 SHP{T->C)
Yy 2

tteasataccttacccatcataatottitactgttgaatotatacattag//

taaacttgasattaatfctggttctaaaatttigtaattttattatttaa
ttcaaagtcctaacataatatgaccataaaatgaattttgtttctttcag
T rETEECCACATTCATGHACAATTCTTTCATITGATEAAGCTCTTTGAR
GTCREREEATCTCCTECCAACACTCACTACCTCTTCTTAGGEGACTATGT
TGACAGAGGETACTTCAGTATTGANgtaagietacatcatglcttcttty
ctgttcagttatggdttaacagtatctecaaaaaaataaaageagtaaatyg
ttattaccttatggaaacctotaacaatgaaatttaatteacttaattca
taggatattacatattatattttcagttgattcccatgtgttttttgttt
gttitgttittyagacggagtoteactotgtegeacaggobggagtgeagl
ggegtgatetotgetagtyageagaacctctgectictgggttcaageca
ttttoctgectoagectoctgagtagetyggattacacgegoccaccaca
atgcccagttaatttttgtatttttagtagagatggagtttcaccatgtt
ggocaggetaatcteaaactectgaccteagatgateegeesacchegge
ctgccaaagtgttgggattacaggegtgagecaccatgoceggegtgatt
cccatattttttaatagagatgecaaaaaatggtaaatagtaagattttyg

$yy 3

CA-7 SHP(C-2G)
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(108) JP 2006-507795 A 2006.3.9

cettttgtacattttatatatttgeaaattitocaaaaattacgtttbget
ttacaataaataattcoattttocattgaaagaaataatcaatgttgate CA-8 SNP(A-:C)
aaataagcaggaatgtatttgcatgtttatgccttataattgtgagacag//

tttgattgtcaatatcttotetactaagttocagecttttgggggacttt
tggtcatggtaatacattttatteatgtetttatgatatgtgageaatga
aatgrataagtgttaaggaasaatatttatttttatattatitttattet CA-5 SNP (G->A)
Lot cagTETETGCTETATTTGTGEECCTTEGARRATTCTCTACCCCAAARL Yy 4

ACTST I TACTTCETGEAARTCATGAATETAGACATCTARCAGAGTATT
TCACATTTAAACAAGARTgtaagtatactteaacechecttoctttaacac
tatatgtygctaaaaagtaattttaatcaataataagabacatacaatatg
atctattgoctaaagtcaaagacttazagtgacactetttcatattatea
tatatttotbtotaageatggacatttatgagaattoagaatttekitit//

gaatcacaaaggctgtettttatgatctggatgtttactgaaactygette
tatatacaaactaaataagaaatgttattgctaagtitgctcattiaacaa
tgccagagtaatagttaaggttataacagaaaaccctgacttttctttat
ttgetttotcbotttagTGACTEACGATECTEGTARATETCCTCAACATCT CA-9 SMNP{(G-2C}
CCTCAGATGATCARCTAGGGTCAGAAGAAGATOGATITGATGgLaagayy FY»10
cttgagectttgtgetaatgetatttgeocagataattacttagagtetea
tigotaaatctaagaataaattictaagatttggattatgttiaaaacgt
aacattattgagaataasagatatgattteattttetgtitactitttaa
aagtataagaaacaaatatcatgagaattttotcattactttaasaacat//

gocaagatagagggaaatgtgggtygettatatgecattttitttectttea
gtcatttetttottettoacaaaagaaattaaaagttaatgtegeeecte
attgtgoctbocaghGRAGAGAGTGEAGAGTETECTGACGCTGARRGECTT $yy12
GACCCCAACTEGCATGECTCCCCAGCAGAGTACTTTCTGGAGCEGAAGCARR
CCCTGECAAAGCGgtaageaggotgatgggtatgactgtetgetggggcat
Cgcagtcagotgtgtoattagagecctgatttatteattoatitaagete CA-10 SNP{C-=R)
tgtettggtettoggttottetteteagetggeagaagggetgaaaccee  CA-11 SMP (G->A)
aatcagtttgatcagteatgtecaacataatagetecctcattotetgyga :
atgtggtotttacteeacerttoccccatteoctcatteacatgtaate//

ttttggttggcaagagacattggetgtiticaaacctttggttactceyg
agtatggtaaggagtotgttgtgtggtgtgeaggteccgtocactttgtte
tteactgaaggattcootectoactgagaaatetetaacatecacctgetge
aacagetgtgecootttgttttecttiggataatoctggttttottitttt
aatgattttotgtttagCTATCARAGGATTTTCACCACARCATAAGATCA IFyv1 4
CTAGCTTCGAGCARGCCAAGEGCTTAGACCGRAATTAATGAGAGGATACCG
CCTCGCAGAGATECCATGCCCTCTGACGCCAACCTTAACTCCATCARCAR
GECTCTCACCTCAGAGACTAACGECACCCACAGCAATGGCAGTARTAGCA
GCAATATTCACTGACCACTTCOTGTTCACTI T TITTTTTTTITTITITTT #1k
TTTTTTTTOAGCTOCGGUGCATGATEEGGATTECTECATATCAGCAGTTE  CA-12 SNP (A->G)
GATGTTCTTGCCTCTGACAGTAGCTTATTIGCTCTEEAGGCCAGGARTTG
GATTCAGTTTACACTATCATTARRAMAGAGEGACACGAGATAATAAACTAT
ATTTTGETECEGATGETGATTARRCACCTCTTTTAGGTATGCCTTTTARA
BATGCTTATAGAGARARAAAATTTTARARAGARAGCTAATGCTAGTATAT
ACTGCARTETTAGEEEAATEAACATATTITCCTACTGCATTGGGGACTTEC
TAGATAGGTTAATGARAGGCCTTTTATTCTCTTACTEGACATGARAACTT
TETCTARTTTCTTACTCTATTGTACGTTTACAGTCECAGCACTARARATG
GATGACATCAMACATTTT TAACAAANTGATGTACAARCTAAGGACTATTT
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(109)

ATTERTAATETTITGCTACTCT TG TCAGACAATGGCTATARACTEARTTA
GGCAGTCTTAAARRARAA//

Hiz¥: PPP3CB

tgecagtcttattetghgetticagactettgacaattecagactetaaac
acaaagggcagaattctctttcaaactccattttggatggtcccttctcc
actetagaaccotacaatgottectetattetetggteccctaccaacect
teagtatteagatctggtagetaaategttatacatttetctattagtag
gagatoctgaggtttaatcacgtettoteagtttactgggaatgoeatga
gagegggtgtgtittectegeagtegttegategeageacetecteattot
tcattotgeatgcaaagaattttaacctgatecetiggectogtectgtt
tohobectagettoagtaatttigeccaagicectagagectacecegea
cocaccecegoacgegeagtgeatgecggtottagecoctetgtagggaa
AGAGEETCCECCATETTCCCCEECEACGCCECCECTTEEUTCTGETAGCE
GCCECCCCCECCCCOAACCOCGCCCEEUUCAGAECUTARCCEABCCCOGE
GOCCACCATARCCECCCCEGAGCCHECCCEGECTECACCECTTCCACCCT
CRCCCCOGCCECCCCCTCCCGEEGCTEACCECATCETCAARGgLgagayy
tggacgaaaccetgggggectggectgaagagetagetgtgtgtgaggge
gggogggagaccygtecectegggagtgggcccggaagggegggcegagtga

JP 2006-507795 A 2006.3.9

CR-1 SHPIC->T)

$ys1

EG

ctggctgectocot tggggagtggecectgggegggecectgetgggeay//

tgaataagatgacaaaatctgtgattitgtggtgettatattttagtaag
ggacaaagasagataatagaggatggtaagggtagtagaggaaaaggagce
aaagatcaagcagcttcattaaacaaaagtacaagataaattcactagaa
aaattttcttttgcagTGTGTCTTATATTTATGGGTTCTGAAGATTCTAT
ACCCAAGCACATTATTTCTTCTGAGAGECARCCATGAARTGCAGACACTTTY
ACTEAATATTTTACCTTTAAGCAGEAATgEgagtactgecagaagaaaty
ttitracttectcagtattettttggacttaaghgggtagtaagagtitt
gaagactttacagtgcaacatgtaaggacagatitcatgtecacacataa

CB-3 SNP{G->A)
Yy 4

agetttgaggasagttgtogagoactetetggtgtttaatggtattaaga//

cataagttetotottgetacctttttatagtcacoectteacteactctryg
argecctggecaccactttgotgtttactgtctataattttocttgecate
tgtctgtetgtetgtotyggetattactacagttgaaactgtaactatct
caatttcattataaatagetataagatataaaggaggggagagaacaaga
aataasaatctaatatatatgttttiaaaatggtcacacceaccaccagta
atgtaatttteaattagtittthgtibitetagGTAABATTAAGTATTCG
GAAAGAGTCTATGARGCTTGTATCEAAGCTT T GATAGTTTGCCTCTTGC
TECACTTTTAARCCARCAGTTTCTTTGTETTCATGATGGACTTTCACCAG
ARRTACACACACTGGATGATATTAGGAGAgtaagtatatattttactiee
gagattgatttetatttatagtacattgttgagtagagcagaagtttcaa

CB-2 SNP{C->T)

Yy 5

acttcacttcactgccaagattaggtaatagtaaaaattagtatactgat//
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(110)

JP 2006-507795 A 2006.3.9

AATCATGTCTETAARACTIGACATATTTTGTGTATGCATGTTTTCATTITT 14Uy 1 4 3'UIR

GOAAATATTTAATATATAGACCTATGATGTACACEGTACGACATETATAGGE
TTACCTAGATGT TATGAGAARTT T TAGTYTTATTGTGAGTACTCARGTTGC
TTAQAGAGCCACCAGGGTGATTTGCTGCTGGCTTTCTATCATTTTTATGT
TTTAATGCARAGCARATTTTAABATETTCTGGAACTGTTITTTGATTARGC
ARTGCAGCCTAGARGCAATGETTCTET TCARTCATTCAGATCGT TAGTECA
AGCATAAAAGTCRAGACTGCATGTTCAARCCTTTCTTTTCATAGTTACTG
AACTECTTUGTTARACTARATGGAACCATGTGCTAATTTT TCACAATTAT

TGACCTETATTEATTGCCACTCTAGT TTGATAT T TCCCTTTACTTIGE TG/ /

Gene: PPP3CC

cgagcccgcaggaccgggtegeaagatggeegggeeggocteoogegegy
gtcgcgcgggccacgcgggagggtttcagatgttccgggcccgggtaggg
gctggcaggaﬂagaaggggccggctgcggggagggctggctgagaagaag
cgaaaatctocaccoceocoeeogggeggttagecageagggacecggageeg
gaggagcogagagcagogegtygegecgagetctactgectegegggaagyg
cggaagggtggggagggcggcgctcggggcgggaggcccggccgggtccg
ctaggacageygggoegotgggaagttgtgagageggegetegggggege
gcttgcgtgcacgagggcccgggccgcgagcagccgcggcggtcccggtc
GCCACCCTTAGCAGCGGTCGEGGTCGGTGCCGAAGCGGTGTTCCCCGCCT
TAGCCECTEGCOCCTCCCARGAGAGCEGUCEATEEECCCTCEICCTETCA
GTEECETCEGAGGCCEECGCTECEETSAECCECGCCCTTCTAETGCTCGGA
CACCGCTGAGGAGCCAGEECCAEECACGECTEECTEACGECTCCERBCRAG
CT&AGGCTGCCCGAGGAGAAGGCGGCGGCCGCGGCGTAGGCGCACGTCCG
GCGEECTCCTCRAGCCTGEAGGAGGCCGAGEECACCATE TCCCGEEAEGCGE
CTTOCACCTCTCCACCACCEACCECETCATCARAGTEgechggugggcay
ggccttcctctgggacccgcgggaaacggccttcggctgggcggcggctc
ggggeggagggaggeiggggocgggatyegeccaccotayyagggetegy

aggggtgtagacagagccgggcggcagcctccgagagcagccacccggac//

aagtatctttacaaagataattgtgctttcaaatcatctaaaataaatgg
ctctaaagtagcttcatattctcctggcctatatcctttttcaaatgtga
tacgttttagttcttccattgactggttttccttttttgttagGTCgAAT
CAAATATTCGGAACAGGTCTATGATGCCTGTATGGAGACATTTGACTGTC
TECCTOTTECTECCCTCTTAMACCAGCAGTITCTCTGTETACATGGAGEA
ATETCACCTGARATTACTTCTTTAGATGACATTAGCARAGLaagtaatct
tttattattcteacagggaatatttttaaaatgtgbtgggtietiitgtt

gttgttgtttgctttgagacagagtctctctctttcacccgggctgaagt//

ttotogaattotgtgtageaggtacacagotgtacaaageataccacteg
ccatgccatgttcctctgtgccagattttcttgcttttttcctttttagc

CB-~4 SHP{(G-=Rh; dh)

CC-14 iRy

CC-15 SHP (T->GE)
CC-16 SNE {(G-=»A)

Ce-1,2 SNP (C-3A;T)
CC-38HF (C-»3)

3y 1

QC-4 SNP {A->3; P15)
]

CC-5 SNP (G->R)

Yy 5
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(111)

TRCTETETTGARATATGARAACAATETCATGAATATCAGGCAGTTITAACT
GTTCTCCACACCCCTACTEECTTCCAARCTTTATAGATGTTTTCACATGE
TCTIGCCTTITETTGGGGAMMARGg aagagaactaaagecacatgtote

JP 2006-507795 A 2006.3.9

Y59

Atcaghttgtttggtgactgageatacctiatatttgeatygagecccteeca CC-6 SRP {(C->G?)

Tgattcagaaatgttttctaattttgtttgttctctacatagattttttt//

aagtttacatttatgctactttttatagetattcttactaacataatgat
aaataattttigettatgottacttaacatgtgtgttitatttagatatea
acattattttagagaaagtacctoattaatcgogtaaatitiggattatt
ttgtottacttagTCACAGAGATGCTGGTARATGTGCTCARCATATGCTC
TCATGACGAAUTCAT T TOTGATGATARARGCAGAAGgtaaacttttcotec
Tttgaactaaaactagaaagaggtitggbtttggtettagbtgtittagt
ttattttgaatgattttotttgtettattaaaaatasagttagticatty
tagaaaaataaaatttgaaaaatacgagaaaccataaataaggaaaaaaa

gtcaccoataatcccatcatottatagatatacacagttaacatctiaat//

ctgtetbtttbghggectoteattttttactteatetttttatettetga
gteattttttetettgetecttagaactteckgagatttitgtttgttita
aacasacttaagccttcatttetgtitttiaaaaacaattgtttctitaa
cttaagacacttcoatoctgaattttttasaggeagectattaacacatec
ctttaacttacttattetttgtatictectaagGRAGCACTACAGTTCGTA
AGGAGATCATCAGEAATAAGATCAGAGCCATTGECGARGATGRCACGRETTC
TITTCARTTCTTCGgtaaggatygtetgteattacagtgegyattaaagge
Attttgagagtaaattagacgtegaattcagaacagtitttttataattyg
gaatgtagtattgaaactgeaggtctttaggttgagigeaaattcaatga

acatgtttaagcgactaaaaatgttccagcaaacattgatttgttagtag//

gattgtttaaaatgaaaatatttgtgyaaaacatecctttetttgagtca
gggaaggogtaggaggtaggagaacctatettecatetctgetgtoitic
tteacttoctteaatatetttaagtigotgaatggagagt tetocgggeat
taacccagggtttagtotccotttgoagGCAAGRARGTGAGAGTETECTE
ACTCTCARGEECCTEACTCCCACAGGCACACTCCCTCTGGECETCCTCTC
AGGAGGCRAGCAGACTATCEAGACAGgtgagtatgagagtgotectceat
ggaaggtgtgctcccgttacctaacagtcagcacacacttacaaatgggg
gctttocteoagaaaatgocacgagageaghtggttataccataagcggyy

asatgaatcettcaccoctacttocotocatacagaaaacekaaatoagaa///

gaaactttttttaagectgttgettigotgectaattgagetetetacan
ctgettoctgtttttotgtagCCATCAGAGEETTCTCACTTCACGCACARG
ATCCARAGTTTTCARGALGCECEAGETCTCGEACCGAATTAATGAGCGAAT
GCCACCCOGABAGEATAGCATACACACTEGTEACCCAATCRAATCTGTAA
COTCAGCACACTCACATECTECECACAGGAGCGACCARGAERAGARMGCC
CATTCATGACTTAGRGTCCTGCCETEECTCAGETGEGATCTAARACTCARG
ARCARATTCTATTTATTTATTATTGGAARATCGARAMAGCARCTCARAACAR

I3y 1 0
cc-7 RE {PLE}

CC-8 SNPIG-=C)

CC-9 SHE({T-=A})
¥y 11

CC=-10 SNP(T-»>G)

CC-118NP{T~->C; PS5, pl5)

Ifyv1 2

Y1 3

#iE
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[CTTCAACgTGGAGGTGCATTTATAATTCAGTCTGCATTTATTCTGTAAAA
[ AGGTGECTGTITTATARATTCTTTTARTTTATGTTCAATATATATAAAAA

GTECATCTETTTTGTTTTTCCCTITTITCTCCATARTTTTAAGRARTGAA
[TCTGATTGTTGTCAACACATTTGTGAAGTCTTGTGCTATARAGGGGARCT
[ TCCCCTAATABAAGEGCCTTGCAAACCTCARRCCTEGETTTCIGAC/ /

L

EHiEF: CAMLG

ggcgtgagecacggeacctggecgaaaccagetitictttaatgeagaat
cggtatttatttatbtbtgatgeagaygetycetgagttetagetgcaacay
catattttaaaacataaacatgtaaggigtttgoecagtatggaataaata
cataaggetittacatttotttbecbcaghAhGCARCAARGTCARRCAARATC
AMAGCAGCAGGACAGTGATAARCTGARCTCCCTCAGCE TTCCTTCCETTT
CAAAGCGAGTAGTECTAGCTEAT I CAGTCAGTACAGCAACAACTGACCAG
CAGGETEETETGGCCGAGETARMGEGGACCCARCTEGEAGACARATTGCA
CTCETTCATTAMACCACCTCAGTECAGTAGTGATCTCAACCTIGAGCTCC
GGCAGCECAACAGACGECGACUTCACAGCEGACTCEECTCCAGAGEEGETTCC
COCCATAGCCTAGAGCAGTATCTTTCCAGAT TCCAAGAAGCAATGAAGCT
ARGEAAACAGCTEAT TAGTEAARAACCCATTCAACAGGATGGAAATACAA
CAGARGAATTTEACTC P TTCCARTATTTAGATTGETGEGATCTGCTCTT
CTPGCTCTTOGAGTCAGAGCTTTTGTTITGCAAATACTTGGLaagaaaaga

Tgagtgcttttgatcatagaagtecattgecagtattaatatctaccagat
ccatgtggetgtttgaagatatattattaacttigctattecatetoatag
aatgaagtgttcotggttaaatacagagectaataattactgtiggeecte

aaatatitggattitagoeydgeygtgytggtgeacgectgtaatecoagtt
acttgggaggctgagygcaggagaategettgaacoecgggaggtggaggtt

agcctgggtgacagaggaagacteegtcteaaaaaataataataacaaca
ttttettacagettttygcttggaattttctagetgetygtttgatttattyg
btgatttgaatgattatgttggaaatatttaattttatettetateticae
agTCCATATTTGCTCCATTTCT TACTT TACAACTTGCETACATEGEATTA
TACARATATTTICCCAMAGgaaakbaattittttctaaatttecgatgat
gtgtttggattgatttatgactagctaattgaaggaacttaaaaatgtta

l
(
(
[
[
L
[
(
l
(
(
[
[
L
[
(
l
(
(
[
[
L
[
(
l
(
(
[
[
L

taatttgagtctttetotacacaghCTGAARAGAAGATAAAGACAACACT
[ ACTARCAGCTECACTTCTATTETCGGCAATTCCTGCCERAGTGATAAATC
[ GATCAATEGATACCTATAGCAAAATGCGCGRAGTCTTCACAGATCTCTGT

GTCTACTTTITCACT TTTATCTTTIGTCATGARCTGCTTEAT TATTGGEG
[ CTCTEAAGTACCATEARGCCTETAGAACTEAGARGEAGARGCTTACRA R

L
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CC-12 SHMP(G-»C;in db}
CC-13 SNP(G->A;in db)

CE~1 SNE (5~ -0

Yy 2
C3-2 AP (G =A)

Totgtaaattattaactaacttaatggaaaatgeasaatgttaataatta//

{»r0y 2

catatcagttggttctggaccctatgtggattcaaccaattgtggattga CE-3 SNEP {C-3A)

goagtgagecaggataacggractgractecageckgggtgacagagtgal//

CG-4 SHP (G->A); CB-5 3SNP (A-»C)
3yy 3

gtcctgcttacggtctgaatcagtgctactcaaagtgtggtttgcccact//

}ys 4

#i
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BaAbApARATCCTCTTCTATATTGCAGTGTCTCTARAGGAGGECARATTGE
TTTACACCTTCATGTAAT TCTTTTACT T TAGOGETTCTAAAGCTACTTTA
TTAGATATAGAATGGCAGATTCTCTGAT T TAANAGCECTCGAGTTTETATT
ATTACTGATATGAAGAATAGAGTACCAATGTCATTAATTGATTTITCTTG
TTAATCAGARTTCCTATTCTETACCTTTCCTCTARCTTCTCAGATTTGTA
ATTCTTICTTTTGGGAGCTGAGCTAGTACTTTTAGGAGAACAGATAAATST
GETCTCAGCCAGCCCTAGAGACTGCITCTTETGTTTGTETCATTCTGTCC
TGAGARARTGAAGTCATCTCAARAATAARR/ /

HEinF: FXBE5S

cgegecttttgggogeggactygacagococggggecctatggaaggoggyg

tootgeoggocggctgggacgggacggegecgggegetgeceeggaggatte
GEECTGECTCGCGGECECTECCACTCTCEEECRGUGETETCCEGCGUGLE

CECGGCCTECTEEECEEGITEAAGECT TAGCEEAGCACEEECAAGGCGGA
GAGTCACGURAGTCGECEAGCCCCOECEECEACAGHtaccggageeatyge
Cacygagatgggyeggecggecgoeggogeceegggageegaacgeectoe
ttecaggtecegecgeggbogeactogetgectecagetcocaccocecacy
cggcttegeageccaggagecgegtgtegegygggagoggggteccggaayg
cctogaggggagogogogggaggectaggecacactgeggegeecetage
cgogeoccagygggoeogaegggdecgghgetcecagegggaggogeggagac

aatcttaggttaggtagageteagticecagggacattcaagattcataa
agaagtgatatttttoccagetaaaatattbbtcttottaceageTTCTC
TACTTARBRAGACAATGACTACTCATCAAGCTGCCAAGRACRATGAAGAAR
GCCCCACAGCCACTGTTGCTCGAGCAGCEACGAGGATATTACCTCCAALADI
GACAGGGEAGTATTAAAGgtgaggccacaaagetgagtgacatacaagya
aacctgetgtetggaaagattatagecatetetttoetgaggaoggctaggy
tggataatgtttattgatggttactaagtgocaaacactagagetagatt
ctoattttgtotitcataactteaagygtttitiitaagagttgagtetegt
tatgttgeccaggetggtetigagelectgggticaagtgatahiceoat
cteagettoectgagtagetgggattttetittbtaaattaattaattaaat
CTTTTTTTGTCITT T TAAGAT AT TGGCTCATARGCATATGTATACTGET
TTATCGARCTTTATTTACACTCOCTCTATCATGCAALANAAATTTTGACTYT
TTAGTACTARGCTTART TTTTARARRCAAMATCTETAGGCTTGACAARTA
AATAGTTECTCTTCTACACTAGEGETTTCACCTACAGETTTGACACGCAG
TTGCTCGCTTTTCCTGCCCTETCAAGCTTCTCTETICTGECGTGAGTTET
GAARGACGTTGAACACAGCTTCCCATCGCCGEGETACACAGCCAGTAGCCTARA
TCTOCAGTACTTGAGCTGACCATTGAACTARGECAAGTCTTARATGTETA

JP 2006-507795 A 2006.3.9

C@-6 SNP {C-=»A)

/R0 A

Y1

FE-1 Biip{h -G)

FR-2 ZHP (G- »a)

yy2

FE-3 SHP(G-»T}

FK-4 SNF(G->T)
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T8 4

=R T : PPP3R]1

cacgeoaaggggeggecggcigaggggcgaacgtggteegegegeteageg
tteocoaaccagagobogocagagegeogeggoactogaogeacageggy
gcgcgcaggttcccggatgtgcggcgctcgcggaagccccgcccccgccﬂc
cgegegeotgeagractecgetttecoecteoctotecgeaotoceotittt
teutgect bgaggttgogggtocagegegagoogetgoagtgagbecgtca
CROCTCCCECECEAGCGCGAGGCTECAGCCCCCEAGTITCCCEECCETCT
TCGCCCCCTCTCOCCCTCOT I TCTTCTCTECCTCTCCTECCTCTCGT
COCTECTUCTCCCACECTCTCCCACTCTEAATCTCGACCTTAATTTATTT
COCCCTACCCTGUCCGCTCCCTCECATEUCCARTCECCCERCCEGLGLGE
GUCCCRUEECRCOGCOTCCCCTCUCCCACECECETCCCCTCCCOGCCEGT
GACCCOAGGOCCECAGCTEEGCCRCCGECACCCTTTCCTECGAGCCAGCC
TEAGCGCAACACTTCTCCGAGCCAGUGARCCAGCEAGCCECCBACCTGCC
GACGCARAATGgtgagaccttggettooctegatgeaceatcectoccocta
ctgecgccgtecgggteggytgcgggggegagoccegacgecaceggtey
getgteccocgtggaaaatteragagaccegggecoggeggghbeccgegyg
cggttgegggegagecggagagggcggeggggeggotgotgacaggacyg

tatatgttttigttgaaatagataatacggatttigttctgygatacttaa

CBEFEAELTDEHICEREA-2EORT

JP 2006-507795 A 2006.3.9

R1-PL 29B% A

EXON 1

atgaacataatataaaggtaattgtittacgttttgtitettaagggaac {7 H0Y 1

tttaaattttataaaggecttitbcatgbettbgtgetttiaaacttttaa
atttottittatctoratgatetgeataragaacttaaaacaaatitatt
gecgtctataactgtatgtagagttttacacaacatattctagticagat
rotgtggeaaaggecactttttagaaaaaaaaaaacctgtettatgacea
gcggaattaaaattcacatctgtcctgagaaaatttatccactcattttg
tocccatagtyaatgagaaaattaaaatggticaaggtataaagtaaagaa

aaaattgttttcataataacactaaaacattacctgtottgactgtttat
atttatactgatggtgcaaaagcaatcattagtaaaacttgatggtacct
tageatgaatcaaaacagaageaceotactttactagaagtgitbtott
tattactgtgtacttgcaattttaaaaaacaccacttttgcttaagaata
tcactgataaagraatattitgttaaatcteaaccaataactacacgtat
tttaaatatctccatgataaaatgataaaagtytazageackacttgtac
atgtgaaattgtaatagtagttttgaggaaaaacaagcacttgtgtgatt
tgtaagetgaactagetbgetttttticatagaataccaaaactactageg
agaacaactaataaaatctattattcacacttgagtatttggcacacatt

aabgaccttotecacattaaaactgecactttttttghitcaccocacacat
tgtagtaattttttttitttgotbtbttitttoccaaaacctciitacta
ttogaagagottagttttatctgtgaatagtgetticatattataagatt
gttgaaatcagtecttgacacacttoactattiatactiooctatitagy
ttaattcctgteatgectbtetoatocctiocatacctagetcaagocagt
grttoctotgtbitgtoottatttaattgeceoagocacagtghoetoteage
ttttettottteagtgtagttgtgetacttittazaaaagtttaacagya
ctetaaathatatgetgtaacatactgtattekttectgtgecacacaga

R1-81 SHPWI--T)

CliNei I#tE%EL S
TiENci 184 #MET 3

R1-21F
R1-21 SNP A/G
hCOV1282178
8i-2iR  GlF. Nco .Sty I#frxd1 3
Ald. Nco [,Sty [RBfuxifiEd 3
A= E{RF 1
G=XxIBET2
A k0O
R1-247F
R1-24 SN¥ A/G
hCvVe833052
rs1065248
R1-24R GEAlu IBUuELL D
idAlu IERf % iR T 3
A=xd i BIE T 1
G=x1iBILT?2
R1-23F
R1-28 SNP A/G
novizg21s2
GidAval 1B &£ 1 B
A(;?vall{‘iﬂfﬁféﬁ)ﬁ@?% :
. =X BEET 1
R1-28R (=miI@ET2
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ttgatttgticotgtotgttgeagGTTCTAGGTCECCTAGATATCCACAR
ABRAGATEETCETAGATGTGTEACTCTTATCAGAGAGTACCACCCAACACT
TTTGCTTTCTTCTCCATCTCTCAAGATCTCCTCAAGACGTCCAGCAATGC
TCTCTGTGTATTTAAATGEAAGTAT TTTTCTCTETGAAGCCACATTTTCC
ARCATGAGCCTCATGARGCCARCTARGTGTTATTGAACTGTARTTCTCTC
AATARCTCAGTGTAGCACTITAAAGTCTGARGGACAGCARCATGARAAGA
GCATATCRATGTGGTGOAGAARGGGAAGGEGTTGECTTTITAATTTATTT
TrPCTTCATCTT T TATAACAAGAARGTATCTATATATACATATETAARTAT
TTATATATRGATATATGTAGCTTTCTATATATGTAGTAGETTGGCTTTAA

BiEF: PPP3CA

acaatcatagctcactgoaacettaaacttotggactcaagtaatcoctoc
tgctiteatectoccaagtagetggaactataggeacataccaccatgett
ggetaacttgttaatatttitgtagagacgaggtcteatcatgitggtta
ggcatattgattttaactcaggetatcaaatatagtecctgaaaagyagy
aaattatttatttcaactaaaaaggitttaaaagtttaasaaceatotte
ttatgeaagttaacaatagtategatagtataaatattaatagtggagta
aatattggtgtatasactarggttataaattcttgeacaatacaaatcto
atctiggactecaatttattgaacatttttagtaattttgtcagtetggag
ttcoacttitgttactagtataaattgeattitocagagatagegtatygtt
aatattaatctgectyggacacatttcectacacttettigtecagattagg
tgteatetectitagaggocattovteagateegettateccetectgee
teoccatetcagtatagtacgggettoatgeacttccattatiaaactita
tgettatagecctcaaaagoaggagtogtageacagttbetgtactgtaa

taggatattacatattatattttoagttgattoccatgtgttbtttgitt
gtttgttitttgagacggaghbcteactetgtogeceaggetggagtgocagt
ggegtgatctotgetagtgageagaacctetgeottctgggttocaageca
trttectgecteagoctectgagtagektgggattacacgegeccaccace
atgeccagbtaatttttgtatttbtagtagagatggagtttcacearatt
ggcceaggetaatetbcaaactoctgaccteagatgatecgeccaccteggc
ctgocaaagtgttgggattacaggegtgageccaccatgeocgygogtgatt
cocatattitttaatagagatgecaaaaaatggtaaatagtaagattitg
cettitgtacattttatatatttgecaaattttcaaaaattacgttttget
ttacaataaataattecatittecattgaaagaaataatcaatgttgate
aaataagraggaatgtatttgecatgtttatgecttataattgtgagacay
taacttacotttgtaaattgatageaaactgeatgtgtetetgtetotayg
ttgtoctatgtgtgagtacacttacagetgetgtatttigtettttibgge

taaattaaaataaagtatgttaaaaaaaattttaaaaaaagatcecggaga
accaagatagagggaaatgtgggtgcttatatgeatittettectttea
gteattbepttotttttcacaaaagaaattaaaagttaatgtcgeceete
attgtgoocttecaghGRAGRGAGTOAGAGTETECTGACGCTGARAGECTT
GACCCCAACTEGCATGCTCCCCAGUEGAGTACTTTCTEGGAGGCEARGCAAA
CCCTGCARAGCGgtaagecaggetgatgggtabgactgtgtgetggggeat
Cgcagteagetgtgtecattagagooctgatttattcattocatttaagete

JP 2006-507795 A 2006.3.9

wita Fx

r

R1-83 SWDP{T-:C)

3734335
CidHpyCHI

T=3% 7 5

VA LR {7
TiZHpyCHIV4 3R

BILT 1
C=xt3 BT 2

CASG-F

CAS6 SNP C/G
152850338

CASE-E C(dSpe [%R

CA-25F

CASFP-1 SNP A/C

181876267
CA-25R

CASFP2-F

U1 2

&
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tgtettggtotteggttottettcteagotggeagaaggyetgaaaccoe
aatcagtttgatcagtcatgtecaacataatagetecctoattctatgyga
atgtyggtctttactecaccttteccocattcoctecatteacatgtiaate
tacatattecagectagectacaggacaactcatttaggtigectacatgea

attgtgocttcoaghGARGAGAGTGAGAGTGTECTGACGCTGARAGGUTT
GACCCCAACTGECATGCTCCCCAGCHEGAGTACTTICTGGAGGEAAGCAAA
CCCTGCAMAGCGgtaageaggetgatgggtatgactatgtgotggggeat
Cgeagtcagotgtgtoattagagecctgatttatteatteatttaagete
tgtettggtottoggttetteticteagotygragaagggetgaaaccca
aatcagttibgatcagtcatgtocaacataatagctecctoattetctgga
atgtggtetlbtactceacctttececeatbccotcattoacatgttaata
tacatattcagcctagctacaggacaactcatttagyitjuctacatyca
saatagytbtgactactttgagecactoegttgtoaaasacaactittta
atcacatttitaataagtattotggttatgtiteatttatgagataacac

Gene: PPP3CC

cgaaaatctocaccoececccegggeggttagecageagggacecggagecyg
gaggagoogagageagegegtgegaecgagetetactgectegegggaagyg
cggaagggtgaggagggeggagateggggegggaggoceggecgggtecy
ctaggacageggggcegcetbgggaagttytigagageggeget egyggycge
gettyegtgoacgagggoecgggocygoegageagocgeggeegteoeggte
COCACCCTTAGCAGCGETCECEGTCGETECCEARGCEETETTCCCCECCT
TAGCCACTEECGCCTCCCAAGAGAGCEACCEETEGGCCCTCETCCTETCA
GTGECOTCGEAGECCRGCECTECEETEGCOGUECCCTTCTEETGCTCEEA
CACCECTGAGHACCUGEGECCGEECACGECTEECTHEACGECTCCEEECAL
CTARGGCTCCCCCACGAGARGECUGRCEECCGLGOCETAGACECACGETCCG
GCEEECTCOTRGAGCCTEGAGCAGACCGAGEECACCATETCCEGEAGECE
CTTCCACCTCTCCACCACCGACCECETCATCAAAGgLgeCctggegggacy
Ggecticototgguaccogoggeaaacggectbeggetyggeggeggote
ggggeggagggaggetggggeegdgetycgeccaccetaggagggetegg
aggggtgtagacagagecgggeggeagoectoogagageagacacceggac

tttagattatcctgaagtettttagtitettgagtettogttigtigttt
gaagagggtttaacttggtaaccaggatctitaaattgggcacagaaaga
tatactggatggctgogacaagataatgtatttetttgatgateattacta
gatttactaattgotaacagtteatgaaggttttitigeagtgtoetagac
aatgtcagcccaagagactgaaattetaaatgaacaaacactgagaaata
titgaagaattcatteagtaattacctatgtaacattettgetaaagoty
tttaatttaagetgagettagttatagtagacaatcagacaaatoeaghl
tgtgygacttictacaagacagthggoctgaactetazaaatttcanaght
ggtgaaaacgaaacgaaacaaaaagggcaggaagactgttctagatgaaa

ggtttatattttgocaaggataageatettgatagtgetaacagtaagga
aaagttatctgttagecagectaaaatcttacaacagiggagagagaagaa
aatgccaagagaataaaggacaaaatcatgeaagtetgtagtcatecagtyg
gcttekggcatctgggaggttgbgttetgattatcttggacataaatagt
ctattcattttatettotbgettetggaceataacagttotggaaatetty
gctcacccactgtttgtccatggcaatgatgtcggcagtatgcatcatta
atttattcetotgtagtgtoagtaatgggtycatgatacasacatttacaa
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CASFR2 SNP G/A

CASFP2-R rs2B51060

12
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CR-11 SNP A/C
rs1880942
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cC-laF
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[aagttcttttgataagtcttccacaaggctcaattcctatctttagctta
[ tagecaggasctitagatgaatgtaaggaagaageggaaaceacctygtygg
atcatgggactataggetttagttgatttattatattaaccageattate
agaatggaagygagtggaatcttctattgeagaaagtacataatgaattt
[

L

[ ggtacaagectgtagteceggecagttaagaagetgagactgaaggatag
[attgagcctgggtgtttgagattacagtgggctatgattgtgccactgca

ctetagectgggtgacagaghgagaccctgbocetaaaaataaataaata
[agtaaataaatgttcagctgattagatcaggccctcccaagataatcttt
[ cttttgecatataatgggacaaaataatgggaghcteatcatacttacag

ttttecatccactgaaagaggagtggattatacatacaaayalylaggtoa
[dLgcnggtuattttagaattcgtctaccacacagatatactcacaaaaag
[ atagtaaaatatggatgettaaggatgtteactgeagbgttaattgtaac

{
L
C
L

[tgatacagggatgcaatgtgtaataataacatcagggatttttttgacag
[ actatttttagaagatggaacaataggtectggaaacattttaagtatet
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AldHinf TERRIZ 4L 5
G(;t?lnf {IEE fr & WkiEd 3
G=3f 3 E{EF 1

CO-2AR A-3 BT 2

CC-33F

CC-33 B8NP T/C
hCv3ige04214

370,250,120

CCE3-F

[ccttﬁtgcccagaatttcttaccttaggt ttttatttgettticacatga CC83 SNP A/G

tttaactgtagttaaacctgatgygetttoetbtttotoctatetaccaaga
[tattccttcttttttattataatgctgcatctgaaatgtaaataaatctt
[ ggaacaageacacagattcaagtataagtttaasaattttattettatata

152461491
G creates HpyCH4 IV site
A destroys HpyCH4 IV gite

[aggagagagcatgtgtgttgccatgcatgggtgtttttactgataagctg CCE3-F A= allele 1, G=allele 2

atcteteticagtggoractgtggettitagaactageatecttatcatta
[
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