Supplementary Table 1. List of the other compound heterozygous and heterozygous mutations inherited from the father 
[bookmark: _GoBack]Descriptive summary of the identified other compound heterozygous and heterozygous mutations inherited from the father. CompHet, compound heterozygous, Het, heterozygous mutation.
	Mutation
	Mutation Type
	Patient
	Father
	Mother

	ADAMTS18: ENST00000449265:c.406 C > G:p.Q136E
	Het
	GC
	GC
	GG

	ADGRB1: ENST00000521208:c.3122 C > T:p.T1041M
	Het
	CT
	CT
	CC

	AHNAK2: ENST00000333244:c.16252 G > C:p.A5418P
	CompHet
	CG
	CG
	CC

	AHNAK2: ENST00000333244:c.14839 G > A:p.E4947K
	CompHet
	CT
	CT
	CC

	ANKRD12: ENST00000262126:c.1720 A > G:p.M574V
	Het
	AG
	AG
	AA

	ARHGEF28: ENST00000545377:c.4071 G >C:p.E1357D
	Het
	GC
	GC
	GG

	ASAP3: ENST00000336689:c.908 C > T:p.T303M
	Het
	GA
	GA
	GG

	BACH1: ENST00000399921:c.2033 c > G:p.A678G
	Het
	CG
	CG
	CC

	BAHD1: ENST00000561234:c.33 G > A:p.M11I
	Het
	GA
	GA
	GG

	BCKDHA: ENST00000540732:C.1262 G > A:p.R421H
	Het
	GA
	GA
	GG

	BIRC6: ENST00000421745:c.14494 A > G:p.T4832A
	Het
	AG
	AG
	AA

	BTN2A1: ENST00000312541:c.1406 G > A:p.R469K
	Het
	GA
	GA
	GG

	BTN2A2: ENST00000416795:c.1201 C > G:p.H401D
	Het
	CG
	CG
	CC

	[bookmark: _Hlk491013123]BTN3A3: ENST00000339789:c.1154 C > T:p.P385L
	Het
	CT
	CT
	CC

	C6orf106: ENST00000374023:c.874 C > G:p.P292A
	Het
	GC
	GC
	GG

	CAPN5: ENST00000529629:c.349 T > G:p.Y117D
	Het
	TG
	TG
	TT

	CASP7: ENST00000369321:c.200 C > A:p.S67Y
	Het
	CA
	CA
	CC

	CD248: ENST00000311330:c.1235 C > G:p.P412R
	Het
	GC
	GC
	GG

	CDK11A/B: ENST00000479362:c.302 A > G:p.K101R
	Het
	TC
	TC
	TT

	CLEC1A:ENST00000414501:c.171 G > C:p.L57F
	Het
	CG
	CG
	CC

	CNTNAP2: ENST00000361727:c.3106 G > A:p.A1036T
	Het
	GA
	GA
	GG

	COA4: ENST00000537289:c.20 A > G:p.Q7R
	Het
	TC
	TC
	TT

	COL2A1: ENST00000380518:c.196 G > A:p.D66N
	Het
	CT
	CT
	CC

	COQ4: ENST00000609948:c.134 C > G:p.S45C
	Het
	CG
	CG
	CC

	CTNNAL1: ENST00000374595:c.983 G > A:p.R328H
	Het
	CT
	CT
	CC

	CXCL16: ENST00000574412:c.218 T > A:p.F73Y
	Het
	AT
	AT
	AA

	DAG1: ENST00000545947:c.220 G > A:p.V74I
	Het
	GA
	GA
	GG

	DBNDD2: ENST00000372723:c.455 A > G:p.D152G
	Het
	AG
	AG
	AA

	DCAF13: ENST00000519682:c.626 T > C:p.F209S
	Het
	TC
	TC
	TT

	DDX60L: ENST00000511577:c.2140 G > A:p.G714R
	Het
	CT
	CT
	CC

	DHRS1: ENST00000558340:c.22 C > T:p.Q8X
	Het
	GA
	GA
	GG

	DIEXF: ENST00000491415:c.1601 T > A:p.F534Y
	Het
	TA
	TA
	TT

	DNAH5: ENST00000265104:c.7452 C > A:p.F2484L
	Het
	GT
	GT
	GG

	DPCR1: ENST00000462446:c.869 G > A:p.G290E
	Het
	GA
	GA
	GG

	DUOXA1: ENST00000558422:c.77 G > A:p.S26N
	Het
	CT
	CT
	CC

	ELFN1: ENST00000424383:c.23 C > T:p.A8V
	Het
	CT
	CT
	CC

	EMC1: ENST00000477853:c.1862 G > A:p.R621H
	Het
	CT
	CT
	CC

	ESRRA: ENST00000468670:c.22 A > T:p.I8F
	Het
	AT
	AT
	AA

	FAM124A: ENST00000280057:c.1471 G > C:p.A491P
	Het
	GC
	GC
	GG

	FAT2: ENST00000261800:c.9805 C> T:p.R3269C
	Het
	GA
	GA
	GG

	FHOD1: ENST00000258201:c.3130 C > T:p.R1044W
	Het
	GA
	GA
	GG

	FKBP10: ENST00000489591:c.274 C > G:p.L92V
	Het
	CG
	CG
	CC

	FOXP1: ENST00000493089:c.160 G > A:p.A54T
	Het
	CT
	CT
	CC

	FXR1: ENST00000305586:c.1484 T > A:p.I495K
	Het
	TA
	TA
	TT

	GDPD5: ENST00000529721:c.1814 G > A:p.R605H
	Het
	CT
	CT
	CC

	GPATCH8: ENST00000434000:c.3934 G > A:p.A1312T
	Het
	CT
	CT
	CC

	HLAC: ENST00000383329:c.595 G > A:p.G199R
	Het
	CT
	CT
	CC

	HLADMA: ENST00000456800:c.708 C > A:p.H236Q
	Het
	GT
	GT
	GG

	HYDIN: ENST00000393567:c.13925 G > A:p.R4642H
	Het
	CT
	CT
	CC

	IGSF10: ENST00000282466:c.3104 G > C:p.R1035T
	Het
	CG
	CG
	CC

	IGSF9B: ENST00000533871:c.3530 C > T:p.P1177L
	Het
	GA
	GA
	GG

	IRX6: ENST00000290552:c.1147 G > C:p.G383R
	Het
	GC
	GC
	GG

	ISM1: ENST00000262487:c.476 G > A:p.R159Q
	Het
	GA
	GA
	GG

	KAZN: ENST00000376030:c.1566 G > T:p.E522D
	Het
	GT
	GT
	GG

	KDM3B: ENST00000314358:c.3604 A > C:p.N1202H
	Het
	AC
	AC
	AA

	KIAA1614: ENST00000367588:c.3455 A > T:p.N1152I
	Het
	AT
	AT
	AA

	KLB: ENST00000257408:c.2491 G > T:p.V831L
	Het
	GT
	GT
	GG

	KMT2D: ENST00000301067:c.10009 C > A:p.H3337N
	Het
	GT
	GT
	GG

	LAG3: ENST00000203629:c.1333 C > T:p.L445F
	Het
	CT
	CT
	CC

	LAMA3: ENST00000399516:c.2402 G > T:p.G801V
	Het
	GT
	GT
	GG

	LDAH: ENST00000440866:c.272 A > T:p.D91V
	Het
	TA
	TA
	TT

	LGI3: ENST00000517694:c.604 T > C:p.Y202H
	Het
	AG
	AG
	AA

	LOC81691: ENST00000568894:c.133 G > A:p.A45T
	Het
	GA
	GA
	GG

	LRFN1: ENST00000248668:c.1051 G > C:p.G351R
	Het
	CG
	CG
	CC

	LRRC43: ENST00000425921:c.1119 C > G:p.D373E
	Het
	CG
	CG
	CC

	MAST4: ENST00000404260:c.5840 A > C:p.N1947T
	Het
	AC
	AC
	AA

	MCM3AP: ENST00000397708:c.507 C > A:p.S169R
	Het
	GT
	GT
	GG

	MRPS5: ENST00000272418:c.1157 C > T:p.S386F
	Het
	GA
	GA
	GG

	MS4A63: ENST00000532756:c.106 G > C:p.A36P
	Het
	GC
	GC
	GG

	MTFMT: ENST00000560717:c.44 G > C:p.G15A
	Het
	CG
	CG
	CC

	NBEAL1: ENST00000449802:c.1211 C > T:p.T404I
	Het
	CT
	CT
	CC

	NLRP12: ENST00000535162:c.629 C > T:p.P210L
	Het
	GA
	GA
	GG

	NRN1L: ENST00000339176:c.32 G > C:p.C11S
	Het
	GC
	GC
	GG

	NUP85: ENST00000245544:c.1823 C > T:p.T608M
	Het
	CT
	CT
	CC

	OR5B2: ENST00000302581:c.319 A > G:p.T107A
	Het
	TC
	TC
	TT

	PAX1: ENST00000444366:c.185delC:p.S62fs
	Het
	DEL
	DEL
	NO DEL

	PCDHA: ENST00000532602:c.A2713 A > G:p.N905D
	Het
	AG
	AG
	AA

	PCDHA6: ENST00000529310:c.2027 C > T:p.P676L
	Het
	CT
	CT
	CC

	PEX16: ENST00000378750c.187 G > A:p.G63R
	Het
	CT
	CT
	CC

	PKHD1L1: ENST00000378402:c.2867 C > A:p.A956D
	Het
	CA
	CA
	CC

	PLCE1: ENST00000260766:c.6691 T > C:p.F2231L
	Het
	TC
	TC
	TT

	PLEKHA5: ENST00000429027:c.2077 A > G:p.M693V
	Het
	AG
	AG
	AA

	PLEKHG3: ENST00000394691:c.1337 G > A:p.R446Q
	Het
	GA
	GA
	GG

	PON3: ENST00000451904:c.289 G > A:p.A97T
	Het
	CT
	CT
	CC

	PRRC2A: ENST00000376033:c.4316 G > A:p.R1439Q
	Het
	GA
	GA
	GG

	PRUNE2: ENST00000428286:c.2438 T > C:p.L813P
	Het
	AG
	AG
	AA

	PYGM: ENST00000164139:c.2290 A > G:p.N764D
	Het
	TC
	TC
	TT

	RAB3GAP2: ENST00000358951:c.1660 A > G:p.M554V
	Het
	TC
	TC
	TT

	RAD52: ENST00000541619:c.34 C > T:p.R12C
	Het
	GA
	GA
	GG

	RASL10A: ENST00000401450:c.208 G > A:p.G70R
	Het
	CT
	CT
	CC

	RBFOX2: ENST00000438146:c.473 G > T:p.G158V
	Het
	CA
	CA
	CC

	RBM47: ENST00000515053:c.366 C > G:p.H122Q
	Het
	GC
	GC
	GG

	REP15: ENST00000310791:c.624 T > G:p.C208W
	Het
	TG
	TG
	TT

	RRAGA: ENST00000380527:c.702 C > G:p.I234M
	Het
	CG
	CG
	CC

	SAG: ENST00000409110:c.1159 C > A:p.L387M
	Het
	CA
	CA
	CC

	SCNN1D: ENST00000379116:c.661 C > T:p.R221W
	Het
	CT
	CT
	CC

	SEMA5A: ENST00000382496:c.1568 C > T:p.T523M
	Het
	GA
	GA
	GG

	SFTPA1: ENST00000419470:c.698 G > T:p.G233V
	Het
	GT
	GT
	GG

	SH3BP2: ENST00000511747:c.914 C > T:p.P305L
	Het
	CT
	CT
	CC

	SKIV2L2: ENST00000230640:c.2102 G > A:p.R701H
	Het
	GA
	GA
	GG

	SLC20A2: ENST00000520262:c.787 G > A:p.V263I
	Het
	CT
	CT
	CC

	SOGA1: ENST00000357779:c.3214 C > T:p.R1072W
	Het
	GA
	GA
	GG

	SPANXC/D:ENST00000370515:exon2:c.G253A:p.E85K
	Het
	CT
	CT
	CC

	SPIDR: ENST00000518074:c.1574 G > A:p.R525H
	Het
	GA
	GA
	GG

	SPZ1: ENST00000296739:c.1000 A > G:p.R334G
	Het
	AG
	AG
	AA

	SSFA2: ENST00000431877:c.673 C > G:p.Q225E
	Het
	CG
	CG
	CC

	ST6GALNAC4: ENST00000335791:c.491 G > A:p.R164H
	Het
	CT
	CT
	CC

	STRIP2: ENST00000435494:c.367 C > T:p.R123W
	Het
	CT
	CT
	CC

	SYNGR1: ENST00000381535:c.62 A > G:p.Q21R
	Het
	AG
	AG
	AA

	TAF1L: ENST00000242310:c.944 A > G:p.Y315C
	Het
	TC
	TC
	TT

	TKTL2: ENST00000280605:c.70 C > T:p.R24W
	Het
	GA
	GA
	GG

	TMPRSS9: ENST00000332578:c.3020 G > A:p.G1007D
	Het
	GA
	GA
	GG

	TPRKB: ENST00000409716:c.362 A > G:p.N121S
	Het
	TC
	TT
	TC

	TRIM47: ENST00000587339:c.115 G > A:p.A39T
	Het
	CT
	CT
	CC

	TSSC4: ENST00000437110:c.151 C > A:p.P51T
	Het
	CA
	CA
	CC

	TTC7A: ENST00000409245:c.335 G > A:p.R112Q
	Het
	GA
	GA
	GG

	USP17L2: ENST00000333796:c.1238 C > T:p.P413L
	Het
	GA
	GA
	GG

	USP42: ENST00000306177:c.1660 C > A:p.P554T
	Het
	CA
	CA
	CC

	WASF1: ENST00000392589:c.1048 C > T:p.P350S
	Het
	AA
	AA
	GG

	WDPCP: ENST00000409562:c.1310 G > T:p.S437I
	Het
	CA
	CA
	CC

	ZNF573: ENST00000339503:c.475 A > G:p.T159A
	Het
	TC
	TC
	TT

	ZNF740: ENST00000416904:c.550 T > G:p.S184A
	Het
	TG
	TG
	TT

	ZNF766: ENST00000439461:c.1351 A > C:p.S451R
	Het
	AC
	AC
	AA

	ZNF865: ENST00000568956:c.2297 G > T:p.G766V
	Het
	GT
	GT
	GG



