








 

 

 
 



 

 

 
 

 

 
 

 

 



























 

 

 

 

 

































































 

 
 

 















































 



 

 

 









8 7 6 5 4 3 2 1 1 2 3 4 5 6 7 8 Mode Amino acid change
Patient 1 Upper P P

Lower x 9 Het c.916_918dup p.Asn360dup
Patient 1's aunt Upper 

Lower 0 Het c.916_918dup p.Asn360dup
Patient 2 Upper 

Lower 6 (4) Het c.637G>A p.Gly213Ser
Patient 2's father Upper 

Lower 0 Het c.637G>A p.Gly213Ser
Patient 3 Upper 

Lower 12 (8) Homo c.637G>A p.Gly213Ser
Patient 4 Upper P P

Lower 2 Het c.511C>T p.Arg171Cys
Patient 4's mother Upper 

Lower 0 Het c.511C>T p.Arg171Cys

Patient 5a Upper 
Lower 8 (4) Homo c.511C>T p.Arg171Cys

Patient 5's sister Upper 
Lower 4 (2) Het c.511C>T p.Arg171Cys

Patient 5's mother Upper 
Lower 0 Het c.511C>T p.Arg171Cys

Tooth

JawsPatients 

Number of 
missing teeth 

(excluding 3rd molars) Mutation











 

 



 



 



 

 





 





















 
 



 
 
 
 
 







 





 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 
 

 

 

 

 

 







 





 

 

 















 

 

 





































 

 



 

 

 



 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 



 
 

 

 

 
 

 

 
 

 

 

















 



 



 

 

 
 
 

 
 



 



 

 

 

 
 
 

 
 



 



 

 

 

 

 
 
 





 

 

 

 

 

 



 

 

 
 

 

 

 



 



 

 
 

 



 

 

 



 

 

 

 

 

 



 
 
 

 

 

 

 

 
 

 

 

 

 



 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

 































































































































































































































 

 

 



 
 




