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Positio Locus Disease Allele Nucleoti

n

114

150

195

302

309

310

3308

3308

3310

3316

MT-C

MT-C

MT-C

MT-C

MT-C

MT-C

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1

BD-asso
ciated
Longevit
y/
Cervical
Carcino
ma /
HPV
infection
risk
BD-asso
ciated /
melano
ma pts
Higher
in
melano
ma
patient
group
AD-wea
kly
associat
ed
Melano
ma
patients
MELAS
| DEAF
enhance
r/
hyperte
nsion /
LVNC /
putative
LHON
Sudden
Infant
Death
Diabete
s/ HCM
Diabete
s/
LHON /
PEO

de

Change

Cl14 C-T

C150 C-T

T195 T-C

A302
ACC

A-ACC

C309 C-CC
CC

T310 T-TC

TC

T330 T-C
8C

T330 T-G
8G

C331 C-T
oT
G331 G-A
6A

Amino Homoplas

Acid
Change

noncodi

ng
noncodi

ng

noncodi
ng

noncodi .

ng

noncodi .

ng

noncodi .

ng

M-T

M-X

P-S

A-T

Heteroplas Status

my

cy

Reporte 188
d

Conflicti 5584
ng

reports

Reporte 8308
d

Reporte 74
d

Reporte 308
d

Reporte 0
d

P.M.-po 326
ssibly
synergi

stic

Reporte 6
d

Reporte 11
d
Unclear 381

GB
Frequen

Referenc
es

14

18



Positio Locus Disease

n

3335

3337

3340

3376

3380

3388

3391

3394

3395

3396

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

LHON
(putative

)

Cardiom
yopathy

Enceph
aloneur
omyopat
hy
LHON
MELAS
overlap
MELAS

Materall
y
Inherite
d
Nonsyn
dromic
Deafnes
S

LHON
(putative
)
LHON/
Diabete
s/
CPTdefi
ciency /
high
altitude
adaptati
on
LHON /
HCM
with
hearing
loss
NSHL /
MIDD

Allele Nucleoti

G337
6A

G338
0A
C338
8A

A339
5G

T339
6C

de

Change Change

T-C

G-A

C-T

G-A

G-A

C-A

T-C

A-G

T-C

Amino
Acid

I-T

V-M

P-S

E-K

R-Q

L-M

Y-H

Y-C

syn

Homoplas
my

Heteroplas Status

my

Reporte
d

Possibl
y
synergi
stic
Reporte
d

Cfrm

Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d/
Unclear

Reporte
d

Reporte
d/
Unclear

GB
Frequen

cy

41

70

16

45

580

20

308

Referenc
es

27



Positio Locus Disease

n

3397

3398

3399

3407

3418

3421

3460

3472

3481

3481

3488

3496

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

ADPD /
Possibly
LVNC-c
ardiomy
opathy
associat
ed
DMDF+
HCM /
GDM /
possibly
LVNC
cardiom
yopathy-
associat
ed
Gestatio
nal
Diabete
s (GDM)
HCM /
Muscle
involve
ment
AMegL

MIDD
LHON
LHON
MELAS

Progres
sive
Enceph
alomyop
athy
LHON
(putative

)
LHON

Allele Nucleoti
de

A339
7G

T339
8C

A339
oT

G340

A341
8G
G342
1A
G346
0A
T347
2C
G348
1A
G348
1A

T348

G349
6T

Amino Homoplas Heteroplas Status

Acid my

Change Change

A-G

T-C

A-T

G-A

G-A

T-C

G-A

G-A

T-C

MV + -
M- T  + -
M-I + -
RH  + -
N-D  + -
V-l + -
AT o+ +
F-L + -
E-K - +
E-K - +
L-P + -
AS o+ -

my

Frequen

GB

cy

Reporte 120

d

Reporte 166

d

Reporte
d

Conflicti

ng
reports

Reporte
d
Reporte
d

Cfrm

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d/
Second
ary

12

68

20

11

Referenc
es

10

5



Positio Locus

n

3497

3551

3632

3634

3635

3644

3688

3697

3700

3713

3733

3733

3736

3745

3769

3781

3796

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

Disease Allele Nucleoti

LHON

LHON
(putative
)

LHON
(putative

)
LHON

LHON

BD-asso
ciated
Leigh
Syndro
me
MELAS
/LS /
LDYT
LHON

LHON
(putative

)
LHON

LHON
LHON

Possible
adaptive
high
altitude
variant
LHON
(putative
)

LHON
(putative
)
Adult-O
nset
Dystoni
a

C349
T

G369
TA

G370
OA
T371

G373
3A
G373
3C
G373
6A
G374

de

Change Change

C-T

C-T

C-T

A-G

G-A

T-C

G-A

G-A

G-A

G-A

G-C

C-G

T-C

A-G

Amino Homoplas

Acid

A-V

A-V

S-F

S-N

V-A

A-T

G-S

A-T

L-V

S-P

T-A

my

Heteroplas Status

my

Reporte
d/
Second
ary
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d
Cfrm

Reporte
d
Reporte
d

Cfrm

Cfrm

Reporte
d

Cfrm

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

GB
Frequen

cy

129

189

70

95

187

Referenc
es

10



Positio Locus

n

3833

3866

3890

3902

3919

3946

3949

3958

3959

3995

4081

4123

4132

4136

MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

MT-N
D1

Disease

PEG

LHON
+limb
claudica
tion
Progres
sive
Enceph
alomyop
athy /
LS/
Optic
Atrophy
EXIT+m
yalgia /
severe
LA+card
iac /
3-MGA
aciduria
LHON
(putative

)
MELAS

MELAS

LHON
(putative

)
MELAS

MELAS

LHON
(putative
)

LHON
(putative
)
NAION-
associat
ed
LHON

Allele

T383
3A
T386
6C

G389
0A

3902_
3908i
nvAC
CTTG

T391
9C

G394
6A
T394
oC
G395
8A

G395
9A
A399
5G
T408
1C

A412
3T

G413
2A

A413
6G

Nucleoti
de
Change

T-A

T-C

G-A

inversion

T-C

A-T

G-A

A-G

Amino
Acid
Change

L-Q

I-T

DLA-G
KV

S-P

G-S

G-D

A-T

Y-C

Homoplas
my

Heteroplas Status

my

Reporte
d
Reporte
d

Cfrm

Cfrm

Reporte
d

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Possibl
y
synergi
stic

GB
Frequen

cy
0

122

15

54

Referenc
es

10



Positio Locus

n

4142

4160

4163

4171

4216

4633

4640

4648

4659

4681

4769

4833

4852

4883

MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D1
MT-N
D1

MT-N
D2

MT-N
D2
MT-N
D2
MT-N
D2

MT-N
D2

MT-N
D2
MT-N
D2

MT-N
D2
MT-N
D2

Disease

Develop
mental
delay,
seizure,
hypotoni
a

LHON

LHON
(putative

)
LHON

LHON/
Insulin
Resista
nce
/possibl
e
adaptive
high
altitude
variant
LHON
candidat
e

LHON

PEG

possible
PD risk
factor
Leigh
Syndro
me
SZ-asso
ciated
Diabete
s helper
mutation
; AD,
PD
LHON

Glauco
ma

Allele Nucleoti

G414

T416
0oC
T416

C417
1A
T421

T485
2A
C488
3T

de
Change

G-A

C-A

T-C

C-G

T-C

G-A

A-A

A-G

T-A

C-T

Amino
Acid
Change

R-Q

L-M

Y-H

A-G

F-S

A-T

syn

T-A

L-Q

syn

Homoplas
my

Heteroplas Status GB

my Frequen
cy
+ Reporte 0
d
- Reporte 1
d
- Reporte O
d
+ Cfrm 2
- P.M.- 4267
haplogr
oup J/
T
marker
- Reporte 0
d

- Reporte 117
d

- Reporte 1
d

- Reporte 57
d

+ Reporte 1
d

- Reporte 0
d

- Reporte 343
d;
haplogr
oup G
marker

- Reporte O
d

- Conflicti 2068
ng
reports

Referenc
es

10

37



Positio Locus

n

4917

5001

5134

5178

5244

5452

5460

5460

5911

5913

MT-N
D2

MT-N
D2

MT-N
D2

MT-N
D2

MT-N
D2
MT-N
D2

MT-N
D2
MT-N
D2
MT-C
o1
MT-C
o1

Disease

LHON /
Insulin
Resista
nce /
AMD /
NRTI-P
N
Develop
mental
delay,
seizure,
cardiom
yopathy,
lactic
acidosis
Exercise
intoleran
ce
(EXIT)
Longevit
Y,
Extraver
sion Ml /
AMS
protectio
n; blood
iron
metaboli
sm
LHON

Progres
sive
Enceph
alomyop
athy

AD /PD

AD

Prostate
Cancer
Prostate
Cancer/
hyperte
nsion

Allele Nucleoti

A491

A500
1AA

AA51
34d

C517
8A

G524
4A
C545
2T

G546
OA
G546
oT
C591
1T
G591

de
Change

A-G

A-AA

AAA-A

C-A

G-A

C-T

G-A
G-T
C-T

G-A

Amino Homoplas Heteroplas Status

Acid
Change
N-D +
frames -
hift
frames
hift
L-M +
G-S -
T-M +
A-T +
A-S +
A-V +
D-N +

my

my

cy

Reporte 2026
d;

haplogr

oup T

marker

Reporte O
d

Reporte 0
d

Reporte 2053
d;

haplogr

oup D

marker

Reporte O
d

Reporte 13
d

P.M. 2654

Reporte 0
d

Reporte 192
d

Reporte 420
d

GB
Frequen

Referenc
es

27

18



Positio Locus

n

5920

5935

5973

6020

6081

6150

6253

6261

6267

6285

6328

6340

6480

6489

MT-C
o1

MT-C
o1
MT-C
o1
MT-C
o1

MT-C
01
MT-C
o1

MT-C
o1

MT-C
o1

MT-C
o1
MT-C
o1
MT-C
o1

MT-C
o1
MT-C
o1

MT-C
o1

Disease

Myoglob
inuria /
EXIT
Prostate
Cancer
Prostate
Cancer
Motor
Neuron
Disease
Prostate
Cancer
Prostate
Cancer/
enriched
in

POAG
cohort
Prostate
Cancer/
enriched
in

POAG
cohort
Prostate
Cancer/
LHON
Prostate
Cancer
Prostate
Cancer
EXIT
(Exercis
e
Intolera
nce)
Prostate
Cancer
Prostate
Cancer/
enriched
in

POAG
cohort
Therapy
-Resista
nt

Epilepsy

Allele

G592
OA

A593
5G
G597
3A
CGA
GC60
20d
G608
1A
G615
0A

T625
3C

G626
1A

G626
7A
G628
5A
C632
8T

C634
oT
G648
OA

C648
9A

Nucleoti
de

Change Change

G-A

A-G

G-A

CGAGC-
del

G-A

G-A

T-C

G-A

G-A

C-T

G-A

C-A

Amino Homoplas

Acid

W-Ter

N-S
A-T
AELGQ
-AGPA
Ter

A-T

V-I

M-T

A-T

V-I

T

V-

L-l

my

Heteroplas Status
my

+ Reporte
d

- Reporte
d

- Reporte
d

+ Reporte
d

- Reporte
d

- Reporte
d

- Reporte
d

- Reporte
d

- Reporte
d

- Reporte
d

- Reporte
d

- Reporte
d

- Reporte
d

+ Reporte
d

GB
Frequen

cy

204

430

307

114

o

75

131

Referenc
es



Positio Locus

n

6597

6663

6698

6708

6721

6742

6930

6955

6962

7023

7041

7080

7083

7158

MT-C
o1

MT-C
o1
MT-C
01
MT-C
o1

MT-C
o1

MT-C
o1

MT-C
o1

MT-C
01

MT-C
o1

MT-C
o1

MT-C
o1
MT-C
o1
MT-C
o1
MT-C
o1

Disease

MELAS-
like
syndrom
e
Prostate
Cancer
Myopath
y

MM &
Rhabdo
myolysis
Acquire
d
Idiopathi
c
Siderobl
astic
Anemia
Acquire
d
Idiopathi
c
Siderobl
astic
Anemia
Multisys
tem
Disorder
Mild
EXIT
and MR
Possible
helper
variant
for
15927A
MELAS-
like
syndrom
e
Prostate
Cancer
Prostate
Cancer
Prostate
Cancer
Prostate
Cancer

Allele Nucleoti

C659
TA

A666
3G
A669
8del
G670
8A

T672
1C

T674
2C

G693
0A

G695
5A

G696
2A

G702
3A

G704
1A
T708
0C
A708
3G
A715

de
Change

C-A

A-G

A-del

G-A

T-C

T-C

G-A

G-A

G-A

A-G

A-G

Amino
Acid
Change

Q-K

-V

K-fs-Te
r
G-Ter

M-T

G-Ter

G-D

V-M

Homoplas
my

Heteroplas Status

my

Reporte
d

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

GB
Frequen

cy

0

143

o

o

867

40

15

29

Referenc
es



Positio Locus
n

7305 MT-C
o1
7402 MT-C
o1
7443  MT-C
o1
7444  MT-C
01
7445 MT-C
o1
7445 MT-C
o1
7587 MT-C
02
7598 MT-C
02
7623 MT-C
02
7637 MT-C
02
7671 MT-C
02
7697 MT-C
02
7706 MT-C
02
7859 MT-C
02
7868 MT-C
02

Disease Allele Nucleoti

Prostate
Cancer
Isolated
complex
v
deficien
cy
DEAF

LHON/
SNHL /
DEAF
DEAF

SNHL

Mitocho
ndrial
Enceph
alomyop
athy
Possible
LHON
helper
variant
LHON

PD risk
factor
MM

Possible
HCM
suscepti
bility
Alpers-
Huttenlo
cher-like
Progres
sive
Enceph
alomyop
athy
LHON

A730
5C
C740
2del

A744
3G
G744
4A

A744
5C
A744
5G
T758

G759
8A

C762
3T
G763

T767
1A
G769
TA

G770

6A

G785
9A

C786
8T

de

Change Change

A-C

C-del

A-G

G-A

A-C

A-G

T-C

G-A

C-T

G-A

T-A

G-A

C-T

Amino
Acid

M-L
frames
hift:
P-HPT
THSKN
PYTX
Ter-G

Ter-K

Ter-S

Ter-Ter

M-T

A-T

T

E-K

A41T

D-N

L-F

Homoplas
my

Heteroplas Status

my

Reporte 0
d
Reporte 0
d

Reporte 1

d

Reporte 146
d

Reporte 10
d
Cfrm 1

Reporte 0
d

Reporte 580
d

Reporte O
d

Reporte 2
d

Reporte O
d

Reporte 242
d

Reporte 8
d

Reporte 132
d

Possibl 16

y
synergi
stic

GB
Frequen

cy

Referenc
es

24

28



Positio Locus

n

7877

7896

7970

7989

8010

8021

8042

8078

8108

8156

8249

8381

8393

MT-C
02

MT-C
02

MT-C
02
MT-C
02
MT-C
02

MT-C
02

MT-C
02
MT-C
02
MT-C
02
MT-C
02

MT-C
02

MT-A
TP8

MT-A
TP8

Disease

PEG
glaucom
a
Multisys
tem
Disorder
Enceph
alopathy
Rhabdo
myolysis
Develop
mental
delay,
ataxia,
seizure,
hypotoni
a, lactic
acidosis
Astheno
zoosper
mia
Lactic
Acidosis
DEAF

SNHL

Multi-sy
stem
mitocho
ndrial
disorder
Mitocho
ndrial
myopath
y

MIDD /
LVNC
cardiom
yopathy-
assoc.
Reversi
ble brain
pseudoa
trophy

Allele

A787
7C

G789
6A

G797
oT
T798
oC
T801
0oC

A802
1G

8042d
elAT
G807
8A
A810
8G
G815
6del

G824
9A

A838
1G

C839
3T

Nucleoti
de
Change

A-C

G-A

A-G

AT-del
G-A
A-G

G-del

G-A

A-G

C-T

Amino
Acid
Change

K-Q

W-Ter

E-Ter

V-A

M-Ter

V-

frames
hift

G-Ter

T-A

P-S

Homoplas
my

Heteroplas Status

my

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

GB
Frequen

cy

26

64

154

Referenc
es



Positio Locus
n

8403 MT-A

TP8

8411 MT-A

TP8

8414 MT-A
TP8
MT-A

TP8

8481

8519 MT-A

TP8

8527 MT-A

TP8/

8528 MT-A

TP8/

8529 MT-A

TP8/

8558 MT-A

TP8/

Disease

Episodic
weakne
ss and
progres
sive
neuropa
thy
Severe
mitocho
ndrial
disorder
Longevit
y
Tetralog
y of
Fallot
patient
Suscepti
bility to
bullous
pemphig
oid
Neurom
uscular
disorder
possible
helper
mutation
Infantile
cardiom

yopathy

Apical
HCM

Possibly
LVNC
cardiom
yopathy-
associat
ed

Allele Nucleoti
de
Change Change

T840
3C

A841
1G

cs41
47
C848
1T

G851
9A

A852
7G

T852

T-C

A-G

C-T

C-T

A-G

T-C

G-A

C-T

Amino Homoplas

Acid

I-T

M-V

L-F

P-L

E-K

ATP8:K
_K’
ATPG6:
M(start)
-V

ATPS:
W-R;
ATPG6:
M(start)
-T
ATPS8:
W-X;
ATPG6:
M-M
ATP8:P
-S’
ATPG6:A
-V

+

+

+

Heteroplas Status

my

Reporte 1
d

Reporte 2
d

Reporte 1711
d

Reporte 3

d

Reporte 103
d

Reporte 145
d

Cfrm 0

Reporte 0
d

Reporte 12
d

GB
Frequen

cy

Referenc
es



Positio Locus Disease Allele Nucleoti Amino Homoplas Heteroplas Status GB Referenc

n de Acid my my Frequen es
Change Change cy
8561 MT-A Ataxiaw C856 C-G ATP8:P + + Reporte 0 1
TP8/ neuropa 1G -A; d
6 thy, DM, ATP6:P
SNHL, -R
and
hypogon
adism
8611 MT-A Ataxia, C861 C-CC frames - + Reporte 0 1
TP6 microce 1CC hift d
phaly,
develop
mental
delay,
intellect
ual
disability
8618 MT-A NARP T861 T-TT truncat - + Reporte 0 1
TP6 8TT ed d
protein
8668 MT-A LHON T866 T-C W-R + - Reporte 32 1
TP6 8C d
8719 MT-A Suspect G871 G-A G-Ter - + Reporte 0 1
TP6 edmito 9A d
disease
8741 MT-A MILS T874 T-G L-R - + Reporte 0 1
TP6  protectiv 1G d
e factor
8794 MT-A Exercise C879 C-T H-Y + - Reporte 1255 2
TP6 Enduran 4T d
ce/
Coronar
y
Atheros
clerosis
risk
8795 MT-A MILS A879 A-G H-R - + Reporte 0 1
TP6  protectiv 5G d
e factor
8836 MT-A LHON A883 A-G M-V + - Reporte 117 2
TP6 6G d
8851 MT-A BSN/ T885 T-C W-R + + Cfrm 3 5

TP6 Leigh 1C
syndrom
e



Positio Locus

n

8890

8932

8950

8969

8993

8993

9016

9035

9055

9058

MT-A
TP6

MT-A
TP6

MT-A
TP6
MT-A
TP6

MT-A
TP6

MT-A
TP6

MT-A
TP6
MT-A
TP6

MT-A
TP6

MT-A
TP6

Disease

Juvenile
-onset
metaboli
c
syndrom
e
Prostate
Cancer/
Neurom
uscular
disorder
LDYT

Mitocho
ndrial
myopath
y, lactic
acidosis
and
siderobl
astic
anemia
(MLASA
)
NARP /
Leigh
Disease
[ MILS /
other
NARP /
Leigh
Disease
[ MILS /
other
LHON

Ataxia
syndrom
es

PD
protectiv
e factor
Possibly
LVNC
cardiom
yopathy-
associat
ed

Allele Nucleoti

A889
0G

C893
2T

G895
0A
G896
9A

T899
3C

T899
3G

A901
6G
T903
5C

G905
5A

A905
8G

de
Change

A-G

C-T

G-A

G-A

T-G

A-G

T-C

G-A

Amino
Acid
Change

K-E

V-I

S-N

L-R

L-P

A-T

Homoplas Heteroplas Status

my

my

GB
Frequen
cy
Reporte 0
d

Reporte 146
d

Reporte 56
d
Reporte O
d
Cfrm 2
Cfrm 6
Reporte 6
d
Cfrm 0

Reporte 1887
d

Reporte 18
d

Referenc
es

29

89



Positio Locus Disease Allele Nucleoti Amino Homoplas Heteroplas Status GB Referenc

n de Acid my my Frequen es
Change Change cy
9071 MT-A Potentia C907 C-T S-L + - Reporte 10 1
TP6 lly 1T d
function
al
variant
cosegre
gating
with
LHONS3
635A
9098 MT-A Predisp T909 T-C I-T + - Reporte 50 1
TP6 osition 8C d
to
anti-retr
oviral
mito
disease
9101 MT-A LHON T910 T-C I-T + - Reporte 35 4
TP6 1C d
9127 MT-A NARP  9127- AT-del IL-PTer - + Reporte 0 1
TP6 9128d d
elAT
9134 MT-A Hypoton A913 A-G E-G nr nr Reporte 0 1
TP6 ia, lactic 4G d
acidosis
, HCM,
IUGR
9139 MT-A LHON G913 G-A A-T + - Reporte 32 1
TP6 9A d-
possibl
y
synergi
stic
9176 MT-A FBSN/ T917 T-C L-P + + Cfrm 3 18
TP6 Leigh 6C
Disease
9176 MT-A Leigh T917 T-G L-R - + Cfrm 1 4
TP6 Disease 6G
/ Spastic
Paraple

gia



Positio Locus Disease Allele Nucleoti Amino Homoplas Heteroplas Status GB Referenc

n de Acid my my Frequen es
Change Change cy
9185 MT-A Leigh T918 T-C L-P + + Cfrm 3 12
TP6 Disease 5C
/ Ataxia
syndrom
es/
NARP-li
ke
disease
9191 MT-A Leigh T919 T-C L-P - + Reporte O 1
TP6 Disease 1C d
9205 MT-A Enceph 9205- TA-del Ter-M + - Cfrm 0 7
TP6 alopathy 9206d
/ elTA
Seizure
s/
Lacticac
idemia
9267 MT-C MIDD G926 G-C A-P - + Reporte 0 1
03 7C d
9379 MT-C MMw G937 G-A W-Ter - + Reporte 0 1
03 lactic 9A d
acidosis
9387 MT-C Astheno G938 G-A V-M - + Reporte 0 1
03 zoosper 7A d
mia
9438 MT-C LHON G943 G-A G-S + - Conflicti 500 13
(OK] 8A ng
reports
9478 MT-C Leigh T947 T-C V-A - + Reporte 17 1
03 Disease 8C d
9480 MT-C Myoglob 9480d TTTTTC FFFAG - + Reporte 0 5
03 inuria ell5 TTCGCA -del d
GGA-del
9537 MT-C Leigh C953 C-CC Q-fram + - Reporte 0 2
03 Disease 7insC eshift d
9544  MT-C Sporadi G954 G-A G-E : . Reporte 0 1
03 c 4A d
bilateral
optic
neuropa
thy
9559 MT-C Rhabdo C955 C-del P-frame - + Reporte 0 1
03 myolysis 9del shift-Te d
r
9660 MT-C LHON A966 A-C M-L + - Reporte 0 1
03 0oC d
9738 MT-C LHON G973 G-T A-S + - Reporte 0 1

03 8T d



Positio Locus

n

9789

9804

9861

9952

9957

9972

10086

10158

10191

10197

10237

10254

MT-C
(OK]
MT-C
(OK]
MT-C
(OK]
MT-C
03

MT-C
03

MT-C
03

MT-N
D3

MT-N
D3

MT-N
D3

MT-N
D3

MT-N
D3
MT-N
D3

Disease Allele Nucleoti

Myopath

y
LHON

AD

Mitocho
ndrial
Enceph
alopathy
PEM /
MELAS
/ NAION
[ HCM
EXIT &
APS2 -
possible
link
Hyperte
nsive
end-sta
ge renal
disease
Leigh
Disease
/
MELAS
Leigh
Disease
/
Leigh-lik
e
Disease
[ ESOC
Leigh
Disease
/
Dystoni
al
Stroke /
LDYT
LHON

Leigh
Disease

T978
9C
G980
4A
T986
1C
G995
2A

T995
7C

A997
2C

A100
86G

T101
58C

T101
91C

G101
97A

T102
37C
G102
54A

de

Change Change

T-C

G-A

T-C

T-C

A-C

A-G

T-C

T-C

G-A

T-C

G-A

Amino
Acid

S-P

A-T

F-L

W-Ter

F-L

N-D

S-P

S-P

A-T

D-N

Homoplas Heteroplas Status

my

my

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte

d

Cfrm

Cfrm

Cfrm

Reporte
d
Reporte
d

GB
Frequen

cy
0
113

67

o

396

o

Referenc
es

16

20



Positio Locus Disease Allele Nucleoti Amino Homoplas Heteroplas Status GB Referenc

n de Acid my my Frequen es
Change Change cy
10398 MT-N Invasive A103 A-A T-T + - Reporte 0 17
D3 Breast 98A d;
Cancer haplogr
risk oup
factor; HNTUV
AD; PD; WXK2
BD marker
lithium
respons
e; Type
2 DM
10398 MT-N PD Al103 A-G T-A + - Reporte 18887 28
D3 protectiv. 98G d;
e factor haplogr
/ oup IJK
longevit marker
y/
altered
cell pH/
metaboli
c
syndrom
e/
breast
cancer
risk /
ADHD
10543 MT-N LHON Al105 A-G H-R - + Reporte 0 1
DAL 43G d
10591 MT-N LHON T105 T-G F-C - + Reporte 0 1
DAL 91G d
10652 MT-N BD/ T106 T-C syn - + Reporte 52 1
D4L MDD-as 52C d
sociated
10663 MT-N LHON T106 T-C V-A + - Cfrm 1 9
D4L 63C
10680 MT-N LHON G106 G-A A-T + - Reporte 17 2
D4L 80A d-
possibl
y
synergi
stic
11084 MT-N AD, PD; A110 A-G T-A + + Reporte 175 6
D4 MELAS 84G d; P.M.
11232 MT-N CPEO T112 T-C L-P - + Reporte 0 3

D4 32C d



Positio Locus Disease Allele Nucleoti Amino Homoplas Heteroplas Status GB Referenc

n de Acid my my Frequen es
Change Change cy
11240 MT-N Leigh Cli2 C-T L-F - + Reporte 0 1
D4 Syndro 40T d
me
11253 MT-N LHON; T112 T-C I-T + - Reporte 226 4
D4 PD 53C d
11365 MT-N foundin T113 T-C syn + - Reporte 102 1
D4 1HCM 65C d
patient
11375 MT-N foundin A113 A-C K-Q + - Reporte O 1
D4 1sCJD 75C d
patient
11467 MT-N Altered Al114 A-G syn + - Reporte 5378 3
D4 brain pH 67G d
/ sCJD
patients
11470 MT-N MELAS A114 A-C K-N - + Reporte 0 1
D4 70C d
11621 MT-N CPEO, 11621 TA-del frames - + Reporte 0 1
D4 exercise delTA hift d
intoleran
ce
11696 MT-N LHON/ G116 G-A V- + + Reporte 236 10
D4 LDYT/ 96A d-
DEAF / possibl
hyperte y
nsion synergi
helper stic
mut.
11777 MT-N Leigh Cl117 C-A R-S - + Cfrm 0 10
D4 Disease 77A
11778 MT-N LHON/ G117 G-A R-H + + Cfrm 118 267
D4 Progres 78A
sive
Dystoni
a
11832 MT-N EXIT/ G118 G-A W-Ter - + Reporte 0 6
D4 oncocyt 32A d
oma
11874 MT-N LHON C118 C-A T-N + - Reporte 0 1
D4 T4A d
11919 MT-N Thyroid C119 C-T S-F + - Reporte 0 1
D4 Cancer 19T d
Cell

Line



Positio
n

11994

12026

12027

12338

12361

12372

12397

12425

12477

12622

12631

12634

Locus

MT-N
D4

MT-N
D4
MT-N
D4
MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N

D5

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N

D5

MT-N
D5

MT-N
D5

Disease

Oligoast
henoter
atozoos
permia
(OAT)
DM

SZ-asso
ciated
DEAF15
55
increase
d
penetra
nce /
LHON
Non-alc
oholic
fatty
liver
disease
Altered
brain pH
[/ sCJD
patients
PD,
early
onset
Mitocho
ndrial
Myopath
y &
Renal
Failure
possible
HCM
suscepti
bility
Leigh
Disease

found in
2sCJD
patients
Thyroid
Cancer
Cell

Line

Allele Nucleoti

de

Change

C119
94T

C-T

A120
26G
T120
27C
T123
38C

A123
61G

A-G

G123
T2A

G-A

A123
97G

A-G

Al24
25del

A-del

T124
77C

T-C

G126
22A

G-A

T126
31A

T-A

A126
34G

A-G

Amino
Acid
Change

T

T-A

syn

T-A

N-fram
eshift

syn

V-

S-T

Homoplas
my

Heteroplas Status

my

Conflicti O

ng
reports

Reporte 210
d

Reporte 2

d

Conflicti 128
ng

reports

Reporte 239
d

Reporte 5778
d

Reporte 276
d

Reporte 2
d

Reporte 238
d

Signific 10
ance
unclear
Reporte 0
d

Reporte 122
d

GB
Frequen

cy

Referenc
es



Positio
n

12706

12770

12782

12811

12848

13042

13045

13046

13051

13063

13084

13094

Locus

MT-N
D5
MT-N
D5
MT-N
D5
MT-N
D5

MT-N
D5
MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5
MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5

Disease

Leigh
Disease
MELAS

LHON

Possible
LHON
factor
LHON

Optic
neuropa
thy/
retinopa
thy/ LD
MELAS
/ LHON
/ Leigh
overlap
syndrom
e
LHON/
MELAS
overlap
syndrom
e

LHON

Adult-on
set
Enceph
alopathy
/| Ataxia
MELAS
/ Leigh
Disease
Ataxia+
PEO/
MELAS,
LD,
LHON,
myoclon
us,
fatigue

Allele Nucleoti
de
Change

T127
06C
Al127
70G
T127
82G
T128
11C

C128
48T
G130
42A

A130
45C

T130
46C

G130
51A
G130
63A

A130
84T

T130
94C

T-C

A-G

T-G

C-T

G-A

A-C

T-C

G-A

G-A

A-T

T-C

Amino
Acid
Change

F-L

E-G

A-V

A-T

M-L

M-T

G-S

V-I

S-C

V-A

Homoplas Heteroplas Status

my

my

Cfrm

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

Reporte

d
Cfrm

Reporte
d

Reporte
d

Cfrm

Reporte
d

Reporte
d

Cfrm

GB
Frequen

cy
0
1
0

460

o

o

o

o

Referenc
es



Positio

n

13135

13271

13379

13511

13513

13514

13528

13580

13637

13708

13730

Locus

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5
MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5
MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5

Disease

possible
HCM
suscepti
bility
Exercise
intoleran
ce
(EXIT)
LHON

Leigh-lik
e
syndrom
e

Leigh
Disease
/
MELAS
/

LHON-
MELAS
Overlap
Syndro
me
Leigh
Disease
/
MELAS
LHON-Ii
ke,
LHON,
MELAS
Thyroid
Cancer
Possible
LHON
factor
LHON /
Increase
d MS
risk /
higher
freq in
PD-ADS
LHON

Allele Nucleoti

G131
35A

T132
71C

A133
79C
A135
117

G135
13A

A135
14G

A135
28G

C135
80G
A136
37G

G137
08A

G137
30A

de

Change Change

G-A

T-C

A-T

G-A

A-G

C-G

A-G

G-A

G-A

Amino
Acid

A-T

L-P

K-M

D-N

T-A

A-G

Q-R

A-T

G-E

Homoplas
my

Heteroplas Status GB

my

Frequen
cy

Reporte 400
d

Reporte 1
d

o

Reporte
d
Reporte
d

o

Cfrm 1

Cfrm 0

Reporte 38
d

o

Reporte
d
Reporte 329
d

P.M.- 3091
haplogr

oupJ

marker

Reporte O
d

Referenc
es

31

12

47



Positio
n

13831

13849

13967

14063

14091

14163

14279

14319

14325

14340

14430

Locus

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D5

MT-N
D6

MT-N
D6
MT-N
D6

MT-N
D6
MT-N
D6
MT-N
D6

Disease Allele Nucleoti

Thyroid
Cancer
Cell
Line
MELAS

Possible
LHON
factor
Potentia
Iy
function
al
variant
cosegre
gating
with
LHON3
635A
Develop
mental
delay,
seizure,
hearing
loss,
diabetes
Possible
deafnes
s factor
LHON

PD,
early
onset
LHON

SNHL

Thyroid
Cancer

C138
31A

A138
49C

C139
67T

T140
63C

A140
91T

Cl41
63T

G142
79A
T143
19C

T143
25C
C143
40T
Al44
30G

de

Change Change

C-A

A-C

C-T

A-T

G-A

T-C

T-C

C-T

A-G

Amino

Acid

L-M

N-H

T-M

K-N

S-L

N-D

N-D

V-M

W-R

Homoplas
my

Heteroplas Status

my

Reporte 3
d

Reporte 0

d -

possibl

e

second

ary

Reporte 116
d

Reporte 24
d

Reporte 0
d

Conflicti 12
ng

reports
Reporte 6
d

Reporte 53
d

Reporte 46
d
Reporte 20
d
Reporte 0
d

GB
Frequen

cy

Referenc
es



Positio Locus Disease Allele Nucleoti Amino Homoplas Heteroplas Status GB Referenc

n de Acid my my Frequen es
Change Change cy
14439 MT-N Mitocho G144 G-A P-S + - Reporte 0 1
D6 ndrial 39A d
Respirat
ory
Chain
Disorder
14453 MT-N MELAS G144 G-A A-V - + Reporte 0 5
D6 / Leigh  53A d
Disease
14459 MT-N LDYT/ G144 G-A A-V + + Cfrm 3 25
D6 Leigh 59A
Disease
14482 MT-N LHON Cl144 C-A M-I + + Cfrm 2 11
D6 82A
14482 MT-N LHON Cl144 C-G M-I + + Cfrm 0 5
D6 82G
14484 MT-N LHON T144 T-C M-V + + Cfrm 51 149
D6 84C
14487 MT-N Dystoni T144 T-C M-V - + Cfrm 0 21
D6 a/Leigh 87C
Disease
/ Ataxia
/ Ptosis /
Epilepsy
14495 MT-N LHON Al44 A-G L-S - + Cfrm 1 7
D6 95G
14498 MT-N LHON T144 T-C Y-C + + Reporte 0 4
D6 98C d
14502 MT-N LHON T145 T-C -V + - Reporte 154 4
D6 02C d-
possibl
y
synergi
stic
14568 MT-N LHON C145 C-T G-S + - Cfrm 6 9
D6 68T
14577 MT-N MIDM  T145 T-C -V - + Reporte 406 1
D6 77C d
14596 MT-N LHON A145 A-T I-M + - Reporte 0 4
D6 96T d
14600 MT-N Leigh G146 G-A P-L + + Reporte 0 3
D6 Disease 00A d
w/optic

atrophy



Positio
n

14668

14787

14831

14841

14846

14849

14864

15024

15043

15059

15077

15084

15092

15150

15168

15170

15197

15209

Locus

MT-N
D6

MT-C
YB

MT-C
YB
MT-C
YB

MT-C
YB
MT-C
YB

MT-C
YB
MT-C
YB

MT-C
YB
MT-C
YB
MT-C
YB
MT-C
YB
MT-C
YB
MT-C
YB
MT-C
YB
MT-C
YB
MT-C
YB
MT-C
YB

Disease

Depress
ive
Disorder
associat
ed

PD/
MELAS

LHON

LHON
helper
mut.
EXIT

EXIT/
Septo-O
ptic
Dysplasi
a
MELAS

Possible
DEAF
modifier
MDD-as
sociated
MM
DEAF
EXIT
MELAS
EXIT
EXIT
EXIT
EXIT
Prader-
Willi

syndrom
e

Allele

Cl46
68T

14787
delTT

G148
31A
Al148
41G

G148
46A
T148
49C

T148
64C
G150
24A

G150
43A
G150
59A
G150
T7A
G150
84A
G150
92A
G151
50A
G151
68A
G151
70A
T151
97C
T152
09C

Nucleoti
de

Change Change

C-T

TTAA-de
I

G-A

A-G

G-A

T-C

G-A

G-A

G-A

G-A

G-A

G-A

T-C

T-C

Amino
Acid

syn

I-frame
shift

A-T

N-S

G-S

C-R

C-Y

syn

G-Ter

E-K

W-Ter

W-Ter

W-Ter

G-Ter

S-P

Y-H

Homoplas Heteroplas Status

my

my

cy

Reporte 1798
d

Reporte 0
d
Reporte 94
d
Reporte 8
d
Reporte O
d
Cfrm 0
Cfrm 2
Reporte 23
d

Reporte 9992
d

Reporte O
d

Reporte 89
d

Reporte O
d

Reporte 0
d

Reporte 0
d

Reporte 0
d

Reporte 0
d

Reporte 0
d

Reporte 4
d

GB
Frequen

Referenc
es



Positio Locus Disease Allele Nucleoti Amino Homoplas Heteroplas Status GB Referenc

n de Acid my my Frequen es
Change Change cy
15237 MT-C Potentia T152 T-C I-T + - Reporte 5 1
YB Ity 37C d
function
al
variant
cosegre
gating
with
LHONS3
635A
15242 MT-C Mitocho G152 G-A G-Ter - + Reporte 0 2
YB ndrial 42A d
Enceph
alomyop
athy
15243 MT-C HCM G152 G-A G-E - + Reporte 0 3
YB 43A d
15257 MT-C LHON G152 G-A D-N + - P.M.- 685 44
YB 57A haplogr
oup J2
marker
possibl
e
helper
mut.
15287 MT-C Possible T152 T-C F-L - + Further 70 1
YB DEAF 87C studies
helper needed
mut.
15395 MT-C Possible A153 A-G K-E + - Reporte 2 1
YB LHON 95G d
factor
15453 MT-C Isolated T154 T-C L-P + - Reporte 6 1
YB complex 53C d
1]
deficien
cy
15497 MT-C EXIT/ G154 G-A G-S + - Reporte 187 4
YB Obesity 97A d
15498 MT-C EXIT 15498 24 bp GDPD - + Reporte 0 2
YB del24 deletion NYTL-d d
el
15498 MT-C HIiCM/ G154 G-A G-D - + Reporte 12 6
YB WPW,  98A d

DEAF



Positio

n

15579

15615

15620

15635

15649

15662

15674

15693

15699

15723

15761

15762

Locus

MT-C
YB

MT-C
YB

MT-C
YB

MT-C
YB

MT-C
YB

MT-C
YB

MT-C
YB
MT-C
YB

MT-C
YB

MT-C
YB
MT-C
YB
MT-C
YB

Disease

Multisys
tem
Disorder
, EXIT
EXIT/
Antimyci
n
resistan
ce

Leigh
Syndro
me
helper
mut
Polyvisc
eral
failure
Multisys
tem
Disorder
, EXIT
Comple
X
mitocho
ndriopat
hy-asso
ciated
LHON

Possibly
LVNC
cardiom
yopathy-
associat
ed
Muscle
Weakne
S
SNHL
and
Migraine
EXIT

MM

MM

Allele Nucleoti

A155
79G

G156
15A

C156
20A

T156
35C

15649
-1566
6del

A156
62G

T156
74C
T156
93C

G156
99C

G157
23A
G157
61A
G157
62A

de

Change Change

A-G

G-A

C-A

18 bp
deletion

A-G

T-C

T-C

G-C

G-A
G-A

G-A

Amino

Acid

Y-C

G-D

L-I

S-P

ILAMIP

-del

S-P

M-T

R-P

W-Ter

G-Ter

G-E

Homoplas Heteroplas Status

my

my

Cfrm

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d
Reporte
d
Reporte
d

GB
Frequen

cy

0

168

140

460

Referenc
es



Positio
n

15773

15784

15800

15812

16081

16093

16129

16176

16183

Locus

MT-C
YB

MT-C
YB

MT-C
YB

MT-C
YB

MT-C

MT-C

MT-C

MT-C

MT-C

Disease Allele Nucleoti
de
Change Change

LHON

POAG -
potential
for
associat
ion
EXIT/
Myopath
y

LHON

Cyclic
Vomitin
g
Syndro
me
Cyclic
Vomitin
g
Syndro
me
Cyclic
Vomitin
g
Syndro
me with
Migraine
Cyclic
Vomitin
g
Syndro
me with
Migraine
Melano
ma
patients

G157
73A

T157
84C

C158
00T

G158
12A

A160
81G

T160
93C

Glel
29A

Ci161
76T

Al61
83C

G-A

T-C

C-T

G-A

A-G

T-C

C-T

A-C

Amino
Acid

V-M

syn

Q-Ter

V-M

noncodi
ng

noncodi
ng

noncodi
ng

noncodi
ng

Homoplas Heteroplas Status

my

noncodi .

ng

my

Possibl
y
synergi
stic
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d/
Second
ary
Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

Reporte
d

GB
Frequen

cy

44

1574

o

435

2410

5373

274

5686

Referenc
es

19



Positio Locus Disease Allele Nucleoti Amino Homoplas Heteroplas Status GB Referenc
n de Acid my my Frequen es
Change Change cy

16189 MT-C Diabete T161 T-C noncodi + - Reporte 10744 32
R s/ 89C ng d
Cardiom
yopathy
/cancer
risk /
MtDNA
copy nbr
/
Metaboli
c
Syndro
me /
Melano
ma
patients
16192 MT-C Melano C161 C-T noncodi . . Reporte 1753 1
R ma 92T ng d
patients
16270 MT-C Melano C162 C-T noncodi . . Reporte 2007 1
R ma 70T ng d
patients
16300 MT-C BD-asso Al63 A-G noncodi + - Reporte 199 2
R ciated 00G ng d
16318 MT-C Non-alc Al163 A-C noncodi . : Reporte 86 1
R oholic  18C ng d
steatohe
patitis -
potential
for
associat
ion
16390 MT-C POAG- G163 G-A noncodi + - Reporte 2582 3
R potential 90A ng d
for
associat
ion
16519 MT-C Cyclic T165 T-T noncodi + - Reporte 0 4
R Vomitin 19T ng d
g
Syndro
me with
Migraine
/metasta
sis



