Supplementary Table 1: 

SNVs exclusive to the two affected siblings

	Gene
	Transcript
	Coding change
	Protein change
	Zygosity
	Chr
	Position

	ATP13A2
	NM_001141974
	c.T2429G
	p.M810R
	hom
	1
	17316234

	CSMD2
	NM_052896
	c.A6215G
	p.E2072G
	het
	1
	34076649

	VAV3
	NM_006113
	c.T73C
	p.W25R
	het
	1
	108507419

	FAM46C
	NM_017709
	c.G173A
	p.R58Q
	het
	1
	118165663

	SPTA1
	NM_003126
	c.G5081A
	p.R1694H
	het
	1
	158607931

	C1orf9
	NM_016227
	c.T1336C
	p.S446P
	het
	1
	172548377

	ULK4
	NM_017886
	c.C1070A
	p.S357Y
	het
	3
	41952824

	MITF
	NM_000248
	c.A1142G
	p.D381G
	het
	3
	70014281

	VCAN
	NM_001164097
	c.A1111G
	p.S371G
	het
	5
	82832894

	GLI3
	NM_000168
	c.G341A
	p.R114K
	het
	7
	42187851

	GNE
	NM_001190384
	c.A656G
	p.E219G
	het
	9
	36229102

	GCNT1
	NM_001097636
	c.A605G
	p.D202G
	het
	9
	79117902

	NOTCH1
	NM_017617
	c.C1945A
	p.P649T
	het
	9
	139409811

	PNPLA7
	NM_152286
	c.C706T
	p.R236C
	het
	9
	140417276

	ADARB2
	NM_018702
	c.G1252A
	p.G418S
	het
	10
	1284303

	NEURL
	NM_004210
	c.T563C
	p.M188T
	het
	10
	105331493

	FAM76B
	NM_144664
	c.G266A
	p.R89H
	het
	11
	95519380

	AVIL
	NM_006576
	c.G1342A
	p.A448T
	het
	12
	58201263

	PGBD4
	NM_152595
	c.G935A
	p.R312H
	het
	15
	34395667

	TRAP1
	NM_016292
	c.G1406A
	p.R469H
	het
	16
	3714438

	CORO7
	NM_001201472
	c.C151T
	p.R51C
	het
	16
	4463315

	MYH11
	NM_002474
	c.G2408A
	p.R803K
	het
	16
	15841430

	CCDC135
	NM_032269
	c.G1895A
	p.R632H
	het
	16
	57760116

	SPECC1
	NM_001033553
	c.T993G
	p.F331L
	het
	17
	20108355

	SLC16A5
	NM_004695
	c.C380T
	p.T127M
	het
	17
	73096138


SNVs found to be shared between the two affected siblings, not present in the unaffected from the exome sequencing data. Only the ATP13A2 variant is homozygous. het: heterozygous; hom: homozygous.

