
Washington University School of Medicine
Digital Commons@Becker

Open Access Publications

2018

A missense variant in SLC39A8 is associated with
severe idiopathic scoliosis
Gabe Haller
Washington University School of Medicine in St. Louis

Kevin McCall
Washington University School of Medicine in St. Louis

Brooke Sadler
Washington University School of Medicine in St. Louis

Lilian Antunes
Washington University School of Medicine in St. Louis

Mochil Nikolov
Washington University School of Medicine in St. Louis

See next page for additional authors

Follow this and additional works at: https://digitalcommons.wustl.edu/open_access_pubs

This Open Access Publication is brought to you for free and open access by Digital Commons@Becker. It has been accepted for inclusion in Open
Access Publications by an authorized administrator of Digital Commons@Becker. For more information, please contact engeszer@wustl.edu.

Recommended Citation
Haller, Gabe; McCall, Kevin; Sadler, Brooke; Antunes, Lilian; Nikolov, Mochil; Whittle, Julia; Upshaw, Zachary; Cruchaga, Carlos;
Gurnett, Christina A.; and et al, ,"A missense variant in SLC39A8 is associated with severe idiopathic scoliosis." Nature
Communications.9,4171. 1-7. (2018).
https://digitalcommons.wustl.edu/open_access_pubs/7187

brought to you by COREView metadata, citation and similar papers at core.ac.uk

provided by Digital Commons@Becker

https://core.ac.uk/display/212866451?utm_source=pdf&utm_medium=banner&utm_campaign=pdf-decoration-v1
https://digitalcommons.wustl.edu?utm_source=digitalcommons.wustl.edu%2Fopen_access_pubs%2F7187&utm_medium=PDF&utm_campaign=PDFCoverPages
https://digitalcommons.wustl.edu/open_access_pubs?utm_source=digitalcommons.wustl.edu%2Fopen_access_pubs%2F7187&utm_medium=PDF&utm_campaign=PDFCoverPages
https://digitalcommons.wustl.edu/open_access_pubs?utm_source=digitalcommons.wustl.edu%2Fopen_access_pubs%2F7187&utm_medium=PDF&utm_campaign=PDFCoverPages
mailto:engeszer@wustl.edu


Authors
Gabe Haller, Kevin McCall, Brooke Sadler, Lilian Antunes, Mochil Nikolov, Julia Whittle, Zachary Upshaw,
Carlos Cruchaga, Christina A. Gurnett, and et al

This open access publication is available at Digital Commons@Becker: https://digitalcommons.wustl.edu/open_access_pubs/7187

https://digitalcommons.wustl.edu/open_access_pubs/7187?utm_source=digitalcommons.wustl.edu%2Fopen_access_pubs%2F7187&utm_medium=PDF&utm_campaign=PDFCoverPages


���������	

��
���	���	��������	
�

��	�����	��
����	�	�����	�
���	�
	
�� �!�����"#$�	�%�����"#&'��()��(	�(�
�����*+#,���(�&�����-#�	�	�����'��
"#%����	�.	(���"#)'�	�/�	����"#0�����12�
���"#)	����&�	�3#��	�,�
����4#�����
��'���*�5#%������!���
6#����������**	�7#)�
��8%���'����9#:�	�	��	���	����";#.���1!8%	����""#�����/	
� "+#"-#"3#�1��&8���1 "4#�	��&���	��<$��=��3#%	������$�'�
��+#%������,8>�  
"#"5?���	
�	���8�'�����"#-#"6�����	�@�����
����	��	��@
���������
����	�	�����	�
���	�
	
A��&B������*��1'�(����8��	����	@1*����	���	��	���

��	�����	��
������&#�����@��������C���<�	���

��	��	��
�'�1�@346
������&��
�
���976�������
8/�D����	

��
�&.:	��������A�8���-9"���#�
"-";6-+4B�

��	�����	��
������&AEF"85;G";H6#I�F+8;"#��F"843J+85+B8��	
���	�����	�&.:��
���	�'
�1�

��	�����	��,%�# �������

'��#�����
�����#��� �������*���
�����8/�����	��������

��	��	��	��
�����������A73"��
�
���";94�������
B��
'��	�*	����� 	���EF68;+G";H"3#I�F"893#��F"85-J+8-38��	�	����1#����	����������@�
"-";6-+4	
�

��	�����	��*������
�	����'��<�'��#������
����	*��#	�����
��,%������������
�����*���
�	��'���&������8K'���	����
�'�	�
�����
��������'������*���
�	�L'C���	���� 1�����������8���-9"�����	���������� ���� ������	�	�
#	���	���*�����#���������
����������		�1	�MNO��P��'����=� ��D
�8I'���
'��

'**�
������

	 	�	�1����
���	�
	
��1 ������ �����	����1	�������	��8

QRSTUVWUVXYZ[\U\]̂_VUY_V]̂V̀_V abcd

efghijklgmknopjkqnhigrstuvjwgjxyzi{qsmwknm|ms}gj{skxyuk~�nvs{y�py|u�~��nnrutsgmtgimr�vlim�vkjsksnmfghijklgmky|ms}gj{skxno��njsriy�ismg{}s��gy��y|u�~�fghijklgmkno�gvjn�nwxyzi{qsmwknm|ms}gj{skxyuk~�nvs{y�py|u�~�fghijklgmknofg}g�nhlgmki��sn�nwxyzi{qsmwknm|ms}gj{skxutqnn�no�grstsmgyuk~�nvs{y�py|u�~�fghijklgmknopjkqnhigrstuvjwgjxy|ms}gj{skxno�n�njirnyfgm}gjy�py|u�~�fghijklgmkno�{xtqsikjxyzi{qsmwknm|ms}gj{skxyuk~�nvs{y�py|u�~�fghijklgmkno�gvjn�nwxy�n�vl�si|ms}gj{skxy�g��nj�y��y|u�~��n{hski�onjuhgtsi�uvjwgjxy�g��nj�y��y|u�~�fghijklgmknopjkqnhigrst{imr�gqi�s�skiksnmy|ms}gj{skxno�n�iy�n�i�skxy��y|u�~e�fghijklgmkno�grsikjst{yfjg�g�|ms}gj{skxy�qs�irg�hqsiy��y|u�~eefghijklgmknopjkqnhigrstuvjwgjxy|ms}gj{skxno�n�njirnyfgm}gjy�py|u�~e�uijiq�~imr�qij�g{�~ugix�gmkgjonj�v{tv�n{�g�gki��g{gijtqy�g�i{utnkks{q�skg�n{hski�onj�qs�rjgmyfi��i{y��y|u�~e�fghijklgmk{nopjkqnhigrstuvjwgjxy|ms}gj{skxno�g�i{unvkq�g{kgjm�grsti��gmkgjikfi��i{yfi��i{y��y|u�~e��tfgjlnkk�gmkgjonj�vlim�jn�kqimrfg}g�nhlgmky|ms}gj{skxno�g�i{unvkq�g{kgjm�grsti��gmkgjikfi��i{yfi��i{y��y|u�~e�fghijklgmkno�grsikjst{yfg���grsikjst�g{gijtq�m{kskvkgyfg���grsti�utqnn�y�qg|ms}gj{skxno�g�i{ik�v{ksmy�v{ksmy��y|u�~e�uqjsmgj{�n{hski�onj�qs�rjgmyuk~�nvs{y�py|u�~e�fghijklgmkno�grsikjst{yzi{qsmwknm|ms}gj{skxyuk~�nvs{y�py|u�~�qg{givkqnj{tnmkjs�vkgrg�vi��x��ikkqg��~fn��{y�qjs{ksmi�~�vjmgkk~�njjg{hnmrgmtgimrjg�vg{k{onjlikgjsi�{{qnv�r�girrjg{{grkn�~�~�~�glis��wvjmgkkt mgvjn~�v{k�~grv¡.��2���I%%2.�����I.&¢£A+;"7B£9¤3"6"£¢>I�¤";8";-7¥
3"356<;"7<;56;4<;¢���8���'��8���¥���'������'�	���	��
 ¦

"+-345679;AB¤#§



�������������	
�����

���	������
��������	�	�������	������������������	�����������������������������������	������� �!!����	"�	#��������	��
	��$���
��	����$��$����������	�	�	�������	�	�	����		���
��%�	#����������	�%��&�	
�'����%����������������(��	�	����������������	������	��	��	�����	���	����	�������������	#�	��	������	��������)������%���
	��	�	!�������%���
�������%������%��������	��������������	����	���������������������*���	��		������%�����	��	���������������������+,-"������	����	�������	�	���	��
	(��	���������������	����	�	���.	��

�����������	���	�����	����	����
��	���	�/���%!����
	�!�0$�1234"5�6(����	��(�����	�	�	����$�7�89:4;<"7�����	�������������������2=>;?������	
�	���%��������	����+,-�+��������%��	�	�	���%	
�������	��	����	����	�
���������	�	�	��������������	�	���	0����	������
����0�	�	��@2=4�@2=;���
��������	�	���������	��	�	�"AB$���+,-�����C��	�	�������
�'����%����	�	����!����%��+,-�	
������	0�����	�6	�	�����������	������!�	����������������	�����	��������	!		��%����	��D	��!	��	�	�	�����
����	��������	�����������������$$�%	��	��	�	������������������������������	�����	��������	!		��	���.	�����	�%�	����	�����%���	�	�	������������	��&���	���	���%�	�	����������������	���.	����	�	�	+,-� �!!����	�/��"��	�������	���������������@2=4��@2=;����

�����������	��EF3G��H>=I;J�$��+K����	�	�	��
	(��	��������������%�	���.	���

�����������),L/���C6���	�����	�	��
����LM+),L/���"������N�	��	��������������	�����	�����$��!��������������	���	�			��	�	�������������(��	��.���	�	����������	��	��������!	�����	�����������������������	���	��	���������	�����	�����������	������	���C	�	�	��	�	����	0�
	(��	��������������%���	�	�	���	��	�����������������������	����%������������������
���	��	-MO����	�	�	E1>PGQR�*	�	������	����.��������	�����	�	�	��������������������������������������������	-MO����������	�����	�	����	���	�����������+,-���������������	�����S),�������	�	�	���%�*	�����	�����������	
�������	�	���	���
�����	�	���������������������������������TUVPGWR��D	!��.���	�����	��	!����!���
�����	���
����	���������	��	��	
�����������%�XYZ[\]Z_̂̀_abcdeefcbdabf̀ d̀dghebe�&��	����%��

����������(�������������	�����	���!����%���	�	�	������	����	+,-��	�	����
		0�
	�	#�	����������������/5?���	���	i��(��	��+
	�����+,-���	���JA?���	���	i����	��+
	��������������&�	+,-�������������	��	�
������%����������������	�	�	�������������	����������
	�� �!!����	j5�������	k��B$A�"�+�������5��/A������	(����	���	���%
����(��
��-MO�"����
�������	�	��	#�	��%�)+l"�$�����	

#�����%�����������	�����		)	����"���	�	��!'	��	�������	(����������������������%����&�� ���������!��� ������ ��	E1>PGQR�	�	�%�	�	����������������+,-��������	��	���	�������	0�
	(��	�����.����	�9mJ�5�n$�o?"���$�$�?��5��������9j$�7�n$�o?pqLj���$� ,j$�5/B��7�"��l���$"�&�	�	���-MO����$�$�?��5����$�$�55A$"��	��������������	��	#����!���
�����������
��	�r�j��J�stj$"�&�	-MO��$�$�?��5	���	�����(�%���%
�������������+���J$&��"�� ��	E1>PGQR�	�	����	���	���	����	�����������������	�u,OA�-����	
	����%l���$"�&�	���	������.����-MO���$�$�55A$��������	����������������E1>PGQR�*	���������%��
���	��	���	�	��	#�	��%��+,-���	��������	�������������������������������������i����	��	��	���M��(l������"���
��	i0�
	+���	������ ��������
�i0+ "�=j�/��5?"���!�	��	�����	�	��	#�	��%����$�$�?��5�������	���������������������)+lj���7?"�+��������%���	���������������$�$�?��5����+,-�	
���	��	����%�	�	�	+,-����	����	�	��	����	����%����=j/�J"���������9j?�?n$�oApqLj���A� ,j$�5AB��?�"�&����.�
��	�����������!	��		�+,-����$�$�?��5�����-MO����	���%�	������	�	�	����������i����	��+
	�������!'	�������
�	���	���	�	�	�
	�� �!!����	j//������	k��B$�/"���	��	���������������������A/$+,-���	���$�J5��������"�*	����������	��	��	������������������$�$�?��5�����	�	�	+,-��������	�	�	�����������������9jJ�J?n$�oJpqLj�����J5� ���.	��	���	����� ,"j$�5?B��5?"������	��
!��	��
��	�9j?���n$�o$/pqLj$�J/�J5� ,j$�7�B���/"�&�!�	$"�vww_cafwxyz{|}~����� f̀ cgb̀bcdgc�d�dca_�beabce�&���	�������	
	������
!%�������	E1>PGQR��+�J$&���	�	�	����������	��	�����������������	���	������	��	���������������	�������������	������!�������	�������	�	�*	�!�	��	���	(	�	�	������	������!	��		�E1>PGQR�J$&���	�	��������������������	�	�	���%��
	����	!%��	 �!!����	�l�����"�&�	
�������	�	���������������	����	��	��	�	����������	��	!�%(
�����	0�l����!��"��������	���������������$/�S	����	���	������	��
	(��	��������������	���.	��	
�������	�	����$�$�?��5��!	�����������	�����	��	!���)����	�	��$5��	�!����	����
�)�����l	���	�	�����
���!�	������+,-�������C	�	��D%���������	������$�$�?��5�������.�����%���	�����
�)����	�	����
���	�����(�����	���9j���$��(�	��"�!����	�	��������	�	��	������
�l	�� �	�	���9j��A/��(�	��"��	0�	��	�l����"�*	�!�	��	�������������!	��		������	�����������$�$�?��5�������������
��%������%���	��	0�S	������'�����%�	�
�!����%����	�����%��	
������	���
��	6�	������	���$7�$?��̀�ba�fw�̀cabf̀dga_eab̀���	����	��	����������$�$�?��5���E1>PGQR
��	!����%����!		��
������	����
	����
�� �� �� �� �

�
�

�
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>=>@
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