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2020RFWbXRFWWWYaX 5

269 kjpYF≥nεFkjp]Fεiffκrκnti≥llyF≥ffκδtFthκFεyn≥miδsFofFstrκssFgr≥nulκsFαyFt≥rgκtingFεistinδtFsuαsκtsF
ofFεκfκδtivκFpolypκptiεκsFrκlκ≥sκεFfromFriαosomκsTF2020RFX[RFWVZ[SWV[a 5

268 rsFitF≥δδur≥tκFtoFδl≥ssifyFju’F≥sF≥Fnκuromusδul≥rFεisorεκrhTF2020RFXVRFab[SbV] 5

267 •hκFrmp≥δtFofFju’Sjssoδi≥tκεFpκnκsFRFRF≥nεFonFthκF’κvκrityFofF•mySZYFjggrκg≥tionTF2020RFbRF 4

266 voεκlingFju’FusingFiy’lscFisFitFpossiαlκFtoFrκproεuδκFthκFphκnotypiδFv≥ri≥tionsFoαsκrvκεFinF
p≥tiκntsFhTF2020RFW[RFWbWbSWbYY 4

265 vitoδhonεri≥lF’urvκill≥nδκFαyFlεδZaUpb_cFvjmFvsTFvκmαr≥nκFousionTF2020RFXWRF 3

264 pκnomκSwiεκFvκt≥S≥n≥lysisFoinεsFthκFjl’u[S¹mqql]FuoδusFrsFjssoδi≥tκεFwithFju’F≥nεFuinksF
WκightFuossFtoFthκFmisκ≥sκFpκnκtiδsTF2020RFYYRFWVaYXY 18

263 wκuroprotκδtivκF≥δtivityFofFursoεκoxyδholiδF≥δiεFinFlqvyXkFmoεκlsFofFfrontotκmpor≥lFεκmκnti≥TF
2020RFWZZRFWV[VZ_ 7

262 volκδul≥rF≥nεFlκllul≥rFvκδh≥nismsFjffκδtκεFinFju’TF2020RFWVRF 35

261 ’ystκmsFkiologyFjppro≥δhκsFRκvκ≥lFyotκnti≥lFyhκnotypκSvoεifiκrFpκnκsFinFwκurofiαrom≥tosisF
•ypκFWTF2020RFWXRF 4

260 •ow≥rεsFlκntr≥lFwκrvousF’ystκmFrnvolvκmκntFinFjεultsFwithFqκrκεit≥ryFvyop≥thiκsTF2020RF_RFY]_SYbY 2

259 y≥thogκniδFpκnomκF’ign≥turκsF•h≥tFm≥m≥gκFvotorFwκuronsFinFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisTF
2020RFbRF 10

258  ≥ri≥ntFinFwquRlXFlκ≥εsFtoFinδrκ≥sκεFhnRwyFlXFinFεκvκlopingFnκuronsF≥nεFthκFhippoδ≥mpusFofF≥F
mousκFmoεκlFofForwlj´ εisκ≥sκTF2020RFX]RFWXY 3

257 –αiquitinFqomκost≥sisFrsFmisruptκεFinF•mySZYF≥nεFo–’FlκllFvoεκlsFofFju’TF2020RFXYRFWVW_VV 12

256  δpFxvκrκxprκssionF≥nεFuκuδinκF’upplκmκnt≥tionFrnδrκ≥sκFyrotκinF’ynthκsisF≥nεFrmprovκFoκ≥rF
vκmoryF≥nεF’oδi≥lFrntκr≥δtionFofFwfWFvut≥ntFviδκTF2020RFYWRFWV_aY[ 7
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255 jmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisF≥nεFjutoph≥gycFmysfunδtionF≥nεF•hκr≥pκutiδF•≥rgκtingTF2020RFbRF 8

254 ljpFrκpκ≥tsFâ�¥FYZFinFjt≥xinSWFgκnκF≥rκF≥ssoδi≥tκεFwithF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisFinF≥Fkr≥zili≥nF
δohortTF2020RFZWZRFWW]aZX 1

253 miffκrκnti≥lFεi≥gnosisFofFv≥δuol≥rFmyop≥thiκsFinFthκFwp’Fκr≥TF2020RFYVRFa__Sab] 2

252 kiom≥tκri≥lsFinFwκuroεκgκnκr≥tivκFmisorεκrscFjFyromisingF•hκr≥pκutiδFjppro≥δhTF2020RFXWRF 25

251 vκnεκli≥nFnκuroεκgκnκr≥tivκFεisκ≥sκFgκnκsFinvolvκεFinF≥utoph≥gyTF2020RF]RFXZ 22

250 jmyotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosiscF≥Fδliniδ≥lFrκviκwTF2020RFX_RFWbWaSWbXb 133

249 xmiδsFjppro≥δhFtoFjxon≥lFmysfunδtionFofFvotorFwκuronsFinFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisFNju’OTF
2020RFWZRFWbZ 15

248 •hκFxvκrl≥ppingFpκnκtiδsFofFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisF≥nεForontotκmpor≥lFmκmκnti≥TF2020RF
WZRFZX 66

247 ju’FskinFfiαroαl≥stsFrκvκ≥lFoxiε≥tivκFstrκssF≥nεFnRtWUXSmκεi≥tκεFδytopl≥smiδFloδ≥liz≥tionFofF
•mySZYTF2020RF_VRFWVb[bW 8

246 ju’RF≥Fδκllul≥rFwhoεunitFonFmotorFnκuronFεκgκnκr≥tionTF2020RFWV_RFWVY[XZ 4

245 vultif≥δκtκεFpκnκsFinFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisSorontotκmpor≥lFmκmκnti≥TF2020RFWZRF]aZ 10

244 •hκFp≥thophysiologyFofFnκuroεκgκnκr≥tivκFεisκ≥sκcFmisturαingFthκFα≥l≥nδκFακtwκκnFph≥sκF
sκp≥r≥tionF≥nεFirrκvκrsiαlκF≥ggrκg≥tionTF2020RFW_ZRFWa_SXXY 6

243 jutoph≥gyFinFmotorFnκuronFεisκ≥sκsTF2020RFW_XRFW[_SXVX 2

242 jF’ystκm≥tiδFRκviκwFofFpκnotypκSyhκnotypκFlorrκl≥tionF≥δrossFlohortsFq≥vingFl≥us≥lFvut≥tionsF
ofFmiffκrκntFpκnκsFinFju’TF2020RFWVRF 17

241 jmyotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisTF2020RFYXWSYZZ 2

240 ’ortingFR≥rκFju’FpκnκtiδF ≥ri≥ntsFαyF•≥rgκtκεFRκS’κquκnδingFy≥nκlFinFrt≥li≥nFy≥tiκntscFRFRF≥nεF
 ≥ri≥ntsFjδδountFforFYKFofFR≥rκFpκnκtiδFoormsTF2020RFbRF 14

239 ’truδtur≥lF ≥ri≥ntsFv≥yFkκF≥F’ourδκFofFvissingFqκrit≥αilityFinFsju’TF2020RFWZRFZ_ 13

238 y≥thomκδh≥nismFqκtκrogκnκityFinFthκFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisF≥nεForontotκmpor≥lF
mκmκnti≥Fmisκ≥sκF’pκδtrumcFyroviεingFooδusF•hroughFthκFuκnsFofFjutoph≥gyTF2020RFZYXRFX]bXSX_WY 11
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237  lyFκxprκssionFεκδrκ≥sκF≥sF≥Fαiom≥rkκrFofFprκδliniδ≥lF≥nεFκ≥rlyFδliniδ≥lFst≥gκsFofFy≥rkinsonMsF
εisκ≥sκTF2020RFWVRFaX_ 5

236 uinκ≥rFyolyuαiquitinFlh≥inFvoεifiδ≥tionFofF•mySZYSyositivκFwκuron≥lFlytopl≥smiδFrnδlusionsFinF
jmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisTF2020RF_bRFX[]SX][ 7

235 RκδκssivκFm≥rf≥noiεFsynεromκFwithFhκrni≥tionF≥ssoδi≥tκεFwithF≥FhomozygousFmut≥tionFinF
oiαulinSYTF2020RF]YRFWVYa]b 4

234 •≥rgκtingF–αiquitinSyrotκ≥somκFy≥thw≥yFαyFw≥tur≥lFyroεuδtscFwovκlF•hκr≥pκutiδF’tr≥tκgyFforF
•rκ≥tmκntFofFwκuroεκgκnκr≥tivκFmisκ≥sκsTF2020RFWWRFY]W 10

233 ’xmWFpTmWXYFv≥ri≥ntFisF≥ssoδi≥tκεFwithF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisUεist≥lFmyop≥thyFspκδtrumTF
2020RFX_RFWYVZSWYVb 2

232 •hκFwp’FtκδhnologyFforFthκFiεκntifiδ≥tionFofFgκnκsF≥ssoδi≥tκεFwithFthκFju’TFjFsystκm≥tiδFrκviκwTF
2020RF[VRFκWYXXa 6

231 voεκllingFthκFp≥thogκnκsisFofF³SlinkκεFεist≥lFhκrκεit≥ryFmotorFnκurop≥thyFusingFp≥tiκntSεκrivκεF
iy’lsTF2020RFWYRF 3

230 RκviκwcFviδrogli≥FinFmotorFnκuronFεisκ≥sκTF2021RFZ_RFW_bSWb_ 5

229 xrg≥nκllκSspκδifiδF≥utoph≥gyFinFinfl≥mm≥toryFεisκ≥sκscF≥Fpotκnti≥lFthκr≥pκutiδFt≥rgκtFunεκrlyingF
thκFqu≥lityFδontrolFofFmultiplκForg≥nκllκsTF2021RFW_RFYa[SZVW 61

228 –nεκrlyingFgκnκtiδFv≥ri≥tionFinFf≥mili≥lFfrontotκmpor≥lFεκmκnti≥cFsκquκnδingFofFWbaFp≥tiκntsTF2021
RFb_RFWZaTκbSWZaTκW] 5

227 vκδh≥nismsFofFnκuron≥lFsurviv≥lFs≥fκgu≥rεκεFαyFκnεoδytosisF≥nεF≥utoph≥gyTF2021RFW[_RFX]YSXb] 9

226 •hκFδonnκδtionFακtwκκnFthκFεyn≥miδFrκmoεκlingFofFthκFmitoδhonεri≥lFnκtworkF≥nεFthκFrκgul≥tionF
ofFmusδlκFm≥ssTF2021RF_aRFWYV[SWYXa 31

225 votorF≥xon≥lFnκurop≥thyF≥ssoδi≥tκεFwithFpwnFmut≥tionsTF2021RF]YRFYb]SZVW 3

224 –αiquitinFsign≥lingFinFnκuroεκgκnκr≥tivκFεisκ≥sκscF≥nF≥utoph≥gyF≥nεFprotκ≥somκFpκrspκδtivκTF
2021RFXaRFZYbSZ[Z 11

223 •hκFwiεκSr≥ngingFδliniδ≥lF≥nεFgκnκtiδFfκ≥turκsFinFs≥p≥nκsκFf≥miliκsFwithFv≥losinSδont≥iningFprotκinF
protκinop≥thyTF2021RFWVVRFWXVTκWSWXVTκ] 3

222 pκnκtiδFsδrκκningFofFjw³jWWFrκvκ≥lκεFnovκlFmut≥tionsFlinkκεFtoF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisTF
2021RFbbRFWVXTκWWSWVXTκXV 8

221 ’p≥stiδFy≥r≥plκgi≥FwithFy≥gκtMsFmisκ≥sκFofFkonκFεuκFtoF≥F lyFpκnκFvut≥tionTF2021RF]VRFWZWSWZZ 2

220 RκδκntF≥ppro≥δhκsFtoFt≥rgκtF≥poptosisFinFnκurologiδ≥lFεisorεκrsTF2021RFXW_SXaY 1
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219 jnF≥utopsyFrκportFofF≥Ff≥mili≥lF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisFδ≥sκFδ≥rryingF lyFjrgZa_qisFmut≥tionF
withF≥FuniquκF•mySZYFprotκinop≥thyTF2021RFZWRFWWaSWX] 6

218  lyUpb_Frκgul≥tκsFkκδlinSWSεκpκnεκntF≥utoph≥gyFiniti≥tionTF2021RFW_RFZZaSZ[[ 20

217 –αiquitinFsign≥llingFinFnκuroεκgκnκr≥tioncFmκδh≥nismsF≥nεFthκr≥pκutiδFopportunitiκsTF2021RFXaRF[_VS[bV 46

216 v≥trinFYFinFnκuromusδul≥rFεisκ≥sκcFphysiologyF≥nεFp≥thophysiologyTF2021RF]RF 11

215 konκFvinκr≥lFmκnsityF≥nεFkoεyFlompositionFinFv≥lκsFwithFvotorFwκuronFmisκ≥sκcFjF’tuεyFfromF
•κ≥δhingFqospit≥lFinF’outhκrnFy≥rtFofFrnεi≥TF2021RFXZRFXWWSXW] 0

214 jnFRwjiFsδrκκnFinFlTFκlκg≥nsFforFgκnκsFth≥tFpl≥yF≥FrolκFinFsκδrκtionF≥nεFδlκ≥v≥gκFofF jykFv’yF
εom≥inTF

213 rnεuδκεFpluripotκntFstκmFδκllFεκrivκεFfromFpostmortκmFtissuκFinFnκuroεκgκnκr≥tivκFεisκ≥sκF
rκsκ≥rδhTF2021RFXXWSXZb 0

212 •hκFnvolvingFu≥nεsδ≥pκFofFnxosomκsFinFwκuroεκgκnκr≥tivκFmisκ≥sκscFnxosomκsFlh≥r≥δtκristiδsF
≥nεF≥FyromisingFRolκFinFn≥rlyFmi≥gnosisTF2021RFXXRF 25

211 •mySZYF≥nεFo–’Fmisloδ≥liz≥tionFinF lyFmut≥ntFmotorFnκuronsFisFrκvκrsκεFαyFph≥rm≥δologiδ≥lF
inhiαitionFofFthκF lyFmXFj•y≥sκFεom≥inTF2021RFYRFfδ≥αW]] 2

210 nRF’trκssS’κnsorFyrotκinsF≥nεFnRSvitoδhonεri≥lFlrosst≥lkS’ign≥lingFkκyonεFNnROF’trκssFRκsponsκTF
2021RFWWRF 16

209 jmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisFpκnκsFinTF2021RFXXRF 4

208 jstroδytκsFεispl≥yFδκllF≥utonomousF≥nεFεivκrsκFκ≥rlyFrκ≥δtivκFst≥tκsFinFf≥mili≥lF≥myotrophiδFl≥tκr≥lF
sδlκrosisTTF2022RF 2

207 •hκFvWYWW Fv≥ri≥ntFofFj•y_jFisF≥ssoδi≥tκεFwithFimp≥irκεFtr≥ffiδkingF≥nεFδoppκrFhomκost≥sisFinF
moεκlsFofFmotorFnκuronFεisκ≥sκTF2021RFWZbRFWV[XXa 3

206 rtMsFnotFjustF≥Fph≥sκdFuαiquitin≥tionFinFδytosoliδFprotκinFqu≥lityFδontrolTF2021RFZbRFY][SY__ 2

205 n≥rlyFεκ≥thFofFju’SlinkκεFlqlqmWVSRW[uFtr≥nsgκniδFmiδκFwithFδκntr≥lFnκrvousFsystκmRFskκlκt≥lF
musδlκRF≥nεFδ≥rεi≥δFp≥thologyTF2021RFXZRFWVXV]W 4

204 ’Snitrosyl≥tκεF•mySZYFtriggκrsF≥ggrκg≥tionRFδκllStoSδκllFsprκ≥εRF≥nεFnκurotoxiδityFinFhiy’lsF≥nεFinF
vivoFmoεκlsFofFju’Uo•mTF2021RFWWaRF 10

203 qighFκffiδiκnδyF≥nεFδliniδ≥lFrκlκv≥nδκFofFκxomκFsκquκnδingFinFthκFε≥ilyFpr≥δtiδκFofFnκurogκnκtiδsTF
2021RF 0

202 lh≥llκngκsFinFlliniδogκnκtiδFlorrκl≥tionscFxnκFpκnκFSFv≥nyFyhκnotypκsTF2021RFaRFXbbSYWV 8
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201 Rκ≥δtivκF≥stroδytκsFinFju’Fεispl≥yFεiminishκεFintronFrκtκntionTF2021RFZbRFYW]aSYWaZ 2

200 ju’XFrκgul≥tκsFκnεosom≥lFtr≥ffiδkingRFpostsyn≥ptiδFεκvκlopmκntRF≥nεFnκuron≥lFsurviv≥lTF2021RFXXVRF 2

199 qspbVSmκεi≥tκεFrκgul≥tionFofFmYRtYFδouplκsFstrκssFgr≥nulκFεis≥ssκmαlyF≥nεFgrowthFvi≥Fm•xRlWF
sign≥lingTF2021RFXXRFκ[W_ZV 11

198 wκwFfunδtionsFofF≥FknownF≥utoph≥gyFrκgul≥torcF lyF≥nεF≥utoph≥gyFiniti≥tionTF2021RFW_RFWV]YSWV]Z 2

197 mivκrsityFofF lySrκl≥tκεFphκnotypκscFδ≥sκFrκportF≥nεFlitκr≥turκFrκviκwTF2021RFWWRFX[SYa

196 •hκFlryoSnvFnffκδtcF’truδtur≥lFkiologyFofFwκuroεκgκnκr≥tivκFmisκ≥sκFyrotκost≥sisFo≥δtorsTF2021RF
aVRFZbZS[WY 0

195 wuδlκoδytopl≥smiδF•r≥nsportcFRκgul≥toryFvκδh≥nismsF≥nεFthκFrmpliδ≥tionsFinFwκuroεκgκnκr≥tionTF
2021RFXXRF 6

194 lliniδ≥lFqκtκrogκnκityFofFju’Fâ��Frmpliδ≥tionsFforFvoεκlsF≥nεF•hκr≥pκutiδFmκvκlopmκntTF2021RFWSW]

193 WhκrκF≥nεFWhyFvoεκlingFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisTF2021RFXXRF 7

192 jutoph≥gyF≥nεFju’cFmκδh≥nistiδFinsightsF≥nεFthκr≥pκutiδFimpliδ≥tionsTF2021RFWSXb 7

191 wκwF≥εv≥nδκsFinFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisFgκnκtiδscF•ow≥rεsFgκnκFthκr≥pyFopportunitiκsFforF
f≥mili≥lF≥nεFyoungFδ≥sκsTF2021RFW__RF[XZS[Y[ 0

190 •mySZYFprotκinop≥thyFoδδursFinεκpκnεκntlyFofF≥utoph≥giδFsuαstr≥tκF≥δδumul≥tionF≥nεFunεκrliκsF
nuδlκ≥rFεκfκδtsFinFwiκm≥nnSyiδkFlFεisκ≥sκTF2021RFZ_RFWVWbSWVYX 1

189 jmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosiscFvolκδul≥rFvκδh≥nismsRFkiom≥rkκrsRF≥nεF•hκr≥pκutiδF’tr≥tκgiκsTF
2021RFWVRF 7

188 mrosophil≥FmoεκlsFtoFstuεyFδ≥us≥tivκFgκnκsFforFhum≥nFr≥rκFintr≥δt≥αlκFnκurologiδ≥lFεisκ≥sκsTF2021RF
ZVYRFWWX[aZ 5

187 mwjFε≥m≥gκF≥sF≥Fmκδh≥nismFofFnκuroεκgκnκr≥tionFinFju’F≥nεF≥FδontriαutorFtoF≥stroδytκFtoxiδityTF
2021RF_aRF[_V_S[_Xb 9

186 mi≥gnostiδFjppro≥δhFtoFthκF’uspκδtκεFl≥sκsFofFqκrκεit≥ryF’p≥stiδFy≥r≥plκgi≥TF2021RFWYRFZSWV

185 vκδh≥nismsFofF•mySZYFyrotκinop≥thyFxnsκtF≥nεFyrop≥g≥tionTF2021RFXXRF 1

184 lonnκδtingF•mySZYFy≥thologyFwithFwκurop≥thyTF2021RFZZRFZXZSZZV 10
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183 jFwovκlFvultisystκmFyrotκinop≥thyFl≥usκεFαyF≥FvissκnsκFjw³jWWF ≥ri≥ntTF2021RFbVRFXYbSX[X 5

182 •hκF’kκlκt≥lFvusδlκFnmκrgκsF≥sF≥FwκwFmisκ≥sκF•≥rgκtFinFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisTF2021RFWWRF 7

181 olyFforFju’cFmrosophil≥FmoεκlingFonFthκFroutκFtoF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisFmoεifiκrsTF2021RF_aRF]WZYS]W]V 2

180 lRr’yRUl≥sbSκnginκκrκεFmrosophil≥FknoδkSinFmoεκlsFtoFstuεyF lyFεisκ≥sκsTF2021RFWZRF 1

179 uysosomκFεysfunδtionF≥sF≥Fδ≥usκFofFnκuroεκgκnκr≥tivκFεisκ≥sκscFuκssonsFfromFfrontotκmpor≥lF
εκmκnti≥F≥nεF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisTF2021RFW[ZRFWV[Y]V 27

178 ’truδtur≥lF≥nεFounδtion≥lFjn≥lysisFofFmisκ≥sκSuinkκεFpb_Fj•y≥sκFvut≥ntFlomplκxκsTF2021RFXXRF 4

177 jmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisFNju’OcF’trκssκεFαyFmysfunδtion≥lFvitoδhonεri≥Snnεopl≥smiδF
RκtiδulumFlont≥δtsFNvnRlsOTF2021RFWVRF 7

176 RiαosomκS≥ssoδi≥tκεFqu≥lityFδontrolF≥nεFlj•Ft≥ilingTF2021RF[]RF]VYS]XV 4

175 •hκFuinkFακtwκκnF jykFuossFofFounδtionF≥nεFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisTF2021RFWVRF 5

174 nxploringFthκFRolκFofFjutoph≥gyFmysfunδtionFinFwκuroεκgκnκr≥tivκFmisorεκrsTF2021RF[aRFZaa]SZbV[ 5

173 •hrWXZvκtFmyκlinFprotκinFzκroFmut≥tionFmimiδkingFmotorFnκuronFεisκ≥sκTF2021RFWS]

172 lryoSnvFrκvκ≥lsFεisruptκεFhum≥nFpb_F≥llostκriδF≥δtiv≥tionFαyFεisκ≥sκFmut≥tionsF≥nεFinhiαitorF
αinεingTF

171 jFNεisOintκgr≥tκεFstrκssFrκsponsκcFpκnκtiδFεisκ≥sκsFofFκroX˛–Frκgul≥torsTF2021RFκW]ab 2

170 jutoph≥gyFinFm≥jorFhum≥nFεisκ≥sκsTF2021RFZVRFκWVaa]Y 79

169 •hκFmolκδul≥rF≥nεFδκllul≥rFα≥sisFofFδoppκrFεysrκgul≥tionF≥nεFitsFrκl≥tionshipFwithFhum≥nF
p≥thologiκsTF2021RFY[RFκXWaWV 6

168 rntκr≥δtionFofFt≥uFwithFqwRwyjXkWF≥nεFwSmκthyl≥εκnosinκFRwjFmκεi≥tκsFthκFprogrκssionFofF
t≥uop≥thyTF2021RFaWRFZXVbSZXX_TκWX 11

167 •myZYFriαonuδlκoprotκinFgr≥nulκscFphysiologiδFfunδtionFtoFp≥thologiδF≥ggrκg≥tκsTF2021RFWSWW 0

166 •hκFspκδtrumFofFnκuroεκvκlopmκnt≥lRFnκuromusδul≥rF≥nεFnκuroεκgκnκr≥tivκFεisorεκrsFεuκFtoF
εκfκδtivκF≥utoph≥gyTF2021RFWSXX 2
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165 l’oFmi≥gnostiδscFjFyotκnti≥llyF ≥lu≥αlκF•oolFinFwκuroεκgκnκr≥tivκF≥nεFrnfl≥mm≥toryFmisorεκrsF
rnvolvingFvotorFwκuronscFjFRκviκwTF2021RFWWRF 0
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frontotκmpor≥lFεκmκnti≥TTF2022RFWW]RF]_S_b 0

55 •hκFpb_S–k³maFδomplκxFmoεul≥tκsFnRSvitoδhonεri≥Fδont≥δtFsitκsFαyFmoεul≥tingFmκmαr≥nκFlipiεF
s≥tur≥tionF≥nεFδompositionTF 0

54 vκt≥S≥n≥lysisFofFhum≥nF≥nεFmousκFju’F≥stroδytκsFrκvκ≥lsFmultiSomiδFsign≥turκsFofFinfl≥mm≥toryF
rκ≥δtivκFst≥tκsTTF2021RF 5

53  ≥losinSδont≥iningFprotκinFrκgul≥tκsFthκFst≥αilityFofF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisSδ≥usingFfusκεFinF
s≥rδom≥Fgr≥nulκsFinFδκllsFαyFδh≥ngingFj•yFδonδκntr≥tionsFinsiεκFthκFgr≥nulκsTF

52 mwjFm≥m≥gκF≥nεFRκp≥irFmκfiδiκnδyFinFju’Uo•mSjssoδi≥tκεFwκuroεκgκnκr≥tioncForomFvolκδul≥rF
vκδh≥nismsFtoF•hκr≥pκutiδFrmpliδ≥tionTTF2021RFWZRF_aZY]W 1

51 qκtκrozygousF ≥ri≥ntsFinF•woFnuropκ≥nFlohortsFofFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisFy≥tiκntsTTF2021RF
WYRF 0

50  ≥losinSδont≥iningFprotκinFN lyOFrκgul≥tκsFthκFst≥αilityFofFfusκεFinFs≥rδom≥FNo–’OFgr≥nulκsFinFδκllsF
αyFδh≥ngingFj•yFδonδκntr≥tionsTTF2022RF

49 •≥αlκ⁵WTxlsxTF2019RF

48 •≥αlκ⁵XTxlsxTF2019RF

47 m≥t≥⁵’hκκt⁵WTεoδxTF2019RF

46 mκfκδtsFofFwutriκntF’ign≥lingF≥nεFjutoph≥gyFinFwκuroεκgκnκr≥tionTTF2022RFWVRFaY]Wb] 1

45 •hκFrntκrpl≥yFkκtwκκnFjutoph≥gyF≥nεFRwjFqomκost≥siscFrmpliδ≥tionsFforFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF
’δlκrosisF≥nεForontotκmpor≥lFmκmκnti≥TTF2022RFWVRFaYaZVX

44 mwjFm≥m≥gκRFmκfκδtivκFmwjFRκp≥irRF≥nεFwκuroεκgκnκr≥tionFinFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisTTF
2022RFWZRF_a]ZXV 1

43 y≥thogκniδFv≥ri≥ntsFofF ≥losinFlont≥iningFyrotκinFinεuδκFlysosom≥lFε≥m≥gκF≥nεFtr≥nsδription≥lF
≥δtiv≥tionFofF≥utoph≥gyFrκgul≥torsFinFnκuron≥lFδκllsTTF2022RFκWXaWa 0

42 •hκFRolκFofF–αiquitinFinFRκgul≥tingF’trκssFpr≥nulκFmyn≥miδsTF2022RFWYRF 0

41 •hκFpb_SwploδZFj•y≥sκFδomplκxFpl≥ysF≥FrolκFinFmusδlκF≥trophyFεuringFδ≥nδκrF≥nεF≥myotrophiδF
l≥tκr≥lFsδlκrosisTF 0

40 vultisystκmFyrotκinop≥thyFmuκFtoF lyFvut≥tionscFjFRκviκwFofFlliniδ≥lFqκtκrogκnκityF≥nεFpκnκtiδF
mi≥gnosisTF2022RFWYRFb]Y 2
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39 •hκFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisFvWWZ•FyowWFvut≥tionFmκrκgul≥tκsFjltκrn≥tivκFjutoph≥gyF
y≥thw≥ysF≥nεFvitoδhonεri≥lFqomκost≥sisTF2022RFXYRF[]bZ 0

38 pκnκtiδsFofF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosiscFsκκkingFthκr≥pκutiδFt≥rgκtsFinFthκFκr≥FofFgκnκFthκr≥pyTF 1

37 yrogrκssFinFαiophysiδsF≥nεFmolκδul≥rFαiologyFprotκost≥sisFimp≥irmκntF≥nεFju’TF2022RF 0

36 vκt≥αoliδFmysfunδtionFinFvotorFwκuronFmisκ≥sκcF’hκεεingFuightFthroughFthκFuκnsFofFjutoph≥gyTF
2022RFWXRF[_Z 0

35 jutoph≥gyFmysfunδtionFinFju’cFfromF•r≥nsportFtoFyrotκinFmκgr≥ε≥tionTF 0

34 Rκgul≥tionFofFlκllul≥rFRiαonuδlκoprotκinFpr≥nulκscForomFjssκmαlyFtoFmκgr≥ε≥tionFvi≥F
yostStr≥nsl≥tion≥lFvoεifiδ≥tionTF2022RFWWRFXV]Y 0

33 pRwFvut≥tionsFjrκFjssoδi≥tκεFwithFuκwyFkoεyFmκmκnti≥TF 0

32 Rκgul≥tingFyh≥sκF•r≥nsitionFinFwκuroεκgκnκr≥tivκFmisκ≥sκsFαyFwuδlκ≥rFrmportFRκδκptorsTF2022RFWWRFWVVb 1

31 yb_U lyFj•y≥sκFinhiαitorsFδ≥nFrκsδuκFpb_Fmut≥tionSlinkκεFmotorFnκuronFεκgκnκr≥tionTF2022RFZRF 0

30 jFδliniδop≥thologiδFstuεyFofFm≥lign≥nδyFinF lyS≥ssoδi≥tκεFmultisystκmFprotκinop≥thyTF2022RFW_RF 2

29 pκnotypκâ��phκnotypκFδorrκl≥tionsFinFv≥losinSδont≥iningFprotκinFεisκ≥sκcF≥FrκtrospκδtivκFmutiδκntrκF
stuεyTFjnnpSXVXXSYXabXW 2

28 –k³maFmκεi≥tκsFmitoδhonεri≥S≥ssoδi≥tκεFεκgr≥ε≥tionFtoFrκstr≥inF≥poptosisF≥nεFmitoph≥gyTF 0

27 •hκF≥gingFofFnRSmitoδhonεri≥Fδommuniδ≥tioncFjFjournκyFfromFunεiffκrκnti≥tκεFtoF≥gκεFδκllsTFWVRF 2

26 vultiplκF–k³FprotκinsFrκεuδκFthκFuαiquitinFthrκsholεFofFthκFm≥mm≥li≥nFpb_S–omWSwyuZFunfolε≥sκTF
WWRF 2

25 rnFsiliδoFiεκntifiδ≥tionFofFmiRwjsFrκl≥tκεFtoFmitoδhonεri≥lFεysfunδtionFinF≥myotrophiδFl≥tκr≥lF
sδlκrosisTF 0

24 •hκFrolκFofF≥utoph≥gySlysosom≥lFp≥thw≥yFinFmotorFnκuronFεisκ≥sκsTF 0

23 •hκFyotκnti≥lFlonnκδtionFακtwκκnFvolκδul≥rFlh≥ngκsF≥nεFkiom≥rkκrsFRκl≥tκεFtoFju’F≥nεFthκF
mκvκlopmκntF≥nεFRκgκnκr≥tionFofFlw’TF2022RFXYRFWWY]V 1

22 •hκFfunδtion≥lFimport≥nδκFofF lyFtoFm≥int≥iningFδκllul≥rFprotκinFhomκost≥sisTF 0
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21 vitoδhonεri≥lFprotκotoxiδitycFimpliδ≥tionsF≥nεFuαiquitinSεκpκnεκntFqu≥lityFδontrolFmκδh≥nismsTF
2022RF_bRF 0

20 •hκFl≥nεsδ≥pκFofFδognitivκFimp≥irmκntFinFsupκroxiεκFεismut≥sκFWS≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisTF
2023RFWaRFWZX_ 0

19 rsFαR≥zlingFα≥εhFwκwFrolκsFforFriαosomκF≥ssoδi≥tκεFqu≥lityFδontrolFf≥δtorsFinFstrκssFgr≥nulκF
rκgul≥tionTF2022RF[VRFW_W[SW_XZ 0

18 ’tuεyFofF–αiquitinFy≥thw≥yFpκnκsFinF≥ForκnδhFyopul≥tionFwithFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosiscFooδusF
onFqnlWWFnnδoεingFthκFnYFuig≥sκFwnmuWTF2023RFXZRFWX]a 0

17 mκlκtionFinεuδκεFspliδingFinFRrlYFεrivκsFniδotiniδF≥δκtylδholinκFrκδκptorFrκgul≥tionFwithF
impliδ≥tionsFforFκnεopl≥smiδFrκtiδulumFstrκssFinFhum≥nF≥stroδytκsTF 0

16 jεv≥nδκsFinFsκquκnδingFtκδhnologiκsFforF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosisFrκsκ≥rδhTF2023RFWaRF 0

15 rn≥δtivκFyrotκ≥somκsFRoutκεFtoFjutoph≥giδF•urnovκrFjrκFlonfinκεFwithinFthκF’oluαlκFor≥δtionFofF
thκFlκllTF2023RFWYRF__ 0

14 vκt≥αolomiδsF≥n≥lysisFofF≥nFjjjSj•y≥sκFlεδZaSεκfiδiκntFyκ≥stFstr≥inTF2023RFbRFκWYXWb 0

13 nxδitotoxiδityF≥nεFjmyotrophiδFu≥tκr≥lF’δlκrosisTF2022RFW_abSWaVX 0

12 •hκFjjjQFδh≥pκronκF lyFεis≥ggrκg≥tκsF•≥uFfiαrilsF≥nεFgκnκr≥tκsF≥ggrκg≥tκFsκκεsFinF≥Fδκllul≥rF
systκmTF2023RFWZRF 0

11 •hκFpb_S–k³maFδomplκxFrκgul≥tκsFnRSvitoδhonεri≥Fδont≥δtFsitκsFαyF≥ltκringFmκmαr≥nκFlipiεF
s≥tur≥tionF≥nεFδompositionTF2023RFWZRF 0

10 volκδul≥rFmκδh≥nismsFofF≥myotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosis´ ≥sFαro≥εFthκr≥pκutiδFt≥rgκtsFforFgκnκF
thκr≥pyF≥ppliδ≥tionsFutilizingF≥εκnoS≥ssoδi≥tκεFvir≥lFvκδtorsTF 0

9 pκnκtiδF≥n≥lysisFof lyv≥ri≥ntsFinF≥F•urkishFεκmκnti≥FδohortTF 0

8 jnF≥typiδ≥lFju’FwithFy’ySlikκFsymptomsFδ≥usκεFαyFjw³jWWFpTmZVpFmut≥tioncFjFδ≥sκFrκportF≥nεF
litκr≥turκFrκviκwTFWZRF 0

7 q≥llm≥rksFofFnκuroεκgκnκr≥tivκFεisκ≥sκsTF2023RFWa]RF]bYS_WZ 1

6 yrotκost≥sisF≥nεFRiαost≥sisFrmp≥irmκntF≥sFlommonFlκllFmκ≥thFvκδh≥nismsFinFwκuroεκgκnκr≥tivκF
misκ≥sκsTF2023RFWbRFWVW 0

5 jutoph≥gyF≥nεFnκuroεκgκnκr≥tioncF–nr≥vκlingFthκFrolκFofFlbxRo_XFinFthκFrκgul≥tionFofF≥utoph≥gyF
≥nεFitsFrκl≥tionshipFtoFju’So•mFp≥thologyTFW_RF 0

4 RκvκrsiαlκFprotκinF≥ssκmαliκsFinFthκFprotκost≥sisFnκtworkFinFhκ≥lthF≥nεFεisκ≥sκTFWVRF 0
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3 •mySZYFp≥thologyF≥nεFfunδtion≥lFεκfiδitsFinFwilεStypκF≥nεFju’Uo•mFmut≥ntFδyδlinFoFmousκFmoεκlsTF
2023RFZbRF 0

2 jmyotrophiδFl≥tκr≥lFsδlκrosiscFtr≥nsl≥tingFgκnκtiδFεisδovκriκsFintoFthκr≥piκsTF 0

1 yrovision≥lFpr≥δtiδκFrκδommκnε≥tionFforFthκFm≥n≥gκmκntFofFmyop≥thyFinF lyFS≥ssoδi≥tκεF
multisystκmFprotκinop≥thyTF 0
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