
Supplemental Table 1. Clinical, Hormonal and Imaging data of ARMC5-mutated PBMAH patients. Abbreviations: F, female; M, male; BMI, body mass index; 24-h 

UFC, 24-hour urinary free cortisol; ULN, upper limit of normal; DXM, dexamethasone; Y, yes: N, no; NA, not available; IGT, impaired glucose tolerance; BADx, bilateral 

adrenalectomy; RADx, right adrenalectomy; LADx, left adrenalectomy. 

 

P
a

ti
e
n

t 
ID

 

M
u

ta
ti

o
n

 t
y

p
e 

S
e
x
 

A
g

e
 a

t 
d

ia
g

n
o

si
s 

B
M

I,
 k

g
/m

2
 

2
4

-h
 U

F
C

, 
fo

ld
 U

L
N

 

P
la

sm
a

 c
o

r
ti

so
l 

a
ft

e
r 

1
 m

g
 

D
X

M
, 

n
m

o
l/

L
 

M
id

n
ig

h
t 

p
la

sm
a

 c
o
r
ti

so
l,

 

n
m

o
l/

L
 

A
C

T
H

, 
p

m
o
l/

L
 

A
d

r
e
n

a
l 

si
z
e 

(l
e
ft

+
ri

g
h

t)
, 

m
m

 

T
o

ta
l 

a
d

re
n

a
l 

n
o

d
u

le
s 

(l
e
ft

+
ri

g
h

t)
 

B
il

a
te

r
a
l 

in
v
o

lv
e
m

e
n

t 

(i
m

a
g
in

g
 a

n
d

/o
r
 p

a
th

o
lo

g
y

) 

D
ia

b
e
te

s 

H
y

p
er

te
n

si
o

n
 

B
o

n
e
 d

e
n

si
ty

 

V
e
in

o
u

s 
th

r
o
m

b
o

-

e
m

b
o
li

sm
 

1
st
 s

u
rg

er
y
 

1
st
 m

e
d

ic
a
l 

tr
e
a

tm
e
n

t 

T
y

p
e
 o

f 
m

e
d

ic
a

l 
tr

ea
tm

e
n

t 

2
n

d
 s

u
rg

er
y
 

2
n

d
 m

e
d

ic
a

l 
tr

ea
tm

e
n

t 

T
y

p
e
 o

f 
m

e
d

ic
a

l 
tr

ea
tm

e
n

t 

MP1 stopgain F 62 32,4 0,53 102,6 135 2 103 10 Y IGT Y osteopenia N N Y ketoconazole LADx N NA 

MP2 stopgain F 51 28,5 0,24 83,7 102,6 <2 94 3 Y N Y NA Y LADx N NA N N NA 

MP3 stopgain F 69 30,3 2,42 696,6 297 <2 139 20 Y N Y osteopenia N LADx N NA N N NA 

MP4 missense M 70 26,7 0,32 263 218 <2 111 12 Y Y Y NA N LADx N NA N N NA 

MP5 stopgain M 62 28,7 0,72 359 280 <2 92 NA Y N Y NA N N N NA N N NA 

MP6 frameshift F 48 NA 1,93 740 632 <2 200 NA Y Y Y NA NA BADx N NA N N NA 

MP7 stopgain M 55 27,1 1,35 NA 698 <2 141 NA Y IGT N osteopenia N LADx N NA N N NA 

MP8 missense F 46 24,8 0,91 124 114 2 82 3 Y N Y osteopenia N N N NA N N NA 

MP9 frameshift F 45 47,0 3,40 540 713 <2 136 12 Y Y Y osteopenia N N Y metyrapone N N NA 

MP10 stopgain M 54 23,2 0,35 331,2 262,2 2 117 10 Y IGT Y normal N N Y propranolol N N NA 

MP11 stopgain M 53 30,9 3,26 692,8 458,16 <2 80 NA Y N Y NA N BADx N NA N N NA 

MP12 stopgain F 69 24,9 1,36 499,5 361,56 <2 104 13 Y Y Y osteoporosis NA N Y ketoconazole BADx N NA 

MP13 missense M 65 23,4 0,42 179,4 173,88 4 87 3 Y N Y osteoporosis N N N NA N N NA 

MP14 stopgain F 58 24,0 0,64 521 200 <2 117 20 Y Y Y normal N N Y metyrapone N N NA 

MP15 frameshift M 45 27,7 5,90 476 232 5 150 24 Y Y Y osteopenia N BADx N NA N N NA 

MP16 frameshift F 58 21,8 0,20 74,52 NA <2 NA 4 Y IGT Y NA Y N N NA N N NA 

MP17 missense F 55 50,3 1,95 NA NA NA 96 NA Y Y Y osteopenia N RADx N NA N N NA 

MP18 missense M 52 20,8 0,43 165,6 184,92 2 101 4 Y N Y osteoporosis N N N NA N N NA 

MP19 missense M 55 36,7 1,50 99,36 140,76 <2 65 3 Y N Y NA N BADx N NA N N NA 

MP20 frameshift M 71 35,2 0,38 78 212 <2 130 24 Y Y Y NA N N Y metyrapone N N NA 

MP21 frameshift F 73 NA NA NA NA <2 60 2 Y NA NA NA NA BADx N NA N N NA 

MP22 missense M 49 47,3 1,54 110,7 102 3 103 2 Y Y Y osteopenia N N N NA N N NA 

MP23 stopgain M 56 23,3 1,50 333,96 314,64 <2 86 NA Y N Y NA N LADx N NA N N NA 



MP24 stopgain F 33 29,7 1,84 NA NA <2 NA NA Y Y Y osteoporosis N BADx N NA N N NA 

MP25 frameshift F 30 39,6 1,11 278 251 2 121 7 Y N Y normal N N Y metyrapone LADx N NA 

MP26 missense F 43 17,9 2,21 206,6 NA <2 NA NA Y NA NA osteopenia NA RADx N NA N Y ketoconazole 

MP27 stopgain F 50 37,6 2,76 830,76 494,04 <2 145 18 Y Y Y normal N N Y metyrapone BADx N NA 

MP28 stopgain M 32 27,8 10,67 891 717 <2 170 27 Y Y Y osteopenia Y BADx N NA N N NA 

MP29 missense M 55 31,1 1,89 602 500 <2 115 16 Y Y Y normal N N Y metyrapone N N NA 

MP30 missense F 41 NA 4,35 NA NA <2 NA NA Y NA Y NA NA BADx N NA N N NA 

MP31 stopgain M 49 30,8 0,83 272 NA <2 100 9 Y Y Y osteopenia N N N NA N N NA 

MP32 frameshift M 42 30,4 0,24 135 345 <2 NA NA Y Y N NA N N N NA N N NA 

MP33 stopgain F 29 36,9 5,10 1139,88 684,48 <2 135 14 Y Y Y normal N BADx N NA N N NA 

MP34 missense F 53 29,2 0,40 215 162 <2 117 11 Y N Y normal N N Y metyrapone N N NA 

MP35 missense F 38 25,1 2,13 294,3 NA <2 105 9 Y N Y NA Y LADx N NA N N NA 

MP36 missense M 65 31,6 9,64 734,4 1178,52 2 170 13 Y Y Y osteoporosis N BADx N NA N N NA 

MP37 missense M 66 25,8 1,06 91,8 118,8 8,8 84 2 Y Y N NA N N N NA N N NA 

MP38 missense F 53 36,7 0,39 108 135 <2 89 3 Y Y Y NA N N N NA N N NA 

MP39 splicing M 53 30,8 0,36 317 135 2,9 105 15 Y Y Y osteoporosis N BADx N NA N N NA 

MP40 missense F 44 29,4 0,39 77 64,8 <2 109 NA Y Y N normal N N N NA N N NA 

MP41 frameshift F 48 30,0 1,57 189 299 <2 83 7 Y N Y normal N BADx N NA N N NA 

MP42 frameshift F 53 25,0 5,89 NA NA NA 89 4 Y Y Y NA N RADx N NA N N NA 

MP43 frameshift F 72 25,7 1,36 57,96 NA <2 42 NA Y IGT Y osteopenia N N N NA N N NA 

MP44 stopgain M 48 29,1 5,65 930,12 NA <2 NA NA Y Y Y osteopenia N BADx N NA N N NA 

MP45 missense M 69 24,7 6,27 527,16 NA <2 NA NA Y IGT N osteoporosis N LADx N NA N N NA 

MP46 missense F 46 25,1 1,46 126,96 NA <2 83 NA Y IGT Y normal N N N NA N N NA 

MP47 stopgain F 68 26,6 0,85 226,32 201,48 <2 41 2 Y N Y normal N N N NA N N NA 

MP48 missense M 51 32,4 0,47 52,44 63,48 3,3 44 2 Y Y Y normal Y N N NA N N NA 

MP49 frameshift F 63 34,0 0,60 422,28 264,96 <2 NA NA Y Y N osteoporosis N LADx N NA N N NA 

MP50 stopgain F 47 25,1 0,28 57,96 135,24 2,4 NA 4 Y N Y NA N N N NA N N NA 

MP51 frameshift F 45 29,7 5,57 66,2 NA <2 NA NA Y NA NA NA NA LADx N NA RADx N NA 

MP52 stopgain F 70 21,0 1,90 NA NA <2 41 NA Y N Y NA N N N NA N N NA 

  



Supplemental Table 2. Clinical, Hormonal and Imaging data of ARMC5-wild type PBMAH patients. Abbreviations: F, female; M, male; BMI, body mass index; 24-h 

UFC, 24-hour urinary free cortisol; ULN, upper limit of normal; DXM, dexamethasone; Y, yes: N, no; NA, not available; IGT, impaired glucose tolerance; BADx, bilateral 

adrenalectomy; RADx, right adrenalectomy; LADx, left adrenalectomy. 
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WP1 F 56 40,8 1,19 53 205 3 78 NA Y Y Y normal N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP2 M 78 31,2 1,30 72 210 5,3 50 2 N Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP3 F 64 32,4 0,97 76 127 2,6 62 2 Y Y Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP4 M 56 38,2 NA 24 99 NA 81 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP5 F 71 23,4 0,21 227 NA <2 56 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP6 F 66 29,9 NA 316 326 <2 74 2 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP7 F 43 39,4 1,35 56,7 NA 2 70 2 Y IGT Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP8 F 71 23,8 0,51 95 115 <2 82 2 Y N Y osteopenia Y N N NA N N NA N N NA 

WP9 F 54 31,6 0,74 58,05 162 3,7 85 3 Y IGT N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP10 F 48 20,2 0,32 37,8 156,6 2 85 3 Y N N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP11 M 39 24,7 0,97 21,6 51,3 3,3 110 13 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP12 F 51 43,2 0,11 37,8 137,7 4,4 109 4 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP13 F 51 21,5 0,46 180,9 189 <2 107 3 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP14 F 60 27,7 0,56 56,97 116,1 <2 85 2 Y IGT N osteoporosis Y N N NA N N NA N N NA 

WP15 F 63 32,4 1,12 59,4 81 2,2 83 2 Y N Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP16 F 54 31,5 0,21 75,6 102,6 <2 78 2 Y IGT Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP17 F 54 24,2 0,29 47,79 58,32 3,7 88 5 Y N Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP18 F 43 27,6 0,51 62,1 67,5 5,7 98 3 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP19 F 63 39,8 0,79 264,6 342,9 <2 115 8 Y IGT Y NA Y LADx N NA RADx N NA N N NA 

WP20 F 71 25,0 0,97 64,8 86,67 3,1 91 3 Y N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP21 M 52 22,1 0,31 56,7 113,4 5,1 94 2 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP22 F 50 34,8 1,12 267,3 86,4 3,5 112 3 N IGT N osteopenia N RADx N NA N N NA N N NA 

WP23 F 49 37,0 0,34 248,4 245,7 <2 90 2 Y Y N osteopenia N RADx N NA LADx N NA N N NA 



WP24 F 56 27,1 0,19 NA 78,3 NA 47 3 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP25 F 58 34,4 0,46 51,3 175,5 <2 94 2 Y Y Y normal N RADx N NA N N NA N N NA 

WP26 F 72 37,3 0,60 70,2 297 6,4 72 2 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP27 F 39 34,5 5,74 518 453,6 <2 71 3 Y IGT Y NA N RADx N NA LADx N NA N N NA 

WP28 F 27 NA NA NA NA NA 73 2 Y N N normal N LADx N NA N N NA N N NA 

WP29 M 53 21,4 1,15 75,6 259,2 4 87 3 Y N Y osteoporosis N N Y ketoconazole N N NA N N NA 

WP30 M 61 19,9 0,65 72,9 159,3 <2 83 0 N N Y osteoporosis N N Y ketoconazole N N NA N N NA 

WP31 F 64 24,2 0,45 51,3 105,3 <2 72 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP32 F 57 41,7 0,28 50,49 116,1 <2 102 4 Y Y Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP33 M 63 20,1 0,38 72,9 67,5 11 72 3 Y Y Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP34 M 75 28,7 0,56 40,5 64,8 2,6 105 2 Y Y Y normal N N Y ketoconazole N N NA N N NA 

WP35 M 55 29,4 0,29 232,2 132,3 <2 105 8 Y Y Y osteopenia N RADx N NA N N NA N N NA 

WP36 F 52 33,2 0,72 37,8 129,6 <2 80 2 Y Y Y normal Y N N NA N N NA N N NA 

WP37 M 47 20,8 0,92 77 78,3 <2 111 0 N N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP38 F 50 33,2 0,38 54 135 <2 94 3 Y Y Y NA N LADx N NA N N NA N N NA 

WP39 M 45 27,4 0,24 72,9 108 <2 87 2 N Y Y osteoporosis N RADx N NA N N NA N N NA 

WP40 M 60 28,4 0,76 62,1 89,1 11,4 95 4 Y IGT Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP41 F 53 33,3 1,09 NA 415,8 <2 133 5 Y Y Y osteoporosis N N N ketoconazole N Y mitotane BADx N NA 

WP42 F 50 34,6 0,23 NA 67,5 9,2 84 2 Y Y N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP43 F 58 26,7 0,59 64,8 56,7 <2 80 2 Y N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP44 F 51 20,9 0,26 86,4 67,5 <2 92 3 Y N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP45 F 33 35,4 2,39 NA 594 <2 82 NA Y Y Y normal N LADx N NA N N NA N N NA 

WP46 F 63 39,4 0,41 127 NA 2,2 98 2 Y Y Y NA N LADx N NA N N NA N N NA 

WP47 F 65 28,7 0,32 155 169 <2 104 2 Y N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP48 F 53 24,2 0,40 96 111 <2 44 NA Y IGT Y osteoporosis N RADx N NA N N NA N N NA 

WP49 F 41 29,0 0,96 NA 66 <2 137 8 Y N N osteopenia N RADx N NA N N NA N N NA 

WP50 F 40 42,7 1,51 78 120 7,9 107 4 Y N N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP51 M 71 22,6 0,27 200 175 2,3 85 3 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP52 F 49 22,5 0,50 81 133 <2 78 2 Y N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP53 M 64 27,4 1,13 NA 109 <2 110 2 Y Y Y NA N LADx N NA N N NA N N NA 

WP54 M 65 20,8 0,16 60 151 <2 82 2 Y N N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP55 F 68 31,8 0,39 135 76 12,4 87 2 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 



WP56 F 67 32,0 2,31 NA 322 <2 160 3 Y N Y osteoporosis N N Y metyrapone LADx N NA N N NA 

WP57 F 57 26,0 3,99 105 164 <2 87 2 Y N Y normal N LADx N NA N N NA N N NA 

WP58 F 48 29,3 3,00 179 621 <2 NA NA Y N N osteoporosis Y BADx N NA N N NA N N NA 

WP59 M 55 33,6 1,63 NA 73 4 94 2 Y N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP60 F 57 23,5 0,15 256 NA <2 71 2 Y N Y osteoporosis N RADx N NA N N NA N N NA 

WP61 F 55 29,3 0,40 155 167 <2 114 4 Y IGT Y osteoporosis N LADx N NA N N NA N N NA 

WP62 F 53 27,5 0,49 126,96 140,76 <2 67 2 Y Y N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP63 F 42 25,7 4,89 NA NA 6 110 NA Y Y Y osteopenia N BADx N NA N N NA N N NA 

WP64 M 61 18,0 0,25 54 NA <2 73 NA Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP65 M 47 NA 0,15 NA NA <2 NA NA Y N N NA NA BADx N NA N N NA N N NA 

WP66 F 41 34,6 0,33 114 199 <2 69 NA Y IGT N osteopenia N RADx N NA N Y metyrapone N N NA 

WP67 M 72 24,1 1,03 68 124 6 54 NA Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP68 F 67 28,1 0,24 165,6 110,4 <2 NA NA Y NA Y NA NA N Y ketoconazole RADx N NA N N NA 

WP69 F 61 36,9 0,15 39 76 6 92 4 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP70 F 51 27,0 NA NA NA NA 53 NA Y N Y normal N RADx N NA N N NA N N NA 

WP71 F 60 23,0 0,60 60 102 <2 64 2 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP72 F 38 22,6 0,47 158 187 3 55 1 N N Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP73 M 48 27,2 0,40 46 74 21 87 0 N N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP74 F 68 18,6 1,03 NA 84 <2 67 2 Y N Y osteoporosis N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP75 F 42 30,4 4,43 160,08 607,2 <2 83 5 Y N N normal N BADx N NA N N NA N N NA 

WP76 F 67 24,8 1,32 112 193 2 61 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP77 F 58 26,2 0,37 NA NA 3 85 4 Y IGT Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP78 F 53 31,6 0,08 NA 52,44 6 67 2 Y N N NA Y N N NA N N NA N N NA 

WP79 M 64 24,2 1,03 127 NA <2 98 3 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP80 M 63 21,7 0,90 59,34 397,44 3 78 2 Y N N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP81 M 59 26,8 0,43 NA 198,72 4 110 6 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP82 F 66 27,3 0,68 57,96 NA 3 69 2 N Y N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP83 M 55 28,4 0,39 173,88 NA 2 107 2 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP84 M 55 22,9 0,82 0 142 7 67 2 Y IGT N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP85 F 32 NA NA NA NA NA NA NA Y Y Y osteoporosis N RADx N NA LADx N NA N N NA 

WP86 M 52 26,9 0,56 190,44 223,56 2 98 2 Y Y N NA N N Y propranolol N N NA N N NA 

WP87 F 55 48,7 1,68 NA NA <2 90 3 Y Y Y osteopenia N RADx N NA N N NA N N NA 



WP88 F 60 23,9 0,20 55,2 NA 5 86 4 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP89 F 58 28,2 0,18 76 173 5 96 4 Y Y Y osteopenia N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP90 F 52 19,9 1,79 NA NA <2 95 3 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP91 F 66 27,0 0,66 75 110 3 84 5 Y N N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP92 F 38 19,7 0,51 77,28 113,16 NA 71 3 Y N N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP93 M 55 31,0 0,59 NA NA <2 80 5 Y IGT Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP94 M 60 29,8 NA 47 NA 3 88 3 Y IGT Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP95 F 61 23,6 0,94 NA NA 2 64 5 Y Y N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP96 F 51 33,6 0,47 54 78 6 55 2 Y N Y NA Y N N NA N N NA N N NA 

WP97 F 54 27,9 0,40 135,24 220,8 <2 62 2 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP98 M 53 37,5 0,38 57 86 5 79 2 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP99 M 48 28,9 0,62 102 NA <2 123 8 Y IGT Y normal N LADx Y ketoconazole N N NA N N NA 

WP100 M 53 31,5 0,63 NA NA 5 141 1 N N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP101 M 58 30,1 0,59 173,88 220,8 3 58 5 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP102 M 62 22,1 0,69 120 NA <2 77 3 Y N Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP103 F 43 39,7 0,39 NA 104,88 2 83 3 Y Y N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP104 F 58 35,1 0,37 28 76 3 65 2 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP105 F 31 22,2 2,62 400 466 <2 95 5 Y N N osteopenia N N Y metyrapone BADx N NA N N NA 

WP106 F 44 26,2 0,24 162,84 171,12 <2 80 3 Y IGT Y osteopenia N RADx N NA N N NA N N NA 

WP107 M 64 33,2 0,17 71 NA <2 80 3 Y Y Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP108 M 80 NA 0,85 27 NA 3 81 3 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP109 M 43 20,4 0,41 190,44 NA <2 99 4 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP110 F 51 23,5 0,45 104,88 NA 4 104 3 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP111 M 62 37,7 2,12 81 171 7 95 3 Y IGT Y normal Y BADx N NA N N NA N N NA 

WP112 M 70 25,5 0,56 70 NA 3 64 4 Y IGT Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP113 F 45 28,3 0,48 337 266 2 88 3 Y IGT Y NA N N Y propranolol N N NA N N NA 

WP114 F 72 28,1 0,24 57 121 3 77 2 Y Y N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP115 F 53 23,3 0,41 44,16 124,2 <2 80 2 Y Y N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP116 F 74 31,2 0,31 505 315 <2 68 2 Y Y Y osteopenia Y N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP117 F 52 29,8 0,33 56 76 2 107 3 Y Y N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP118 F 75 30,9 0,27 75 111 <2 78 2 Y IGT Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP119 F 64 26,6 0,72 173,88 460,92 <2 92 4 Y IGT Y normal N LADx N NA N N NA N N NA 



WP120 M 62 24,9 0,63 36 158 2 91 2 Y IGT N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP121 F 47 34,3 0,63 23 44 <2 74 5 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP122 F 66 35,7 0,18 57,96 204,24 <2 92 2 Y IGT Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP123 F 44 32,6 0,59 82 104 <2 90 4 Y N Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP124 M 62 35,1 0,85 75 NA 8 70 2 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP125 F 61 21,8 0,35 115,92 135,24 <2 77 3 Y N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP126 F 44 28,4 0,29 83 120 <2 85 4 Y N Y osteopenia N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP127 M 37 NA 0,68 143 242 <2 98 6 Y Y Y NA N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP128 M 56 34,8 0,35 106 167 3 74 3 Y Y Y NA N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP129 F 45 30,4 1,51 NA 76 3 91 2 Y IGT Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP130 F 30 25,8 0,22 57,96 74,52 2 75 2 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP131 M 68 25,8 1,23 903 200 2 97 4 Y N Y osteopenia N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP132 F 47 28,7 0,93 43 90 1<2 74 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP133 F 56 25,1 0,96 179 331 2 86 2 Y IGT N osteopenia N N Y ketoconazole N N NA N N NA 

WP134 F 55 36,1 0,38 61 94 2 81 3 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP135 M 58 33,6 0,60 85 356 <2 95 3 Y IGT Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP136 F 62 27,1 0,69 82 NA 5 76 2 Y IGT Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP137 M 70 24,7 0,67 NA NA 6 88 3 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP138 F 40 22,7 1,58 81 359 3 75 8 Y N N osteopenia N BADx N NA N N NA N N NA 

WP139 F 50 22,6 4,34 543,72 587,88 2 50 5 Y Y Y normal N BADx N NA N N NA N N NA 

WP140 F 57 NA NA 87 153 3 76 3 Y N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP141 F 43 23,1 0,90 109 152 <2 80 3 Y IGT Y osteopenia N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP142 F 70 25,7 0,22 212 152 3 68 2 Y Y Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP143 F 54 29,7 NA NA NA NA NA NA Y Y N osteoporosis N RADx N NA N Y mitotane N Y metyrapone 

WP144 F 62 30,1 0,36 66,24 209,76 2 84 2 Y IGT Y NA NA N N NA N N NA N N NA 

WP145 M 67 24,8 1,42 52 77 12 102 3 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP146 F 59 30,8 0,09 74 111 2 104 1 N Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP147 M 52 25,1 0,83 74 NA <2 100 3 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP148 F 58 36,5 0,62 516 241 <2 96 3 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP149 F 56 24,6 0,29 39 119 3 62 2 Y N Y osteoporosis Y N N NA N N NA N N NA 

WP150 F 47 26,7 0,09 96,6 176,64 3 32 3 Y N Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP151 M 55 29,1 0,46 157 195 <2 105 6 Y Y Y NA N RADx N NA N N NA N N NA 



WP152 F 62 33,6 0,18 102,12 129,72 3 98 3 Y IGT Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP153 M 59 26,7 0,55 74,52 132,48 3 107 11 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP154 M 54 26,1 0,77 348 270 5 104 6 Y N N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP155 F 58 23,9 0,48 NA NA 3 81 2 Y IGT N NA N LADx N NA N N NA N N NA 

WP156 M 44 25,3 0,83 31 40 5 79 2 Y IGT N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP157 F 75 30,9 0,37 49,68 184,92 7 66 1 N N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP158 F 63 23,9 10,05 562 543 <2 95 5 Y N Y osteoporosis Y LADx N NA N N NA N N NA 

WP159 F 51 27,7 1,02 NA 491,28 <2 136 5 Y IGT Y osteoporosis N BADx N NA N N NA N N NA 

WP160 M 58 28,7 0,26 139 164 5 82 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP161 M 50 31,8 0,38 35,88 182,16 3 81 6 Y IGT N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP162 F 53 29,4 0,39 48 173 3 79 2 Y Y Y osteopenia Y N N NA N N NA N N NA 

WP163 F 40 25,6 5,64 582 766 <2 75 1 N IGT N normal N N Y metyrapone LADx N NA N N NA 

WP164 F 50 22,5 2,62 NA 438,84 5 61 2 Y Y Y osteoporosis N BADx N NA N N NA N N NA 

WP165 F 49 30,0 2,72 27,6 46,92 2 69 2 Y N N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP166 F 48 20,4 NA 143 130 <2 85 3 Y N N osteoporosis N RADx N NA N N NA N N NA 

WP167 F 42 25,0 0,42 40 138 2 84 5 Y N N osteopenia Y N N NA N N NA N N NA 

WP168 F 56 25,4 0,29 NA 165,6 2 84 4 Y IGT N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP169 F 59 42,2 0,39 48 75 2 100 4 Y Y Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP170 M 72 26,5 1,13 85 133 2 95 6 Y Y Y normal N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP171 F 63 26,2 0,24 42 NA 5 61 1 N N Y NA Y N N NA N N NA N N NA 

WP172 M 78 23,7 0,11 42 NA <2 130 13 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP173 F 55 32,0 0,84 146 264 <2 91 7 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP174 F 35 NA 8,83 580,5 NA <2 NA NA Y N N NA N BADx N NA N N NA N N NA 

WP175 M 59 23,4 0,32 41,4 115,92 4 70 4 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP176 F 59 34,8 0,40 5,7684 NA 12 56 1 N Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP177 F 64 22,2 0,45 69 NA 3 72 2 Y N Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP178 F 58 23,3 NA 157 174 <2 108 3 Y Y Y normal N N Y metyrapone N N NA N N NA 

WP179 F 66 27,3 0,24 32 79 3 97 2 N IGT Y NA Y N N NA N N NA N N NA 

WP180 F 33 34,3 1,75 345 303 <2 93 2 Y N Y NA N RADx N NA N N NA N N NA 

WP181 F 45 21,3 0,49 331,2 259,44 2 150 3 Y Y Y osteopenia N LADx N NA N Y metyrapone N N NA 

WP182 F 54 37,0 1,06 62,1 NA 5 73 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP183 M 58 23,0 1,51 NA NA 13 89 2 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 



WP184 M 59 35,5 0,38 NA 82,8 9 100 2 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP185 F 50 29,1 1,75 111,228 128 2 93 2 Y IGT Y normal Y N N NA N N NA N N NA 

WP186 F 58 22,1 0,59 2,208 NA 8 63 1 N N Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP187 M 63 25,5 1,30 369,84 347,76 <2 87 2 Y Y Y osteopenia Y BADx N NA N N NA N N NA 

WP188 M 65 27,4 0,66 30 45 8 99 10 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP189 F 58 21,7 1,65 491 521,64 2 98 4 Y Y Y osteoporosis N BADx N NA N N NA N N NA 

WP190 F 57 22,7 0,33 112 159 3,5 81 3 Y N N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP191 F 51 30,1 0,38 27,6 60,72 3 75 2 Y N Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP192 M 64 35,0 0,60 72,9 72,9 4,4 83 2 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP193 F 49 29,7 0,25 NA 110,7 2,9 130 4 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP194 F 59 39,5 0,43 48,6 210,6 2,4 92 5 Y IGT Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP195 F 38 42,4 0,40 132,3 175,5 <2 120 2 Y N Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP196 F 44 24,9 0,49 29,7 70,2 2 87 3 Y N N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP197 F 38 25,4 NA NA NA NA NA NA Y IGT Y osteoporosis N LADx N NA N N NA N N NA 

WP198 M 50 37,3 0,23 54 75,6 NA 91 3 Y IGT Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP199 M 57 29,1 0,29 261,9 54 5,3 72 1 N N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP200 M 57 22,8 0,52 37,8 62,1 2 71 3 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP201 F 45 28,3 0,17 207,9 180,9 <2 NA NA Y N N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP202 F 48 25,6 8,84 612,9 545,4 <2 89 4 Y N Y osteopenia N N Y LYSO LADx N NA N N NA 

WP203 M 67 28,7 0,50 64,8 83,7 <2 89 3 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP204 M 66 28,4 0,86 62,1 191,7 3,7 90 3 Y IGT Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP205 M 63 30,1 0,73 56,7 NA 3,5 99 3 Y Y Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP206 M 56 29,8 0,00 49 145,8 2 84 5 Y Y Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP207 F 64 27,5 0,00 NA 89,1 <2 89 3 Y IGT Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP208 M 61 29,1 0,11 72,9 156,6 3,5 88 3 Y IGT Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP209 M 53 40,8 0,98 49 83,7 <2 90 0 N Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP210 F 56 46,1 0,25 83,7 145,8 <2 118 7 Y Y Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP211 F 60 29,2 0,38 67,5 54 <2 75 2 N Y Y osteopenia Y N N NA N N NA N N NA 

WP212 F 63 34,9 0,00 54 113,4 <2 86 3 N Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP213 F 49 20,3 0,14 221,4 172,8 <2 96 8 Y IGT Y osteoporosis N RADx N NA N N NA N N NA 

WP214 M 58 29,4 0,46 59,4 110,7 2,4 78 4 Y Y Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP215 F 46 23,8 0,32 78,3 108 3,1 103 9 Y N Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 



WP216 M 62 40,4 0,45 386,1 240,3 4,2 110 3 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP217 M 65 26,2 0,33 113,4 162 2,2 95 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP218 F 70 34,6 0,15 110,7 205,2 <2 118 3 Y Y Y osteopenia N RADx N NA N N NA N N NA 

WP219 M 57 31,6 0,98 52 NA 3,1 77 3 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP220 M 65 38,3 2,17 117 163 2,7 91 3 Y Y Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP221 M 51 31,4 0,61 145 91 <2 101 5 Y Y Y NA Y N N NA N N NA N N NA 

WP222 F 45 29,7 0,49 39 24 <2 83 3 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP223 F 55 43,2 0,55 99,9 97 <2 101 3 Y Y Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP224 F 55 22,9 4,81 NA 602 <2 106 3 Y N Y osteoporosis N LADx N NA N N NA N N NA 

WP225 M 46 25,2 1,01 302 301 <2 104 3 Y N N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP226 F 47 37,8 0,90 NA NA <2 104 4 Y N Y normal N BADx N NA N N NA N N NA 

WP227 F 64 23,9 0,40 105 265 <2 86 4 Y N Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP228 F 45 26,2 4,34 NA 275 <2 100 7 Y N N normal N LADx N NA N N NA N N NA 

WP229 F 34 21,8 NA NA NA NA NA 3 Y N N NA N LADx N NA RADx N NA N N NA 

WP230 F 50 31,3 0,92 112 124 <2 90 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP231 F 62 38,3 0,24 NA 179 <2 74 6 Y N Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP232 F 43 40,2 0,62 NA 39 <2 82 2 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP233 F 43 36,0 0,96 72 64 <2 95 3 Y N N normal N LADx N NA N N NA N N NA 

WP234 F 38 47,9 3,90 400,2 NA <2 35 NA Y IGT Y NA NA BADx N NA N N NA N N NA 

WP235 M 57 31,5 0,78 394,68 NA <2 76 NA Y IGT Y osteopenia N LADx N NA N N NA N N NA 

WP236 F 62 26,2 2,01 82,8 NA <2 NA NA Y N Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP237 F 58 26,8 2,73 209,76 NA <2 80 NA Y IGT Y NA N RADx N NA N N NA N N NA 

WP238 F 32 27,9 3,01 259,44 NA <2 90 NA Y N Y NA N LADx N NA RADx N NA N N NA 

WP239 F 60 35,8 0,76 154,56 NA 2 50 NA Y N Y NA N LADx N NA N N NA N N NA 

WP240 F 69 41,2 0,91 91,08 NA <2 72 NA Y IGT Y NA N RADx N NA N N NA N N NA 

WP241 F 71 NA 1,12 74,52 NA 2 40 NA Y NA Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP242 F 70 28,9 0,66 157,32 NA <2 36 NA Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP243 F 56 30,9 1,38 659,64 NA <2 88 NA Y Y Y osteoporosis N LADx N NA N N NA N N NA 

WP244 F 53 26,6 2,35 552 NA <2 90 NA Y N Y NA NA BADx N NA N N NA N N NA 

WP245 M 56 24,1 2,35 157,32 NA <2 60 NA Y N Y osteopenia N LADx N NA N N NA N N NA 

WP246 F 63 30,8 1,21 104,88 NA 2 61 NA Y N Y osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP247 F 60 20,8 4,45 342,24 NA <2 82 NA Y N Y osteoporosis N LADx N NA N N NA N N NA 



WP248 F 58 33,1 1,48 NA NA <2 76 NA Y Y Y normal N BADx N NA N N NA N N NA 

WP249 F 61 27,7 1,41 88,32 NA <2 50 NA Y IGT Y NA NA N N NA N N NA N N NA 

WP250 M 53 34,7 1,63 52,44 NA 2,4 49 NA Y Y Y normal N LADx N NA N N NA N N NA 

WP251 M 8 25,7 NA NA NA NA NA NA Y NA NA NA NA BADx N NA N N NA N N NA 

WP252 M 66 36,5 2,65 204,24 NA <2 35 NA Y Y Y NA NA LADx N NA N N NA N N NA 

WP253 M 59 29,7 NA 85,56 NA <2 46 NA Y NA Y NA NA N N NA N N NA N N NA 

WP254 F 72 27,0 3,13 77,28 NA 2,4 48 NA Y IGT Y NA N LADx N NA N N NA N N NA 

WP255 F 65 39,0 1,23 24,84 NA <2 23 NA Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP256 F 71 30,1 1,54 259,44 NA NA NA NA Y Y NA osteopenia NA RADx N NA N N NA N N NA 

WP257 M 56 22,6 NA 30,36 NA 4,6 NA NA Y N N NA N LADx N NA N N NA N N NA 

WP258 M 59 24,9 NA NA NA 2,6 29 NA Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP259 F 64 29,6 1,49 82,8 NA 2 32 NA Y IGT Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP260 F 31 26,2 1,65 292,56 NA <2 110 NA Y N Y osteopenia N BADx N NA N N NA N N NA 

WP261 F 54 23,5 1,83 41,4 NA 4 52 NA Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP262 F 44 30,0 2,53 805,92 NA <2 37 NA Y NA NA NA NA RADx N NA N N NA N N NA 

WP263 F 68 45,2 0,22 66,24 104,88 2,9 63 2 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP264 F 68 26,0 0,23 NA 80,04 5,9 NA NA Y N N osteoporosis N LADx N NA N N NA N N NA 

WP265 F 64 20,4 0,68 93,84 115,92 <2 42 2 Y N N normal Y N N NA N N NA N N NA 

WP266 M 65 24,1 2,67 57,96 253,92 <2 51 2 Y N N osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP267 M 38 24,8 1,02 NA 49,68 3,7 NA 2 N N Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP268 F 35 36,1 0,48 NA 24,84 4,6 NA 3 Y Y Y normal N LADx N NA N N NA N N NA 

WP269 F 56 31,0 0,63 88,32 113,16 <2 NA 4 Y N N osteopenia N N N NA N N NA N N NA 

WP270 F 31 26,5 0,37 11,04 33,12 6,8 NA 2 Y N Y osteopenia Y RADx N NA N N NA N N NA 

WP271 F 65 25,9 0,48 38,64 74,52 NA NA 5 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP272 F 58 23,8 0,62 52,44 171,12 <2 NA 2 Y N Y osteoporosis N N N NA N N NA N N NA 

WP273 M 66 26,3 0,87 52,44 104,88 2,2 NA NA Y IGT Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP274 F 33 42,5 5,60 814,2 585,12 <2 NA 2 Y Y Y osteopenia N LADx N NA N N NA N N NA 

WP275 M 57 34,9 0,17 24,84 69 4,7 NA NA N Y Y normal N LADx N NA N N NA N N NA 

WP276 M 68 28,7 0,62 22 66 19 30 5 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP277 F 52 28,3 2,24 744 570 <2 160 9 Y N Y normal Y BADx N NA N N NA N N NA 

WP278 M 69 33,1 1,37 728 626 <2 101 2 Y N Y osteoporosis Y LADx N NA N N NA N N NA 

WP279 F 56 26,1 1,26 45 80 3,5 64 4 Y Y Y normal N N N NA N N NA N N NA 



WP280 M 48 25,9 3,00 132 284 5,94 73 3 Y N Y normal N LADx N NA N N NA N N NA 

WP281 M 75 36,2 0,27 68 118 3,7 52 2 Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP282 F 53 21,7 0,16 0 224 2,4 51 2 Y N Y NA Y N N NA N N NA N N NA 

WP283 F 41 32,8 2,96 NA 337 2 NA 1 N N N osteoporosis N LADx N NA N N NA N N NA 

WP284 F 47 29,3 2,05 170 392 2,6 117 2 Y N Y normal N LADx N NA RADx N NA N N NA 

WP285 M 66 33,9 0,85 88 133 3,7 46 4 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP286 M 61 27,4 NA 30,6 NA 13,4 33 2 Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP287 F 48 25,9 1,91 725 737 2,2 NA 1 N IGT Y osteopenia N LADx N NA N N NA N N NA 

WP288 F 49 20,8 0,48 99 NA <2 55 2 Y N N osteoporosis N LADx N NA N N NA N N NA 

WP289 F 60 32,9 1,03 359 302 <2 53 2 Y IGT Y osteopenia N RADx N NA N N NA N N NA 

WP290 F 53 30,5 0,62 50 116 2,9 49 2 Y Y Y normal N BADx N NA N N NA N N NA 

WP291 M 52 24,7 1,48 38 83 5,3 49 2 Y N N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP292 M 52 31,9 NA 49,66 91,03 2 51 5 Y IGT Y normal N N N NA N N NA N N NA 

WP293 M 53 39,3 NA NA NA 6,6 160 2 Y N N NA N N N NA N N NA N N NA 

WP294 F 52 34,4 2,66 151,72 124,14 <2 NA NA Y N Y NA N LADx N NA N N NA N N NA 

WP295 F 73 NA 4,59 242,76 228,97 <2 NA NA Y Y Y osteopenia N N Y ketoconazole N N NA N N NA 

WP296 M 55 33,1 8,08 60,69 96,55 <2 48 NA Y Y Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP297 F 50 25,7 NA 248,28 NA <2 78 NA Y N N NA N LADx N NA RADx N NA N N NA 

WP298 F 21 22,2 5,07 75,94 NA 6,21 NA NA Y N N normal N N N NA N N NA N N NA 

WP299 F 79 29,5 3,30 52,41 NA <2 NA NA Y N Y NA N N N NA N N NA N N NA 

WP300 M 18 21,8 12,13 204 581 <2 84 NA Y N Y osteoporosis N BADx N NA N N NA N N NA 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



Supplemental Table 3. Comparison of patients with ARMC5 truncating variants and patients with non-truncating ARMC5 variants. Abbreviations: F, female; M, 

male; y, year; BMI, body mass index; 24-hour UFC, 24-hour urinary free cortisol; ULN, upper limit of normal; IGT, impaired glucose tolerance. 

 

 
Total ARMC5-mutated 

patients (n=53) 

ARMC5 truncating 

variants (n=32) 

ARMC5 non-truncating 

variants (n=21) 

p value 

Sex, F/M, n (%) 30 (58) / 22 (42) 21 (66) / 11 (34) 9 (45) / 11 (55) 0.162 

Age at diagnosis, y 53 (29-73) 53 (29-73) 53 (38-70) 0.858 

BMI, kg/m
2
 29.1 (17.85-50.3) 28.9 (20.96-47.03) 29.2 (17.85-50.3) 0.992 

Investigated for clinical Cushing’s syndrome, n (%) 22 (43) 18 (56) 4 (21) 0.019 

24-hour UFC, fold ULN 1.36 (0.2-10.67) 1.36 (0.2-10.67) 1.26 (0.32-9.64) 0.643 

Plasma cortisol after 1 mg dexamethasone 

suppression, nmol/L 
263 (52.44-1139.88) 334 (57.96-1139.88) 173 (52.44-734.4) 0.107 

Midnight plasma cortisol, nmol/L 232 (63.48-1178.52) 297 (102.6-717) 138 (63.48-1178.52) 0.002 

ACTH, n (%) 
<2 pmol/L 

2-4 pmol/L 

>4 pmol/L 

 

44 (86) 

5 (10) 

2 (4) 

 

29 (94) 

1 (3) 

1 (3) 

 

14 (74) 

4 (21) 

1 (5) 

0.089 

Total adrenal size (left+right), mm 103 (41-200) 104 (41-200) 101 (44-170) 0.317 

Total adrenal nodules (left+right), n 9 (2-27) 10 (2-27)  3.5 (2-16) 0.076 

Hypertension, n (%) 43 (88) 27 (90) 16 (84) 0.665 

Diabetes, n (%) 
None or IGT 

Diabetes 

 

23 (48) 

25 (52) 

 

15 (50) 

15 (50) 

 

8 (44) 

10 (56) 

0.772 

Osteoporosis, n (%) 8 (24) 3 (16) 5 (36) 0.238 

Venous thrombo-embolism, n (%) 5 (11) 3 (11) 2 (11) 1 

First-line treatment, n (%) 
None 

Surgery 

Medical 

 

17 (33) 

25 (48) 

10 (19) 

 

8 (25) 

16 (50) 

8 (25) 

 

9 (45) 

9 (45) 

2 (10) 

0.224 

 

  



Supplemental Table 4. List of the 37 different ACMG class III/IV/V ARMC5 variants observed in the cohort and their respective arguments for pathogenicity. 
 

NM_001105247.1 

ARMC5_v001 

NM_001105247.1 

ARMC5_i001 

Variant 

type 

Criteria for 

classifying 

pathogenic variants 

(Richards et al. 2015) 

Criteria for 

classifying 

pathogenic variants 

(Richards et al. 2015) 

Criteria for 

classifying 

pathogenic variants 

(Richards et al. 2015) 

Criteria for 

classifying 

pathogenic variants 

(Richards et al. 2015) 

Classification 

c.170del p.(Gly57Glufs*80) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.237_238insC p.(Ala80Argfs*23) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.256C>T p.(Gln86*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.286_310dup p.(Ala104Glyfs*7) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.315del p.(Ala106Argfs*31) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.476-2A>G  splicing PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.517C>T p.(Arg173*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.550G>T p.(Glu184*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.799C>T p.(Arg267*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.916G>A p.(Ala306Thr) missense BP4    Uncertain significance 

c.943C>T p.(Arg315Trp) missense PM5 PM2 PP3 PP4 Likely pathogenic 

c.1085G>C p.(Arg362Pro) missense PM5 PM2 PP3 PP4 Likely pathogenic 

c.1288G>T p.(Glu430*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.1360C>T p.(Arg454Trp) missense PS3    Likely pathogenic 

c.1420C>G p.(Pro474Ala) missense PM2 PM1 PP3 PP4 Likely pathogenic 

c.1428G>A p.(Trp476*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.1490C>A p.(Ser497*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.1586_1589del p.(Leu529Argfs*14) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.1643T>C p.(Leu548Pro) missense PS3 PM2 PP3 PP4 Likely pathogenic 

c.1754_1755del p.(Arg585Glnfs*18) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.1777C>T p.(Arg593Trp) missense PS3 PM2 PP3 PP4 Likely pathogenic 

c.1827_1828dup p.(Ala610Valfs*21) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.1855C>T p.(Arg619*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.1960C>T p.(Arg654*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.1985C>T p.(Pro662Leu) missense PM2 PM5 PP3 PP4 Likely pathogenic 

c.1991T>G p.(Ile664Ser) missense PS3 PM2 PP4 PP5 Likely pathogenic 

c.2074G>T p.(Ala692Ser) missense BP4    Uncertain significance 

c.2104_2118del p.(Ala702_Ser706del) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.2192C>G p.(Pro731Arg) missense BS1 PS4 PP5  Uncertain significance 

c.2261T>C p.(Leu754Pro) missense PM1 PM2 PP3 PP4 Likely pathogenic 

c.2290C>T p.(Arg764*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.2291G>C p.(Arg764Pro) missense PM1 PM2 PP3 PP4 Likely pathogenic 

c.2300C>A p.(Ser767*) stopgain PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.2479del p.(Leu827Cysfs*90) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.2604_2607del p.(Gly870Argfs*46) frameshift PVS1 PM2 PP4  Pathogenic 

c.2682C>G p.(Cys894Trp) missense PM1 PM2 PP3 PP4 Likely pathogenic 

c.2692C>T p.(Arg898Trp) missense PS3 PM2 PP4  Likely pathogenic 

 


