Supplementary Table 1. General features of ALS patients with intermediate-length repeats in ATXN2 in our cohort.
	Patient
	CAG repeat length
	Sex
	AAO (years)
	Disease duration (months)
	Site of onset
	Family history
	Characteristics
	ALSFRS-R

	A0118
	32
	M
	59
	12†
	Spinal
	Family history of ALS
	ALS with ataxia
	38

	A0140
	30
	M
	71
	17†
	Spinal
	Negative
	Pure ALS
	38

	A22454
	30
	M
	44
	48‡
	Spinal
	Negative
	Pure ALS
	33

	A22522
	31
	F
	52
	7‡
	Spinal
	Negative
	Pure ALS
	27

	A27690
	30
	M
	41
	60‡
	Bulbar
	Negative
	Pure ALS
	43

	A28017
	30
	M
	56
	6
	Spinal
	Negative
	Pure ALS
	40

	A30686
	31
	M
	59
	5‡
	Bulbar
	Negative
	Pure ALS
	44

	A31776
	30
	M
	46
	151
	Spinal
	Family history of ALS
	Fasciculation for 10 years and gradual development of muscle weakness in all four extremities
	42

	A33439
	31
	F
	47
	60
	Spinal
	Negative
	Pure ALS
	43

	A36854
	30
	M
	59
	45
	Spinal
	Negative
	Pure ALS
	25

	A000631
	30
	M
	68
	44
	Spinal
	Negative
	Pure ALS
	27

	A000864
	29
	F
	66
	12
	Bulbar
	Negative
	Pure ALS
	36

	A001433
	31
	F
	65
	72
	Spinal
	Negative
	Pure ALS
	35

	A003580
	31
	M
	41
	12
	Spinal
	Consanguineous family
	Pure ALS
	41


†The patient was dead at the time of the study.
‡Lost to follow-up.
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Supplementary Table 2. Clinical features of previously reported ALS patients with intermediate-lengths CAG repeats in ATXN2. 
	Reference†
	CAG repeat length
	AAO (years)
	Disease duration (months)
	Family history
	Characteristics

	1

	30
	34
	49.2
	NA

	
	31
	45
	16.8
	

	
	29
	56
	67.2
	

	
	31
	41
	54
	

	
	31
	36
	16.8
	

	
	31
	56
	50.4
	

	
	30
	55
	31.2
	

	
	30
	45
	50.4
	

	2
	32
	78
	12
	NA
	Pure ALS

	
	32
	54
	NA
	
	Pure ALS

	
	32
	66
	NA
	
	PMA

	
	32
	79
	24
	
	Pure ALS

	
	31
	58
	36
	
	Pure ALS

	
	31
	58
	NA
	
	Pure ALS

	
	31
	38
	NA
	
	Pure ALS

	
	32
	52
	14
	
	FTLD

	
	31
	69
	NA
	
	FTLD

	
	31
	70
	NA
	
	FTLD

	
	33
	75
	NA
	Family history of SCA
	Pure ALS

	
	33
	71
	NA
	
	Pure ALS

	3
	31
	63
	156
	Negative
	Pure ALS (LMN-prevalent)

	
	31
	66
	22
	Negative
	Pure ALS

	
	31
	69
	26
	Negative
	Pure ALS

	
	32
	74
	30
	Negative
	Pure ALS

	
	33
	44
	21
	Family history of PD
	Pure ALS

	
	33
	58
	84
	Family history of PD
	Pure ALS

	4
	31
	52
	60
	NA
	Pure ALS

	
	32
	39
	60
	
	Pure ALS

	
	32
	77
	NA
	
	Pure ALS

	
	32
	8
	NA
	
	Pure ALS

	5
	32
	52
	9
	Negative
	Pure ALS

	
	32
	56
	37
	Negative
	Pure ALS

	
	32
	42
	35
	Negative
	Pure ALS

	
	32
	62
	25
	Negative
	Pure ALS

	
	32
	69
	38
	Negative
	Pure ALS

	
	33
	54
	29
	Negative
	Pure ALS

	
	33
	35
	13
	Negative
	Pure ALS

	
	34
	52
	45
	Negative
	Pure ALS

	
	33
	75
	59
	Family history of SCA
	Pure ALS

	
	33
	71
	15
	
	Pure ALS

	6
	29
	31
	NA
	Negative
	Pure ALS

	
	29
	41
	
	Negative
	Pure ALS

	
	29
	44
	
	Family history of ALS
	Pure ALS

	
	30
	46
	
	Negative
	Pure ALS

	
	29
	51
	
	Negative
	Pure ALS

	
	30
	54
	
	Negative
	Pure ALS

	
	29
	54
	
	Negative
	Pure ALS

	
	29
	56
	
	Negative
	Pure ALS

	
	31
	57
	
	Negative
	Pure ALS

	
	33
	60
	
	NA
	Pure ALS

	7
	30
	75
	96
	NA
Negative
	Pure ALS

	
	29
	67
	12
	
	Pure ALS

	
	33
	56
	58
	
	ALS accompanied by mild cognitive impairment

	8
	31
	50
	15
	Negative
	Pure ALS

	
	30
	57
	76
	Negative
	ALS accompanied by mild cognitive impairment

	
	33
	45
	55
	Negative
	Pure ALS

	
	31
	61
	61
	Negative
	Pure ALS

	
	31
	40
	15
	Negative
	Pure ALS

	
	31
	54
	41
	Negative
	Pure ALS

	
	29
	67
	12
	NA
	Pure ALS

	9
	30
	75
	96
	NA
Negative
	Pure ALS

	
	33
	60
	60
	
	Pure ALS

	
	30
	76
	NA
	
	Pure ALS

	10
	30
	47
	NA
	Negative
	Pure ALS

	
	32
	65
	
	Negative
	Ataxia with ALS

	
	
	
	
	
	


Abbreviation: NA: data not available; PMA: progressive muscular atrophy.
† We did not summarize all the articles, as some of them did not describe the clinical data.
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Supplementary Table 3. Clinical features of previously reported ALS patients with pathogenic CAG repeats in ATXN2.
	[bookmark: _Hlk76462928]Reference
	CAG repeat length
	Diagnosis
	AAO (years)
	Disease duration (months)
	Family history
	Characteristics

	3
	37
	ALS
	60
	48
	Negative
	Pure ALS

	2
	36
	ALS
	54
	12
	NA
	Pure ALS

	5
	36
	ALS
	80
	59
	Negative
	Pure ALS

	
	39
	ALS
	71
	15
	Negative
	

	
	35
	ALS
	52
	NA
	Family history of SCA
	The proband showed typical ALS.
 Her sister, carrying a CAG repeat with a length of 34, showed ataxia without an ALS phenotype.

	11
	39
	ALS
	62
	23
	Family history of SCA
	The proband showed typical ALS.
 His niece, carrying a CAG repeat with a length of 40, showed ataxia without an ALS phenotype.

	12
	37
	FTD-ALS
	76
	60
	Family history of SCA
	The proband showed typical FTD-ALS.
 His niece carrying, a CAG repeat with a length of 37, showed ataxia without an ALS or FTD phenotype.

	13
	39
	SCA-ALS
	55
	168
	Family history of SCA
	The proband showed ataxia and developed ALS 12 years after onset.

	14
	35
	ALS
	41
	NA

	15
	34–36 (4 patients)
	ALS
	NA

	16
	31–39
	FTD-ALS
	NA

	
	31–39
	ALS
	

	17
	35
	ALS
	NA


Abbreviation: NA: data not available.
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