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	この遺伝子座は、遺伝性非ポリポーシス大腸癌（HNPCC）において高頻度に変異が認められます。クローニングの結果、大腸菌ミスマッチ修復遺伝子mutSのヒトホモログであることが判明し、HNPCCに認められるマイクロサテライト配列の特徴的な変異（RER+表現型）と一致しています。この遺伝子には、異なるアイソフォームをコードする2つの転写バリアントが見つかっています。
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	黒線：コントロール抗原（100 ng）；紫線：抗原（10 ng）；青線：抗原（50 ng）；赤線：抗原（100 ng）
	

	MSH2 マウス mAb (緑) とネガティブ コントロール (赤) を使用した Hela 細胞のフローサイトメトリー分析。

