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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子によってコードされるタンパク質は、エンドソーム輸送の制御において重要な役割を果たしており、オートファジーおよびエンドサイトーシス輸送に関与するRabタンパク質と相互作用することが示されている。この遺伝子の転写産物における交互5'エクソン間のイントロン配列におけるGGGGCCリピートが2～22コピーから700～1600コピーに拡大していることは、9p連鎖性ALS（筋萎縮性側索硬化症）およびFTD（前頭側頭型認知症）と関連している（PMID：21944778、21944779）。研究によると、ヘキサヌクレオチドの拡大は、リピートを含むpre-mRNAの選択的安定化と、FTD-ALS患者の病原性となりうる不溶性ジペプチドリピートタンパク質凝集体の蓄積につながる可能性が示唆されている（PMID：23393093）。選択的スプライシングにより、異なるアイソフォームをコードする複数の転写産物バリアントが生じる。
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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）
	

	C9orf72 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。
	

	C9orf72 マウス mAb と DAB 染色を使用したパラフィン包埋ヒト肺癌組織の免疫組織化学分析。
	

	C9orf72 マウス mAb と DAB 染色を使用したパラフィン包埋ヒト子宮頸癌組織の免疫組織化学分析。
	

	C9orf72 マウス mAb と DAB 染色を使用したパラフィン包埋ラット腎臓組織の免疫組織化学分析。

