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	この核遺伝子はミトコンドリアマトリックス酵素をコードしています。この酵素のミスセンス変異、ナンセンス変異、およびフレームシフト変異は、オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症を引き起こし、高アンモニア血症を引き起こします。この酵素遺伝子はデュシェンヌ型筋ジストロフィーの遺伝子と近接してマッピングされているため、この疾患にも関与している可能性があります。
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	OTC 抗体を使用したラット肝臓溶解物中のオルニチンカルバモイルトランスフェラーゼ / OTC のウエスタンブロット分析。
	

	オルニチン カルバモイルトランスフェラーゼ/OTC 抗体を使用したマウス肝臓溶解物中のオルニチン カルバモイルトランスフェラーゼ/OTC のウエスタン ブロット分析。

