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	이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 엔도솜 수송 조절에 중요한 역할을 하며, 자가포식 및 세포내이입 수송에 관여하는 Rab 단백질과 상호작용하는 것으로 알려져 있습니다. 이 유전자의 전사체에서 교대 5' 엑손 사이의 인트론 서열에 있는 GGGGCC 반복 서열이 2~22개에서 700~1600개로 확장되는 것은 9p 연관 근위축성 측삭 경화증(ALS) 및 전두엽 치매(FTD)와 관련이 있습니다(PMID: 21944778, 21944779). 연구에 따르면 헥사뉴클레오티드 확장은 반복 서열을 포함하는 전령 RNA(pre-mRNA)의 선택적 안정화와 FTD-ALS 환자의 병원성 인자가 될 수 있는 불용성 디펩티드 반복 단백질 응집체의 축적을 초래할 수 있습니다(PMID: 23393093). 대체 스플라이싱을 통해 다양한 이소형을 코딩하는 여러 전사 변이체가 생성됩니다.
	연구 분야
	자가포식
	이미지 데이터
	

	검은색 선: 대조 항원(100ng); 보라색 선: 항원(10ng); 파란색 선: 항원(50ng); 빨간색 선: 항원(100ng)
	

	C9orf72 마우스 단클론항체(녹색)와 음성 대조군(빨간색)을 사용하여 HeLa 세포를 유세포 분석법으로 분석한 결과.
	

	파라핀에 포매된 인간 폐암 조직에 대한 C9orf72 마우스 단클론항체와 DAB 염색을 이용한 면역조직화학 분석.
	

	파라핀에 포매된 인간 자궁경부암 조직에 대한 C9orf72 마우스 단클론항체와 DAB 염색을 이용한 면역조직화학 분석.
	

	파라핀에 포매된 쥐 신장 조직에 대한 면역조직화학 분석: C9orf72 마우스 단클론항체 및 DAB 염색 사용.

