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	이 유전자는 유전성 비폴립성 결장암(HNPCC)에서 빈번하게 돌연변이가 발생하는 유전자좌로 확인되었습니다. 이는 HNPCC에서 발견되는 특징적인 미세위성 서열 변화(RER+ 표현형)와 일치하는 대장균 DNA 불일치 복구 유전자 mutL의 인간 상동체입니다. 대체 스플라이싱을 통해 서로 다른 이소형을 암호화하는 여러 전사 변이체가 생성됩니다. 추가적인 전사 변이체들이 보고되었지만, 그 전체 길이는 아직 밝혀지지 않았습니다.[RefSeq 제공, 2009년 11월], 질병: MLH1 결함은 뮤어-토레 증후군(MTS)[MIM:158320]의 원인입니다. MTS는 피지선 종양과 내장 악성 종양을 특징으로 하는 드문 상염색체 우성 질환입니다.
	연구 분야
	불일치 복구; 암의 경로; 대장암; 자궁내막암;
	이미지 데이터
	

	MLH1 항체를 사용하여 K562 세포 용해물을 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
	

	MLH1 다클론 항체를 이용한 다양한 세포에 대한 웨스턴 블롯 분석.
	

	MLH1 다클론 항체를 이용한 Jurkat 세포의 웨스턴 블롯 분석.

