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	이 유전자는 이노시톨 폴리포스페이트 5-포스파타아제를 암호화합니다. 이 단백질은 막 수송 조절에 관여하며 트랜스 골지 네트워크, 클라트린 코팅 소포, 엔도솜 및 세포막을 포함한 여러 세포 소기관에 존재합니다. 또한 이 단백질은 일차 섬모 형성에도 관여할 수 있습니다. 이 유전자의 돌연변이는 로우의 안구뇌신장증후군(oculocerebrorenal syndrome of Lowe)과 덴트병(Dent disease)을 유발합니다. 대체 스플라이싱으로 인해 여러 전사 변이체가 생성됩니다. [RefSeq 제공, 2016년 1월], 촉매 활성: 1-포스파티딜-1D-미오-이노시톨 4,5-비스포스페이트 + H(2)O = 1-포스파티딜-1D-미오-이노시톨 4-포스페이트 + 포스페이트., 주의: Met-1, Met-18 또는 Met-20 중 어느 것이 개시자인지 불확실합니다., 질병: OCRL의 결함은 덴트병 2형(DD2)[MIM:300555]의 원인입니다. DD2는 근위 신세관 결함, 고칼슘뇨증, 신석회증 및 신부전을 특징으로 하는 질환군인 '덴트병 복합체'에 속하는 신장 질환입니다. 다양한 질환에서 표현형적 특징의 스펙트럼은 뼈 변형 및 신장 기능 장애의 심각도 차이를 제외하고는 매우 유사합니다. 특징적인 이상 소견으로는 저분자량 단백뇨와 당뇨, 아미노산뇨, 인산뇨 등 판코니 증후군의 다른 특징들이 나타나지만, 일반적으로 근위 신세관 산증은 나타나지 않습니다. 진행성 신부전이 흔하며, 신석회증과 신장 결석도 발생합니다. OCRL 유전자 결함은 로우 증후군[MIM:309000]의 원인이며, 로우 안구뇌신장 증후군이라고도 합니다. 로우 증후군은 X 염색체 연관 다계통 질환으로 눈, 신경계, 신장에 영향을 미칩니다. 수안구증, 백내장, 정신 지체, 비타민 D 저항성 구루병, 아미노산뇨, 신장의 암모니아 생성 감소가 특징입니다. 안구 이상으로는 백내장, 녹내장, 소안구증, 시력 저하 등이 있습니다. 발달 지연, 근긴장 저하, 행동 이상, 반사 소실도 나타납니다. 신세뇨관 이상은 중탄산염, 아미노산 및 인산염의 재흡수 장애를 특징으로 합니다. 관절 과운동성, 고관절 탈구 및 골절과 같은 근골격계 이상은 신세뇨관 산증 및 저인산혈증의 결과로 발생할 수 있습니다. 백내장은 보인자에게 나타나는 유일한 중요한 증상이며 세극등 검사로 진단됩니다. 기능: 포스파티딜이노시톨 4,5-비스포스페이트를 포스파티딜이노시톨 4-포스페이트로 전환합니다. 또한 이노시톨 1,4,5-트리포스페이트를 이노시톨 1,4-비스포스페이트로, 이노시톨 1,3,4,5-테트라키스포스페이트를 이노시톨 1,3,4-트리포스페이트로 전환합니다. 리소좀과 관련된 특정 포스파티딜이노시톨 4,5-비스포스페이트 풀을 조절함으로써 리소좀 막 수송에 관여할 수 있다. 유사점: 이노시톨-1,4,5-트리스포스페이트 5-포스파타제 II형 계열에 속한다. 유사점: 1개의 Rho-GAP 도메인을 포함한다. 조직 특이성: 뇌, 골격근, 심장, 신장, 폐, 태반 및 섬유아세포.
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	포스콜린으로 처리한 COLO205 세포 용해물을 OCRL 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석하였다.
	

	OCRL 다클론 항체를 이용한 다양한 세포에 대한 웨스턴 블롯 분석

