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Calculated MW:142 kDa; Observed MW:160-180 kDa
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	이 유전자는 엔도솜과 리소좀의 경계막에 존재하는 큰 단백질을 암호화하며, 이 단백질은 N-말단 도메인에 콜레스테롤을 결합시켜 세포 내 콜레스테롤 이동을 매개합니다. 이 단백질은 세포질 쪽의 C-말단, 13개의 막관통 도메인, 그리고 엔도솜 내강에 위치한 3개의 큰 루프(마지막 루프는 N-말단에 위치)를 가질 것으로 예측됩니다. 이 단백질은 저밀도 지질단백질(LDL)을 후기 엔도솜/리소좀 구획으로 운반하여 가수분해시킨 후 유리 콜레스테롤로 방출합니다. 이 유전자의 결함은 니만-픽병 C형을 유발하는데, 이는 후기 엔도솜/리소좀 구획에 콜레스테롤과 당지질이 과다 축적되는 것을 특징으로 하는 드문 상염색체 열성 신경퇴행성 질환입니다. [RefSeq 제공, 2009년 8월]
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	니만픽 C1 토끼 단클론 항체를 이용하여 니만픽 C1을 표지한 Neuro-2a 세포의 면역형광 분석.

