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摘要(译)

本发明涉及Nephronophthisis，特别涉及NPHP4蛋白（nephroretinin或
nephrocystin-4）和编码NPHP4蛋白的核酸。本发明还提供了用于检测
NPHP4的测定法，以及用于检测肾病毒素和反义素多态性以及与疾病状
态相关的突变的测定法。
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