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BEY: TBK-1 EES 5 E 4 M FEEILEE (amyotrophic lateral sclerosis, ALS), &M F £ (frontotemporal
dementia, FTD)#1 FTD-ALS M & %512 18 . AR S A FRELFIFT FTD f1 ALS BE R EBFERMEERET.

FiE: BATNERZREFHIT TBKTMEF, M 482 GIi&HFESE FTD 1 FTD-ALS BIZiRE N 147 i ALS BEF—1
EEFIBT FTD-ALS EEZRZR DR158. N SR ERME R RIEDIT R R BB RN S A R H I THE .

SR HANETBIE 11 HIThEERRS (loss-of-function, LOF) 3RETHEE, BIRRETRAG 1.7% (11/629), HF FTD B& X
1.1% (5/460). ALS E&J 3.4% (5/147). FTD -ALS BEF 4.5% (1/22).6 flREFHARERE 1 4 TBK1 LOF ZE
p.Glub43del, X 6 5l E 5 Bf%5R % DR158 H LMK R .2 fISTriEt & MM RINE AP F1 &85 TDP-43 FRMR



B AR X LA FE p.Glub43del ZREEFEAIAY LOF R A HMRF AP ERZ 45 EWE R =R ER K.

530« IR L FIRT I R 8 EBASIRF 53 % B0 TBK-1 LOF SRR 31 2 IG5 FTD MBS KB RERE, URTF C90rf72
1 GRN, Rt 24 Coorf72 Z 531 2 I ALS M5 = A2 B . X & £ T%8E FTD 1 ALS BT R —&#
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