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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、ビタミンD3の核内ホルモン受容体をコードしています。この受容体は、二次胆汁酸リトコール酸の受容体としても機能します。この受容体は転写調節因子ファミリーに属し、ステロイドおよび甲状腺ホルモン受容体と配列相同性を示します。この核内ホルモン受容体の下流標的は、主にミネラル代謝に関与していますが、受容体は免疫応答や癌に関与する経路など、他のさまざまな代謝経路も制御しています。この遺伝子の変異は、II型ビタミンD抵抗性くる病に関連しています。開始コドンの一塩基多型により、3コドン下流に代替翻訳開始部位が生じます。選択的スプライシングにより、異なるタンパク質をコードする複数の転写バリアントが生成されます。[RefSeq提供、2011年2月]、注意：Met-1とMet-4のどちらが開始因子であるかは不明です。疾患：VDRの欠陥がIIA型くる病の原因です[MIM:277440]。低カルシウム血症性ビタミンD抵抗性くる病（HVDRR）としても知られています。HVDRRは、重度のくる病、低カルシウム血症、二次性副甲状腺機能亢進症を特徴とする常染色体劣性疾患であることが最も一般的です。,ドメイン:調節N末端ドメイン、DNA結合ドメイン、C末端ステロイド結合ドメインの3つのドメインで構成されています。,機能:核ホルモン受容体。ホルモン感受性遺伝子の発現を制御することでビタミンD3の作用を媒介する転写因子。クロマチンリモデリング複合体であるWINAC複合体と結合して、ホルモン感受性遺伝子の転写を制御します。WINAC複合体サブユニットBAZ1B/WSTFとの相互作用を介してプロモーターにリクルートされ、これがアセチル化ヒストンとの相互作用を媒介します。これは、VDRとプロモーターの結合に不可欠なステップです。カルシウム恒常性維持に中心的な役割を果たす。,オンライン情報：シンガポールヒト変異・多型データベース,多型：VDRの遺伝的変異が結核菌の感受性を決定する可能性がある [MIM:607948].,類似性：核ホルモン受容体ファミリーに属する。NR1サブファミリー。,類似性：核受容体DNA結合ドメインを1つ含む。,サブユニット：ビタミンD3が結合していない場合はホモ二量体。ビタミンD3結合後はRXRAとヘテロ二量体を形成する。SMAD3と相互作用する。MED1、NCOA1、NCOA2、NCOA3、およびNCOA6コアクチベーターと相互作用し、標的遺伝子の転写を大幅に増加させる。BAZ1B/WSTFと（リガンド依存的に）相互作用する。,
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	ビタミンD受容体（リン酸化Ser208）抗体を用いたリン酸化ペプチド（リン酸化左）および非リン酸化ペプチド（リン酸化右）免疫原の酵素結合免疫吸着測定法（リン酸化ELISA）
	

	ビタミンD受容体（リン酸化Ser208）抗体を用いたA549細胞の免疫蛍光染色。右の写真はリン酸化ペプチドでブロッキングした状態。
	

	熱ショック処理したHT29細胞ライセートのビタミンD受容体（リン酸化Ser208）抗体を用いたウェスタンブロット解析。右レーンはリン酸化ペプチドでブロッキングされている。

