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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子によってコードされるタンパク質は、スペクトリンおよびアクチンとともに、赤血球膜細胞骨格ネットワークを構成する。この複合体は、赤血球の形状と変形能に重要な役割を果たしている。この遺伝子の変異は、1型楕円赤血球症（EL1）と関連している。この遺伝子については、異なるアイソフォームをコードする選択的スプライシング転写バリアントが報告されている。[RefSeq提供、2009年10月],疾患：EPB41の欠陥は、遺伝性ピロポイキロ赤血球症（HPP）[MIM:266140]の原因である。HPPは、溶血性貧血、微小球状赤血球症、ポイキロ赤血球症、および赤血球の異常な熱感受性を特徴とする常染色体劣性血液疾患である。,疾患：EPB41の欠陥は、1型楕円赤血球症（EL1）[MIM:611804]の原因である。 EL1は、遺伝的に異質な常染色体優性血液疾患である遺伝性楕円赤血球症のアカゲザル連鎖型です。様々な溶血性貧血と楕円形または卵形の赤血球を特徴とします。,機能：タンパク質4.1は、赤血球膜骨格の主要な構成要素です。スペクトリン-アクチン相互作用を安定化させることで、膜の機械的安定性と変形能といった物理的特性を制御する上で重要な役割を果たします。DLG1を膜にリクルートします。,PTM：O-グリコシル化; C末端ドメインにN-アセチルグルコサミン側鎖を含む。,PTM:複数の部位で異なるタンパク質キナーゼによってリン酸化され、それぞれのリン酸化イベントがタンパク質の機能を選択的に調節する。,PTM:Tyr-660のリン酸化は、4.1がスペクトリン/アクチン/4.1三元複合体の組み立てを促進する能力を低下させる。,類似性:1つのFERMドメインを含む。,サブユニット:グリコフォリンに高い親和性で結合し、バンドIIIタンパク質には低い親和性で結合する。核分裂装置と関連する。カルモジュリン、CENPJ、DLG1と結合する。また、収縮装置やタイトジャンクションとも関連することが分かっている。,
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	PMA 125 ng/ml 30μl処理したHepG2細胞ライセートのEPB41抗体を用いたウェスタンブロット解析。右レーンは合成ペプチドでブロッキングした。

