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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、WDリピートファミリーの制御タンパク質のメンバーであり、末梢神経系と中枢神経系の正常な発達に関与している可能性がある。コードされるタンパク質は核膜孔複合体の一部であり、NDC1によってそこに固定される。この遺伝子の欠陥は、アカラシア・アジソン症・涙嚢症候群（AAAS）（トリプルA症候群またはオールグローブ症候群とも呼ばれる）の原因である。この遺伝子には、異なるアイソフォームをコードする2つの転写バリアントが見つかっている。[RefSeq提供、2010年3月]、疾患：AAASの欠陥は、アカラシア・アジソン症・涙嚢症候群（AAAS）[MIM：231550]の原因である。トリプルA症候群またはオールグローブ症候群としても知られる。AAASは、副腎皮質刺激ホルモン（ACTH）抵抗性副腎不全、食道噴門部のアカラシア、および涙嚢を特徴とする常染色体劣性疾患である。この症候群は、中枢神経系、末梢神経系、自律神経系に影響を及ぼす、進行性で多様な神経学的障害を伴います。掌蹠角化症、低身長、顔面奇形、骨粗鬆症などの症状も併発することがあります。,機能：末梢神経系および中枢神経系の正常な発達に関与します。,類似性：4つのWDリピートを含みます。,組織特異性：広く発現しています。特に小脳、脳梁、副腎、下垂体、胃腸管、胎児肺で高い発現が認められます。,
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	アラジン ポリクローナル抗体を使用したラット腎臓抽出物のウエスタン ブロット分析。二次抗体は 1:20000 に希釈されました。

