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	応用
	抗原情報
	背景
	ATP合成酵素ミトコンドリアF1複合体組み立て因子2（ATPAF2）ホモサピエンスこの遺伝子は、ミトコンドリアATP合成酵素のF（1）成分の組み立て因子をコードしています。このタンパク質はF1αサブユニットに特異的に結合し、酵素組み立て中にこのサブユニットが非生産的なホモオリゴマーを形成するのを防ぐと考えられています。この遺伝子は、17番染色体のスミス・マゲニス症候群領域内に位置しています。選択的スプライシングを受けた転写バリアントが報告されていますが、その生物学的妥当性は確認されていません。[RefSeq提供、2008年7月]、疾患：ATPAF2の欠陥は、ミトコンドリア呼吸鎖複合体V ATPAF2サブユニット欠損症（ATPAF2欠損症）[MIM:604273]の原因です。ATP合成酵素欠損症またはATPase欠損症とも呼ばれます。 ATPAF2欠損症は早期に発症する疾患と考えられており、乳酸アシドーシス、形態異常、メチルグルタコン酸尿が診断の主要な手がかりとなり得る。形態異常には、大きな口、突出した鼻梁、小顎症、揺り椅子状足、屈指症に伴う四肢の屈曲拘縮などがある。患者は高張性で、肝臓の肥大、腎臓の形成不全、尿、血漿、脳脊髄液（CSF）中の乳酸値の上昇が認められる。,機能：ミトコンドリアATP合成酵素（ATPase）のF1成分の組み立てに関与する可能性がある。,類似性：ATP12ファミリーに属する。,サブユニット：ATP5A1と相互作用する。,組織特異性：広く発現している。,
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	ATPAF2抗体を用いたJurkat細胞ライセートの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されている。
	

	ATPAF2ポリクローナル抗体を用いた様々な細胞のウェスタンブロット解析

