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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、少量しか存在しない線維性コラーゲンの 1 つのアルファ鎖をコードしています。線維性コラーゲン分子は、1 種類以上のアルファ鎖から構成される三量体です。V 型コラーゲンは、I 型コラーゲンを含む組織に存在し、I 型と V 型コラーゲンの両方から構成される異型線維の組み立てを制御していると考えられます。この遺伝子産物は XI 型コラーゲンと密接に関連しており、V 型と XI 型のコラーゲン鎖が、組織特異的な鎖の組み合わせで単一のコラーゲン タイプを構成している可能性があります。この遺伝子の変異は、エーラスダンロス症候群の I 型と II 型に関連しています。[RefSeq 提供、2008 年 7 月]、疾患:COL5A2 の欠陥は、エーラスダンロス症候群 1 型 (EDS1) [MIM:130000] の原因です。重症エーラスダンロス症候群または重症古典型エーラスダンロス症候群としても知られています。 EDS は、皮膚の過伸展、組織の脆弱性による皮膚の萎縮性瘢痕、および関節の過弛緩を特徴とする結合組織疾患です。EDS1 は、古典的なエーラスダンロス症候群の重症型です。,疾患：COL5A2 の欠陥は、エーラスダンロス症候群タイプ 2 (EDS2) [MIM:130010] の原因です。エーラスダンロス症候群マイティスまたは軽度古典型エーラスダンロス症候群としても知られています。,疾患：COL5A2 の遺伝子変異は、特発性頸動脈解離 (sCAD) と関連しています。sCAD は、若年および中年患者における脳卒中の重要な原因です。ほとんどの sCAD 患者の皮膚生検で超微細構造異常が観察されます。主な所見には、拡大して不規則なコラーゲン原線維と、顕著な弾性線維の断片化が含まれます。,機能：V 型コラーゲンは、グループ I コラーゲン (原線維形成コラーゲン) のメンバーです。ほぼ普遍的に分布する、結合組織の微量成分です。V型コラーゲンは、DNA、ヘパラン硫酸、トロンボスポンジン、ヘパリン、インスリンと結合します。V型コラーゲンは、組織特異的なマトリックスの組み立てにおいて重要な決定因子です。,PTM：トリペプチド繰り返し単位（G-X-Y）の3番目の位置にあるプロリンは、一部またはすべての鎖で水酸化されています。,類似性：線維性コラーゲンファミリーに属します。,類似性：1つのVWFCドメインを含みます。,サブユニット：ほとんどの組織では2つのα1(V)鎖と1つのα2(V)鎖の三量体であり、胎盤では1つのα1(V)鎖、1つのα2(V)鎖、1つのα3(V)鎖の三量体です。,
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	コラーゲンVα2抗体を用いたHepG2細胞の免疫蛍光染色。右の写真は合成ペプチドでブロッキングした状態。
	

	コラーゲンVα2抗体を用いたパラフィン包埋ヒト乳癌組織の免疫組織化学染色。右の写真は合成ペプチドでブロッキングした状態。

