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47kDa

GJC2

GJC2; GJA12; Gap junction gamma-2 protein; Connexin-46.6; Cx46.6; Connexin-47; Cx47;
Gap junction alpha-12 protein
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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子はギャップジャンクションタンパク質をコードします。ギャップジャンクションタンパク質は相同コネキシンからなる大規模なファミリーに属し、4つの膜貫通ドメイン、2つの細胞外ドメイン、および3つの細胞質ドメインから構成されています。この遺伝子は中枢性髄鞘形成において重要な役割を果たし、ヒトの末梢性髄鞘形成にも関与しています。この遺伝子の欠損は、常染色体劣性遺伝性のペリツァウス・メルツバッハ様疾患1型の原因となります。[RefSeq提供、2008年7月],注意：Met-1とMet-4のどちらが発症因子であるかは不明です。,疾患：GJC2の欠損は、白質ジストロフィー低髄鞘形成症2型（HLD2）の原因です[MIM:608804];ペリツァエウス・メルツバッハ病様疾患常染色体劣性1型としても知られるHLD2は、常染色体劣性遺伝性の髄鞘形成不全性白質ジストロフィーであり、眼振、運動発達障害、運動失調、舞踏運動アテトーゼ、構音障害、進行性痙縮を特徴とする。,機能：ギャップジャンクションは、コネクソンと呼ばれる膜貫通チャネルが密集したクラスターから構成され、低分子量物質が細胞から隣接細胞へと拡散する。中枢神経系および末梢神経系の髄鞘形成に関与している可能性がある。,類似性：コネキシンファミリーに属する。ガンマ型サブファミリー。,サブユニット：コネクソンはコネキシンの六量体から構成される。TJP1と相互作用する。,組織特異性：中枢神経系、坐骨神経、腓腹神経に発現する。骨格筋にも検出される。,
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	CXG2抗体を用いたA549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。
	

	CXG2抗体を用いたA549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。
	

	コネキシン47ポリクローナル抗体を用いたA549細胞のウェスタンブロット解析

