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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ファミリーのメンバーをコードしています。ギャップジャンクションは、電子顕微鏡観察によって、接着細胞の細胞膜上に局部的に特化した構造として初めて特徴付けられました。これらの構造は、細胞間のイオンや小分子の移動を促進する細胞間チャネルで構成されていることが示されました。コネキシンとしても知られるギャップジャンクションタンパク質は、異なる組織から濃縮されたギャップジャンクションの分画から精製され、それぞれ異なります。ヌクレオチドレベルおよびアミノ酸レベルの配列類似性に基づき、ギャップジャンクションタンパク質はαとβの2つのカテゴリーに分類されます。この遺伝子の変異は、言語習得前の劣性難聴の50%にも関与しています。[RefSeq提供、2008年10月]、疾患：GJB2遺伝子の欠陥は、常染色体優性の外胚葉異形成症である角膜炎・魚鱗癬・難聴症候群（KID症候群）[MIM:148210]の原因です。外胚葉異形成症（ED）は、外胚葉起源の組織に影響を及ぼす多様な発達障害のグループです。EDは、毛髪、歯、爪、汗腺など2つ以上の外胚葉構造の異常な発達を特徴とし、追加の臨床徴候の有無は問いません。臨床的特徴の各組み合わせは、異なるタイプの外胚葉異形成症を表します。KID症候群は、角質増殖性皮膚病変と血管新生性角膜炎および重度の感音難聴の関連を特徴とします。臨床的特徴には、難聴、魚鱗癬、光過敏症、眉毛の欠如または減少、頭髪のまばらまたは欠落、発汗減少、指および足指の爪の形成異常などがあります。,疾患：GJB2の欠陥は、難聴を伴う掌蹠角化症（PPKDFN）の原因です[MIM：148350]。 PPKDFNは、掌蹠角化症と進行性、両側性、高頻度、感音難聴を特徴とする常染色体優性疾患です。,疾患：GJB2遺伝子の欠損は、ヴォーウィンケル症候群（VS）[MIM:124500]の原因です。VSは、角化症、手指および足指の狭窄、先天性難聴を特徴とする常染色体優性疾患です。,疾患：GJB2遺伝子の欠損は、バート・パンフリー症候群（BPS）[MIM:149200]の原因です。 BPSは、感音難聴、掌蹠角化症、指関節部肉芽腫、および爪白化症を特徴とする常染色体優性遺伝疾患であり、表現型の多様性に富んでいます。疾患：GJB2遺伝子の欠損は、難聴を伴う魚鱗癬様魚鱗癬症候群（HID症候群）[MIM:602540]の原因です。HID症候群は、感音難聴と、皮膚全体に及ぶ棘状の角質増殖を特徴とする常染色体優性遺伝性角化疾患です。 HID症候群は、皮膚症状の発現の範囲と時期、および関連する角膜炎の重症度において、類似のKID症候群とは異なると考えられています。,疾患：GJB2の欠陥は、非症候性感音難聴常染色体優性3A型（DFNA3A）[MIM：601544]の原因です。,疾患：GJB2の欠陥は、非症候性感音難聴常染色体劣性1型（DFNB1）[MIM：220290]の原因です。DFNB1は、感音難聴の一種です。感音難聴は、内耳の神経受容体、脳への神経経路、または音情報を受け取る脳領域の損傷によって生じます。,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で構成され、低分子量物質が細胞から隣接する細胞へと拡散します。,オンライン情報：遺伝子ページ,多型：Thr-34アレルは、もともと（PubMed:9139825）遺伝性非症候性感音難聴（DFNA3およびDFNB1）の原因であると考えられていました。,類似性：コネキシンファミリーに属します。β型（グループI）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で構成されています。,
	研究分野
	-
	画像データ
	

	Connexin-26 抗体を使用した、Jurkat 細胞の溶解液のウエスタン ブロット分析。
	

	1：500に希釈したコネキシン26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分析

