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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、ダイニン中間鎖ファミリーのメンバーをコードしています。コードされているタンパク質は、呼吸繊毛中のダイニン複合体の一部です。軸糸中の二重微小管間を橋渡しする内腕ダイニンと外腕ダイニンは、軸糸の滑走運動を担う力発生タンパク質です。ダイニンアームの基部を形成すると考えられている中間鎖と軽鎖は、付着を媒介するだけでなく、ダイニン活性の調節にも関与している可能性があります。この遺伝子の変異は、原発性繊毛機能不全症およびカルタゲナー症候群に関連する繊毛の超微細構造および機能の異常を引き起こします。選択的スプライシングにより、複数の転写産物バリアントが生じます。[RefSeq提供、2013年7月],疾患：DNAI1の欠陥がカルタゲナー症候群（KTGS）の原因である[MIM:244400]。 KTGS は、原発性繊毛機能不全症と内臓逆位の関連を特徴とする常染色体劣性疾患です。臨床的特徴には、反復性呼吸器感染症、気管支拡張症、不妊症、胸部および腹部臓器の側方転位などがあります。内臓逆位はほとんどの場合完全ですが、場合によっては部分的なこともあります (孤立性右胸心症または孤立性腹部臓器転位)。,疾患: DNAI1 の欠陥が、原発性繊毛機能不全症 1 型 (CILD1) [MIM:244400] の原因です。 CILD1 は、運動性繊毛の軸糸異常を特徴とする常染色体劣性疾患です。呼吸器繊毛の欠陥により、慢性炎症や気管支拡張症につながる呼吸器感染症が反復性に起こります。男性患者では、精子尾部の異常により生殖能力の低下がしばしば観察されます。患者の半数は、胎生節における単繊毛の機能不全と左右非対称性のランダム化により、内臓逆位を呈します。内臓逆位を伴う原発性繊毛運動不全症は、カルタゲナー症候群と呼ばれます。,機能：呼吸繊毛のダイニン複合体の一部。,類似性：ダイニン中間鎖ファミリーに属する。,類似性：5つのWDリピートを含む。,サブユニット：少なくとも2つの重鎖と、多数の中間鎖および軽鎖からなる。,
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	DNAI1抗体を用いたCOLO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。

