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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、脂肪酸の生合成に関与するELOファミリーに属する膜結合タンパク質をコードしています。網膜の光受容細胞におけるこのタンパク質の発現と一致して、この遺伝子の変異および小さな欠失は、シュタルガルト様黄斑ジストロフィー（STGD3）および常染色体優性シュタルガルト様黄斑ジストロフィー（ADMD）（常染色体優性萎縮性黄斑変性症とも呼ばれます）と関連しています。[RefSeq提供、2008年7月]、疾患：ELOVL4の欠陥は、常染色体優性6番染色体連鎖性黄斑ジストロフィー（ADMD）の原因です[MIM:600110]。視力低下、黄斑萎縮、広範な眼底斑を特徴とする黄斑変性症の一種。,疾患：ELOVL4の欠陥が、シュタルガルト病3型（STGD3）[MIM:600110]の原因である。STGDは、小児期の黄斑変性症の最も一般的な原因の1つである。若年発症の黄斑ジストロフィー、急速な進行、周辺網膜の変化、およびリポフスチン様物質の網膜下沈着を特徴とする。STGD3の遺伝形式は常染色体優性である。,ドメイン：ジリジンモチーフは、I型膜タンパク質の小胞体局在を付与する。,機能：非常に長鎖の脂肪酸の生合成に関与する。小胞体に存在する脂肪酸伸長系の光受容体特異的成分であると考えられる。ドコサヘキサエン酸（DHA）の生合成に関与している可能性がある。DHAの生合成には、必須アミノ酸であるα-リノレン酸の食事からの摂取と、それに続く3段階の伸長反応が必要となる。これらの3段階の伸長反応のいずれかに関与している可能性がある。,オンライン情報：Retina International's Scientific Newsletter,類似性：ELOファミリーに属する。,組織特異性：網膜で発現し、脳でもはるかに低いレベルで発現する。,
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	ELOVL4抗体を用いたHeLa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。
	

	ELOVL4ポリクローナル抗体を1：1000に希釈して様々な細胞をウェスタンブロット分析した。

