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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、細胞外マトリックス糖タンパク質のフィブリンファミリーのメンバーをコードします。このファミリーの他のメンバーと同様に、コードされるタンパク質は、上皮成長因子様反復配列の縦列反復とそれに続くC末端フィブリン型ドメインを含みます。この遺伝子は悪性神経膠腫で発現が上昇しており、これらの腫瘍の悪性度に関与している可能性があります。この遺伝子の変異は、ドイン蜂巣網膜ジストロフィーと関連しています。同じタンパク質をコードする選択的スプライシング転写バリアントが報告されています。[RefSeq提供、2009年11月],代替製品：一部のアイソフォームでは実験的確認が不足している可能性があります,疾患：EFEMP1の欠陥は、ドイン蜂巣網膜ジストロフィー（DHRD）[MIM:126600]の原因です。これは、マラチア・レベンチネーゼ（MLVTまたはML）としても知られています。 DHRD は常染色体優性遺伝疾患であり、網膜色素上皮の下に蓄積するドルーゼンと呼ばれる黄白色の沈着物が特徴です。,オンライン情報:Retina International の Scientific Newsletter,類似性:フィブリンファミリーに属します。,類似性:6 つの EGF 様ドメインを含みます。,
	研究分野
	シグナル; シグナル伝達経路; カルシウムシグナル伝達; カルシウム結合タンパク質; 神経科学; 感覚系; 視覚系
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	EFEMP1抗体を用いたラット肺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。
	

	フィブリン3ポリクローナル抗体を用いたラット細胞のウェスタンブロット分析

