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	応用
	抗原情報
	背景
	多数の細胞外マトリックスタンパク質に上皮成長因子（EGF）ドメインの変異体が含まれることがわかっており、発生中の血液凝固、補体の活性化、細胞運命の決定など、多様な機能に関係していることがわかっています。この遺伝子によってコードされるタンパク質には、4つのEGF2ドメインと6つのカルシウム結合EGF2ドメインが含まれます。この遺伝子は、弾性線維の形成と結合組織の発達に必要です。この遺伝子の欠陥は、常染色体劣性皮膚弛緩症症候群を引き起こします。この遺伝子には、選択的スプライシング転写バリアントが特定されています。[RefSeq提供、2011年1月]、疾患：EFEMP2の欠陥は、常染色体劣性皮膚弛緩症タイプI（CLタイプI）[MIM：219100]を引き起こします。遺伝性皮膚弛緩症は、皮膚の異常とさまざまな全身症状を特徴とする結合組織疾患の異質なグループを指します。最も顕著な臨床的特徴は、顔面および体幹の皮膚のたるみです。遺伝性皮膚弛緩症は、常染色体優性遺伝形式と常染色体劣性遺伝形式の両方で遺伝します。CLタイプIは最も重篤な表現型を示し、予後も最も不良です。皮膚に加えて、肺や動脈など弾性線維が豊富な内臓も影響を受けます。,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
	-
	画像データ
	

	EFEMP2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画像です。
	

	EFEMP2抗体を用いたパラフィン包埋ヒト胎盤組織の免疫組織化学染色。右の写真は合成ペプチドでブロッキングした状態。
	

	K562細胞およびNIH/3T3細胞のライセートをEFEMP2抗体を用いてウェスタンブロット解析した。右レーンは合成ペプチドでブロッキングされている。

