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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、甲状腺ホルモンのトランスポーターとして機能する膜貫通タンパク質をコードしています。コードされているタンパク質は、チロキシン（T4）、トリヨードチロニン（T3）、逆トリヨードチロニン（rT3）、およびジヨードチロニン（T2）の細胞内輸送を促進します。この遺伝子は多くの組織で発現しており、中枢神経系の発達に重要な役割を果たしていると考えられます。この遺伝子の機能喪失変異は、男性では精神運動発達遅滞と関連していますが、女性では神経学的欠陥は見られず、より軽度の甲状腺機能不全の表現型を示します。この遺伝子はX染色体不活性化を受けます。この遺伝子の変異は、アラン・ハーンドン・ダドリー症候群の原因です。 [RefSeq提供、2012年3月]、疾患：SLC16A2の欠陥は、モノカルボキシレートトランスポーター8欠損症（MCT8欠損症）[MIM:300523]の原因です。MCT8欠損症は、X連鎖性精神運動遅滞の重篤な形態と甲状腺ホルモン（TH）レベルの異常を併発する疾患です。甲状腺ホルモン欠乏症は、ホルモン合成および作用の欠陥によって引き起こされる場合もありますが、細胞内ホルモン輸送の欠陥とも関連しています。罹患患者は、循環血中の3種類のヨードチロニンの相対濃度が異常な男児で、全般性発達遅滞、中枢性筋緊張低下、痙性四肢麻痺、ジストニア運動、回旋性眼振、視力および聴力障害などの重篤な神経学的異常を呈します。ヘテロ接合体の女性は、甲状腺機能の表現型が軽度で、神経学的異常は認められなかった。,機能：非常に活性が高く、特異的な甲状腺ホルモントランスポーター。チロキシン（T4）、トリヨードチロニン（T3）、逆トリヨードチロニン（rT3）、およびジヨードチロニンの細胞内取り込みを促進する。ロイシン、フェニルアラニン、トリプトファン、チロシンは輸送しない。,類似性：主要促進因子スーパーファミリーに属する。モノカルボキシレートポーター（TC 2.A.1.13）ファミリー。,組織特異性：肝臓および心臓で高発現する。,
	研究分野
	シグナル伝達; 成長因子/ホルモン; ホルモン; 神経科学; 内分泌系; 甲状腺軸
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	SLC16A2 抗体を使用した HT-29 細胞の溶解物のウエスタンブロット分析。

