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	この遺伝子によってコードされるタンパク質は、免疫グロブリンスーパー遺伝子ファミリーに属する軸索糖タンパク質である。複数の免疫グロブリン様ドメインとフィブロネクチン様リピート（タイプIII）からなる細胞外ドメインは、単一の膜貫通配列を介して保存された細胞質ドメインに結合している。この細胞接着分子は、ニューロンの移動と分化を含む神経系の発達において重要な役割を果たしている。この遺伝子の変異は、CRASH（脳梁低形成、精神遅滞、失語症、痙性対麻痺、水頭症）として知られるX連鎖神経症候群を引き起こす。この遺伝子の選択的スプライシングにより、複数の転写バリアントが生じ、そのいくつかにはニューロンに特異的と考えられる代替エクソンが含まれる。[RefSeq提供、2013年5月]、疾患：L1CAMの欠陥は脳梁の部分的無形成症の原因である[MIM：304100]。 X連鎖性疾患。疾患：L1CAM遺伝子の欠陥は、シルビウス中脳水道狭窄による水頭症（HSAS）[MIM:307000]の原因です。水頭症は、脳内の脳脊髄液の異常な蓄積により頭蓋内の頭蓋内圧が上昇する疾患です。これは通常、脳室または脳底部のくも膜下腔における脳脊髄液の流出が阻害されることによって起こります。小児では、頭部の肥大、額の突出、脳萎縮、精神機能低下、けいれんなどの症状が典型的に見られます。成人では、この症候群には失禁、平衡感覚の異常、認知症が含まれます。 HSAS は、知的障害と脳室拡大を特徴とする。疾患：L1CAM の欠陥は、知的障害、失語症、すり足歩行、母指内転症候群 (MASA) [MIM:303350] の原因である。この症候群は、脳梁低形成、精神運動遅滞、母指内転、痙性対麻痺、水頭症、または CRASH 症候群としても知られる。MASA は、非常に多様な臨床スペクトルを示す X 連鎖劣性症候群である。主な臨床的特徴には、下肢の痙縮と反射亢進、すり足歩行、知的障害、失語症、母指内転などがある。痙縮の特徴は、複雑性痙性対麻痺 1 型 (SPG1) と呼ばれている。一部の患者では、脳梁低形成と水頭症が現れる。家族内および家族間の変異は非常に広く、水頭症、MASA、SPG1、および脳梁無形成症の患者が同じ家族内に存在する可能性があります。,疾患：L1CAMの欠陥は、痙性対麻痺X連鎖型1型（SPG1）[MIM:303350]の原因です。痙性対麻痺は、下肢のゆっくりとした、徐々に進行する筋力低下と痙性を特徴とする変性脊髄疾患です。,疾患：L1CAMの欠陥は、ヒルシュスプルング病（HSCR）[MIM:142623]に寄与する可能性があります。これは、ヒルシュスプルング病関連遺伝子の作用を変化させ、腸管無神経節症を引き起こすことによって寄与する可能性があります。,機能：神経系の発達に重要な役割を果たす細胞接着分子。ニューロン間の接着、神経突起の束状化、神経突起の伸展などに関与する。ニューロン上の軸索に結合し、ニューロンの軸索に結合します。,オンライン情報:L1CAM変異のWebページ,類似性:免疫グロブリンスーパーファミリーに属します。L1/ニューロファシン/NgCAMファミリー。,類似性:5つのフィブロネクチンIII型ドメインを含みます。,類似性:6つのIg様C2型（免疫グロブリン様）ドメインを含みます。,
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	CD171/N-CAML1抗体を用いたHepG2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。
	

	CD171/N-CAML1抗体を用いたK562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。
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