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	背景
	ニューロフィラメントは、軽鎖、中鎖、重鎖からなるIV型中間径フィラメントヘテロポリマーです。ニューロフィラメントは軸索骨格を構成し、機能的にニューロンの直径を維持します。また、軸索および樹状突起への細胞内輸送にも関与している可能性があります。この遺伝子は、重ニューロフィラメントタンパク質をコードします。このタンパク質は、ニューロン損傷のバイオマーカーとして一般的に使用されており、筋萎縮性側索硬化症（ALS）の感受性は、この遺伝子の変異と関連付けられています。[RefSeq提供、2008年10月]、疾患：NEFHの欠陥は、筋萎縮性側索硬化症（ALS）の感受性の原因です[MIM:105400]。ALSは、上位および下位運動ニューロンを侵し、致死的な麻痺を引き起こす神経変性疾患です。感覚異常は認められません。通常、2～5年以内に死亡します。病因は多因子性である可能性が高く、遺伝的要因と環境的要因の両方が関係しています。,機能:ニューロフィラメントには通常、ニューロンの径の維持に関与する 3 つの中間径フィラメント タンパク質 (L、M、H) が含まれています。NF-H は成熟した軸索において重要な役割を果たしますが、これは 2 つのより小さな NF タンパク質によって支えられていません。,オンライン情報:ALS 遺伝子変異 db,多型:繰り返し数は 29 ～ 30 の間で変動することが示されています。,PTM:リン酸化は、より大きなニューロフィラメント ポリペプチド (NF-M および NF-H) の機能において主要な役割を果たしていると思われ、リン酸化のレベルは発達によって変化し、ニューロフィラメント機能の変化と一致しています。,PTM:トリペプチド K-S-P の繰り返しが多数あり、NFH はこのモチーフ内のいくつかのセリンでリン酸化されます。 NFH のリン酸化は、軸索の太さの維持に重要なフィラメント間架橋の形成につながると考えられています。,類似性:中間径フィラメントファミリーに属します。,
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	パラフィン包埋ヒト肺癌組織における NF-H 抗体の免疫組織化学分析。

