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SLC9A6

SLC9A6; KIAA0267; NHE6; Sodium/hydrogen exchanger 6; Na(+)/H(+) exchanger 6; NHE-6;
Solute carrier family 9 member 6
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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、溶質輸送体ファミリー9に属するナトリウム-水素交換輸送体をコードしています。コードされているタンパク質は初期エンドソームおよびリサイクリングエンドソームに局在し、エンドソームのpHと容積の調節に関与している可能性があります。この遺伝子の欠陥は、クリスチャンソン型X連鎖症候群性精神遅滞と関連しています。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ます。[RefSeq提供、2010年4月],注意：当初はミトコンドリア内膜タンパク質として同定されました（PubMed:9507001）が、後にミトコンドリアではなく、初期エンドソームおよびリサイクリングエンドソームに局在することが示されました（PubMed:11940519）。,疾患：SLC9A6の欠陥は、精神遅滞症候群X連鎖性クリスチャンソン型（MRXSC）[MIM:300243]の原因です。 MRXS-クリスチャンソン症候群またはX連鎖性アンジェルマン様症候群としても知られる。この表現型は、重度の精神遅滞、てんかん、運動失調、小頭症を特徴とし、アンジェルマン症候群との表現型の重複が認められる。,機能：初期エンドソーム膜およびリサイクリングエンドソーム膜を介した、電気的に中性なプロトンとNa(+)およびK(+)の交換。カルシウム恒常性維持に寄与する。,類似性：一価カチオン：プロトンアンチポーター1（CPA1）トランスポーター（TC 2.A.36）ファミリーに属する。,細胞内局在：初期エンドソームおよびリサイクリングエンドソームを含むリサイクリングコンパートメントに存在し、細胞膜上には一時的にのみ出現する。,組織特異性：普遍的に存在するが、脳、骨格筋、心臓などのミトコンドリアに富む組織に最も多く存在する。,
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	SLC9A6抗体のウェスタンブロット解析。右レーンはSLC9A6ペプチドでブロッキングされている。
	

	SLC9A6 抗体を使用した COLO205 細胞の溶解物のウエスタンブロット分析。
	

	NHE-6ポリクローナル抗体を用いたRAW細胞のウェスタンブロット解析

