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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子によってコードされるタンパク質は、Gタンパク質共役受容体ファミリー2のメンバーです。このタンパク質は、副甲状腺ホルモン（PTH）および副甲状腺ホルモン様ホルモン（PTHLH）の受容体です。この受容体の活性は、アデニル酸シクラーゼおよびホスファチジルイノシトールカルシウムセカンドメッセンジャーシステムを活性化するGタンパク質によって媒介されます。この受容体の欠陥は、ヤンセン骨幹端軟骨異形成症（JMC）、ブロムストランド型軟骨異形成症（BOCD）、および内軟骨腫症の原因であることが知られています。この遺伝子には、同じタンパク質をコードする2つの転写バリアントが見つかっています。[RefSeq提供、2010年5月]、疾患：PTH1Rの欠陥は、歯の萌出の一次性不全（PFE）の原因です[MIM:125350]。 PFEは、浸透率が高く表現度が変動する稀な疾患であり、明らかな機械的干渉の証拠がないまま歯の保持が起こります。むしろ、骨吸収によって萌出経路が確保されているにもかかわらず、萌出機構自体の機能不全が非癒着永久歯の萌出不全の原因であると考えられます。,疾患：PTH1Rの欠陥は、ブロムストランド型軟骨異形成症（BOCD）[MIM:215045]の原因です。BOCDは重度の骨格異形成症です。,疾患：PTH1Rの欠陥は、エイケン症候群[MIM:600002]の原因です。エイケン症候群は、エイケン骨格異形成症または手足の骨形成不全症とも呼ばれます。エイケン症候群は、まれな家族性常染色体劣性骨格異形成症です。この疾患は、主に骨端線、骨盤、手足の骨化が著しく遅れる多発性骨端線異形成、手足の骨の異常なモデリング、骨盤内の軟骨の異常な残存、および軽度の成長遅延を特徴とします。,疾患：PTH1Rの欠陥は、ヤンセン骨幹端軟骨異形成症（JMC）[MIM:156400]の原因です。JMCは、高カルシウム血症と2種類の副甲状腺ホルモンの正常または低い血清濃度を伴う四肢短縮型小人症を特徴とするまれな常染色体優性疾患です。,疾患：PTH1Rの欠陥は、内軟骨腫症[MIM:166000]の原因となる可能性があります。内軟骨腫は、骨によく見られる良性の軟骨腫瘍です。単発性病変として、または内軟骨腫症（オリエール病およびマフッチ病）における多発性病変として発生することがあります。内軟骨腫によって引き起こされる臨床的問題には、骨格変形や骨肉腫への悪性化の可能性などがあります。,機能：副甲状腺ホルモンおよび副甲状腺ホルモン関連ペプチドの受容体です。この受容体の活性は、アデニル酸シクラーゼおよびホスファチジルイノシトールカルシウムセカンドメッセンジャーシステムを活性化するGタンパク質によって媒介されます。,類似性：Gタンパク質共役受容体2ファミリーに属します。,組織特異性：ほとんどの組織で発現します。腎臓、骨、肝臓に最も多く存在します。,
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	MCF7細胞溶解液のウェスタンブロット分析。抗体は1:1000に希釈した。二次抗体は1:20000に希釈した。
	

	パラフィン包埋ヒト腎臓の免疫組織化学分析、抗体は1:200に希釈された
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