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	応用
	抗原情報
	背景
	電位依存性ナトリウムチャネルは、細胞内外間のナトリウム交換を制御するヘテロ多量体複合体であり、筋細胞およびニューロンにおける活動電位の発生と伝播に不可欠です。各ナトリウムチャネルは、大きな孔形成性のグリコシル化αサブユニットと2つの小さなβサブユニットで構成されています。この遺伝子は、4つの相同ドメインを持つナトリウムチャネルαサブユニットをコードしており、各相同ドメインには6つの膜貫通領域が含まれています。この遺伝子の対立遺伝子変異は、熱性けいれんを伴う全般てんかんおよびてんかん性脳症と関連しています。選択的スプライシングにより、複数の転写産物変異が生じます。RefSeqプロジェクトでは、代表的な4つのRefSeqレコードを作成することを決定しました。転写バリアントのうち 3 つは実験的証拠によって裏付けられており、4 つ目は 5' 非翻訳エクソンの交互配置を含みます。病気:SCN1A の欠陥は、全般性強直間代発作を伴う難治性の小児てんかん (ICEGTC) [MIM:607208] の原因です。ICEGTC は、通常乳児期に始まり発熱によって引き起こされる全般性強直間代発作を特徴とする疾患です。発作はその後の認知機能低下、運動失調、筋緊張低下を伴います。ICEGTC はミオクロニー発作がないことを除けば SMEI に類似しています。,病気:SCN1A の欠陥は、乳児期の重症ミオクロニーてんかん (SMEI) [MIM:607208] の原因です。ドラベ症候群とも呼ばれます。 SMEI は、生後 1 年以内に発熱により誘発され始まる全般性強直発作、間代発作、強直間代発作を特徴とするまれな疾患です。その後、欠神発作、ミオクロニー発作、単純部分発作、複雑部分発作など、他の発作型も呈します。精神運動発達の遅れは生後 2 年頃に認められます。SMEI は、熱性けいれんを伴う全般てんかんの中で最も重篤な表現型と考えられています。,疾患:SCN1A の欠陥は、家族性熱性けいれん 3 型 (FEB3) [MIM:604403] の原因です。家族性熱性けいれん 3 型としても知られています。熱性けいれんは、頭蓋内感染の証拠や明確な病的または外傷的原因がない小児期の発熱エピソードに関連する発作です。これは一般的な疾患で、生後3か月から5歳までの小児の2～5％に影響を及ぼします。大多数は単純熱性けいれん（一般的には、全般発作が1回のみで持続時間が30分未満と定義されます）です。複雑熱性けいれんは、局所発作がみられ、持続時間が30分を超え、24時間以内に複数回の発作が起こることが特徴です。単純熱性けいれん後にてんかんを発症する可能性は低いです。複雑熱性けいれんは、てんかんの発生率が中程度に増加します。,疾患：SCN1Aの欠陥は、家族性片麻痺性片頭痛3型（FHM3）[MIM:609634]の原因です。FHM3は、発作中にある程度の片麻痺を特徴とする、前兆を伴う常染色体優性の重症片頭痛です。発作は、吐き気、嘔吐、光恐怖症、音恐怖症といった様々な症状を伴う。発症年齢は6歳から15歳である。FHMは、小脳失調症やてんかん発作などの他の神経症状を伴うことがある。また、スイスのある一家系において、FHMと共分離する反復性日盲という特異な眼表現型が報告されている。,疾患：SCN1A遺伝子の欠陥は、熱性けいれんを伴う全般てんかんプラス2型（GEFS+2）[MIM:604233]の原因である。熱性けいれんを伴う全般てんかんプラスは、不完全浸透と大きな家系内変動を伴う、まれな常染色体優性遺伝の家族性疾患である。患者は、時に6歳を超えても持続する熱性けいれんや、様々なタイプの無熱性けいれんを呈する。GEFS+は、熱性けいれん、6歳以上の発熱によって引き起こされることが多い全身性けいれん、および部分けいれんを併発する疾患であり、重症度は様々である。,ドメイン：この配列は4つの内部反復配列を含み、それぞれ5つの疎水性セグメント（S1、S2、S3、S5、S6）と1つの正電荷セグメント（S4）を含む。セグメントS4はおそらく電圧センサーであり、3つおきに正電荷アミノ酸が連続して存在することを特徴とする。,機能：興奮性膜の電圧依存性ナトリウムイオン透過性を媒介する。膜を挟んだ電位差に応じて開構造または閉構造をとるタンパク質は、ナトリウム選択性チャネルを形成し、Na(+)イオンは電気化学的勾配に従ってこのチャネルを通過する。,類似性：ナトリウムチャネルファミリーに属する。,類似性：1つのIQドメインを含む。,サブユニット：ナトリウムチャネルは、1つの大きなポリペプチドと2～3個の小さなポリペプチドから構成される。この配列は、大きなポリペプチドを表す。,
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	パラフィン包埋ヒト扁桃腺の免疫組織化学分析。1、抗体を1:200に希釈した（4℃で一晩）。2、抗原賦活化にはTris-EDTA、pH9.0を使用した。3、二次抗体を1:200に希釈した（室温、45分）。

