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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、N末端に2つのSrcホモロジー3（SH3）ドメインと10個のテトラトリコペプチドリピート（TPR）モチーフを持つタンパク質をコードし、小規模な遺伝子ファミリーのメンバーです。この遺伝子産物は、アダプター分子またはドッキング分子であることが提案されています。この遺伝子の変異は、常染色体劣性遺伝性のシャルコー・マリー・トゥース病4C型を引き起こします。シャルコー・マリー・トゥース病4C型は、運動ニューロンと感覚ニューロンの脱髄を特徴とする小児期発症の神経変性疾患です。[RefSeq提供、2008年7月],疾患：SH3TC2の欠陥がシャルコー・マリー・トゥース病4C型（CMT4C）の原因です[MIM:601596]。CMT4Cは、末梢神経系の最も一般的な遺伝性疾患であるシャルコー・マリー・トゥース病の劣性遺伝型です。シャルコー・マリー・トゥース病は、電気生理学的特性と組織病理学に基づき、原発性末梢脱髄性ニューロパチーと原発性末梢軸索性ニューロパチーの2つの主要なグループに分類されます。脱髄性CMTニューロパチーは、神経伝導速度の著しい低下（38 m/秒未満）、神経生検におけるタマネギ球状化を伴う分節性脱髄および再髄鞘化、緩徐に進行する遠位筋萎縮および筋力低下、深部腱反射の消失、および空洞足を特徴とします。慣例により、脱髄性シャルコー・マリー・トゥース病の常染色体劣性遺伝形式はCMT4と呼ばれます。CMT4Cは、小児期の発症、早期発症の側弯症、および明確なシュワン細胞病理を特徴とします。,類似性：1つのSH3ドメインを含みます。,類似性：8つのTPRリピートを含みます。,組織特異性：脳と脊髄で強く発現します。脊髄と坐骨神経で同等の発現を示す。横紋筋では弱い発現を示す。
	研究分野
	神経科学; 細胞型マーカー; ニューロンマーカー; 軸索マーカー
	画像データ
	

	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、30分）。

