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120kDa

CLIP2

CLIP2; CYLN2; KIAA0291; WBSCR3; WBSCR4; WSCR4; CAP-Gly domain-containing linker
protein 2; Cytoplasmic linker protein 115; CLIP-115; Cytoplasmic linker protein 2; Williams-
Beuren syndrome chromosomal region 3 protein; Williams-Beuren syndro
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	이 유전자가 코딩하는 단백질은 세포질 연결 단백질 계열에 속하며, 특정 막성 소기관과 미세소관 사이의 상호작용을 매개하는 것으로 알려져 있습니다. 이 단백질은 미세소관과 수상돌기 층판체(dendritic lamellar body)라는 소기관 모두와 결합하는 것으로 밝혀졌습니다. 이 유전자는 7q11.23 부위의 인접한 유전자 결실로 인해 발생하는 다계통 발달 장애인 윌리엄스 증후군에서 반접합성 결실을 보입니다. 이 유전자의 대체 스플라이싱을 통해 2가지 전사 변이체가 생성됩니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 질병: CLIP2의 반수체 불충분은 윌리엄스-베우렌 증후군(WBS) [MIM:194050]에서 관찰되는 특정 심혈관 및 근골격계 이상을 유발할 수 있습니다. WBS는 드문 발달 장애입니다. 이는 7q11.23 염색체 밴드의 유전자들을 포함하는 연속적인 유전자 결손 증후군입니다. 기능: 미세소관을 수상돌기 층상체(DLB)에 연결하는 것으로 보이며, DLB는 수상돌기 간극연접으로 연결된 뉴런의 구형 수상돌기 부속기관에 주로 존재하는 막성 소기관입니다. 뇌 특이적 소기관 이동을 조절하는 데 관여할 수 있습니다. 유사성: 2개의 CAP-Gly 도메인을 포함합니다. 세포 내 위치: 세포골격과 관련되어 있습니다. 소단위: CLASP1 및 CLASP2와 상호작용합니다.
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