cnkilLife

HEZH: COL4A4 £E7)| CIEZ SHA|
F}et21 HS: APRab09188

18 M

O O

2

12

my T oaxd 4> nx
ot oo O Y oR
ox

i
ot

00| 2~ EHY
224
el

sk
Storage
Shipping
B I

BH|

1A
ofo

lo
1z
=
1o

HI
Ral
o

oot
rdo
o
HT

40
ra

Xt
I
SHXLID
SwissProt ID
odgl

L I

o
=
=

nl
fin)
rin

o

pal

Hi 3

SIEEEH|

2

IHC,ICC/IF,ELISA

AR

Hpt

SLE

[e]€]

CEE

Rl

Tmg/ml

Aliquot 810 -20°C o 2212 7/ 8 7 &). &/ & BI5 S Lof/A/L.
Ice bags

ZHE50%, 2THED.5%, MHEAIN 0.02% 52 1PBS &4
B

IHC 1:100-1:300,ICC/IF 1:200-1:1000,ELISA 1:5000-1:10000

COL4A4

COL4A4; Collagen alpha-4(IV) chain
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	이 유전자는 기저막의 주요 구조 구성 요소인 제4형 콜라겐의 6개 소단위 중 하나를 암호화합니다. 그러나 이 특정 제4형 콜라겐 소단위는 기저막의 일부에서만 발견됩니다. 제4형 콜라겐 유전자 계열의 다른 구성원들과 마찬가지로, 이 유전자는 다른 제4형 콜라겐 유전자와 머리-머리 형태로 배열되어 각 유전자 쌍이 공통 프로모터를 공유합니다. 이 유전자의 돌연변이는 제2형 상염색체 열성 알포트 증후군(유전성 사구체신병증) 및 가족성 양성 혈뇨(얇은 기저막 질환)와 관련이 있습니다. 이 유전자에서는 전사 개시 부위만 다른 두 가지 전사체가 확인되었으며, 콜라겐 유전자에서 흔히 볼 수 있듯이 3' ​​UTR에 여러 개의 폴리아데닐화 부위가 존재합니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 질환: COL4A4 유전자 결함은 상염색체 열성 알포트 증후군(APSAR) [MIM:203780]의 원인입니다. APSAR은 진행성 사구체신염, 사구체 기저막 결손, 신부전, 감각신경성 난청 및 특정 안구 이상(수정체 반점 및 황반 반점)을 특징으로 합니다. 이 질환은 가족마다 말기 신부전 발병 연령과 난청 발생 ​​시기가 다르기 때문에 상당한 이질성을 보입니다., 질환: COL4A4 유전자 결함은 양성 가족성 혈뇨(BFH) [MIM:141200]의 원인이며, 얇은 기저막 질환으로도 알려져 있습니다. BFH는 지속적인 혈뇨, 전자 현미경으로 관찰 가능한 얇은 사구체 기저막(GBM) 및 상염색체 우성 유전 양식을 특징으로 합니다. 신장 기능은 정상으로 유지됩니다. 소아에서 BFH와 AS를 구분하는 것은 어려울 수 있는데, 두 질환 모두 해당 연령대에서 지속적인 혈뇨와 얇은 사구체 기저막(GBM)을 특징으로 하기 때문입니다. 제4형 콜라겐의 알파 사슬은 C-말단에 비콜라겐성 도메인(NC1)을 가지고 있으며, 긴 중앙 삼중 나선 도메인에서 G-X-Y 반복 서열이 자주 끊어져(삼중 나선의 유연성을 유발할 수 있음) 짧은 N-말단 삼중 나선 7S 도메인을 가지고 있습니다. 제4형 콜라겐은 사구체 기저막(GBM)의 주요 구조 구성 요소로서, 라미닌, 프로테오글리칸, 엔탁틴/니도겐과 함께 '닭장' 그물망 구조를 형성합니다. 삼펩타이드 반복 단위(G-X-Y)의 세 번째 위치에 있는 프롤린은 일부 또는 모든 사슬에서 수산화됩니다. 제4형 콜라겐에는 분자간 및 분자내 이황화 결합에 관여하는 수많은 시스테인 잔기가 포함되어 있습니다. 이들 중 12개는 NC1 도메인에 위치하며 알려진 모든 IV형 콜라겐에서 보존됩니다. 유사성: IV형 콜라겐 계열에 속합니다. 유사성: 1개의 IV형 콜라겐 NC1(C-말단 비콜라겐성) 도메인을 포함합니다. 세포 내 위치: GBM, 세관 기저막(TBM) 및 시냅스 기저막(BL)에서 COL4A4 및 COL4A5와 함께 위치합니다. 소단위: IV형 콜라겐에는 알파 1(IV)-알파 6(IV)의 6가지 동형체가 있으며, 각각은 다른 2개의 사슬과 삼중 나선 구조를 형성하여 IV형 콜라겐 네트워크를 생성할 수 있습니다. 알파 3(IV) 사슬은 알파 4(IV) 및 알파 5(IV)와 함께 삼중 나선 프로토머를 형성합니다. 이 삼중 나선 구조는 NC1-NC1 도메인 상호작용을 통해 이합체를 형성하며, 한 프로토머의 알파 3(IV), 알파 4(IV), 알파 5(IV) 사슬이 반대쪽 프로토머의 알파 5(IV), 알파 4(IV), 알파 3(IV) 사슬과 각각 연결됩니다. 신경근 접합부와 사구체 기저막(GBM)에서 LAMB2와 결합합니다. 조직 특이성: 알파 3 및 알파 4 유형 IV 콜라겐은 신장, 눈, 달팽이관, 폐, 뇌의 기저막에만 함께 존재하며, 이 조직들에서도 발견됩니다.
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	콜라겐 IV 알파4 항체를 이용한 COS7 세포의 면역형광 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과입니다.

