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CIE 0|2 COL7A1; Collagen alpha-1(VIl) chain; Long-chain collagen; LC collagen
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	콜라겐 유형 VII 알파 1 사슬(COL7A1) Homo sapiens 이 유전자는 유형 VII 콜라겐의 알파 사슬을 코딩합니다. 세 개의 동일한 알파 콜라겐 사슬로 구성된 유형 VII 콜라겐 섬유는 중층 편평 상피 아래의 기저층에 국한되어 존재합니다. 이는 외부 상피와 기저 기질 사이에서 고정 섬유 역할을 합니다. 이 유전자의 돌연변이는 모든 형태의 이영양성 표피박리증과 관련이 있습니다. 그러나 돌연변이가 없는 경우, 유형 VII 콜라겐에 대한 자가면역 반응으로 인해 후천성 형태의 이 질환이 발생할 수 있습니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 질병: COL7A1 결함은 이영양성 표피박리증(DEB)의 원인입니다 [MIM:131750, 226600].
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	콜라겐 VII 알파1 항체를 이용한 COS7 세포의 면역형광 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과입니다.

