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	배경
	이 유전자는 간극연접 단백질을 암호화합니다. 간극연접 단백질은 동족 커넥신 계열의 구성원으로, 4개의 막관통 도메인, 2개의 세포외 도메인, 3개의 세포질 도메인으로 이루어져 있습니다. 이 유전자는 중추신경계의 수초화에 중요한 역할을 하며, 인간의 말초신경계 수초화에도 관여합니다. 이 유전자의 결함은 상염색체 열성 유전 질환인 펠리자우스-메르츠바허 유사 질환-1의 원인입니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 주의: Met-1 또는 Met-4 중 어느 것이 개시 유전자인지 불확실합니다., 질환: GJC2의 결함은 백질이영양증 저수초화 2형(HLD2) [MIM:608804]의 원인입니다. 펠리자우스-메르츠바허 유사 질환 1형으로도 알려진 HLD2는 안구진탕, 운동 발달 장애, 운동실조, 무도병, 구음장애 및 진행성 경직을 특징으로 하는 상염색체 열성 저수초성 백질이영양증입니다. 기능: 하나의 간극연접은 밀집된 막횡단 채널 쌍인 커넥손의 집합체로 구성되며, 이를 통해 저분자량 물질이 한 세포에서 이웃 세포로 확산됩니다. 중추 및 말초 신경계의 수초화에 관여할 수 있습니다. 유사성: 커넥신 계열에 속하며 감마형 아족입니다. 소단위: 커넥손은 커넥신 6량체로 구성됩니다. TJP1과 상호작용합니다. 조직 특이성: 중추 신경계, 좌골 신경 및 비복 신경에서 발현됩니다. 골격근에서도 검출됩니다.
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	CXG2 항체를 이용한 A549 세포의 면역형광 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과입니다.
	

	CXG2 항체를 사용하여 A549 세포 용해물을 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
	

	Connexin 47 다클론 항체를 사용한 A549 세포의 웨스턴 블롯 분석

