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	청각 장애는 40개 이상의 유전자좌가 보고된 이질적인 질환입니다. 이 유전자가 코딩하는 단백질은 태아의 달팽이관에서 발현되지만, 그 기능은 아직 알려지지 않았습니다. 비증후성 청각 장애는 이 유전자의 돌연변이와 관련이 있습니다. 이 유전자에는 두 가지 다른 이소형을 코딩하는 세 가지 전사 변이체가 발견되었습니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 질병: DFNA5 유전자 결함은 비증후성 감각신경성 난청 상염색체 우성 5형(DFNA5) [MIM:600994]의 원인입니다. DFNA5는 감각신경성 난청의 한 형태입니다. 감각신경성 난청은 내이의 신경 수용체, 뇌로 이어지는 신경 경로 또는 소리 정보를 수신하는 뇌 영역의 손상으로 인해 발생합니다., 유사성: 가스더민 계열에 속합니다., 조직 특이성: 달팽이관에서 발현됩니다. 심장, 뇌, 태반, 폐, 간, 골격근, 신장 및 췌장에서 발현 수준이 낮으며, 태반에서 가장 높은 발현 수준을 보인다.
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	쥐 위 추출물과 293 세포에 대한 웨스턴 블롯 분석을 DFNA5 다클론 항체를 사용하여 수행하였다. 이차 항체는 1:20000으로 희석하였다.

