cnkilLife

HEZ: C2HER B HEE M|
7tE21 H=: APRab10243

18 M

O O

2

12

e 2 4§ nx

ot oo O Y oR
ox

rE
o2t

O] AE}HQ!
224
e

sk
Storage
Shipping
H T

BH|

1A
ofo

lo
1z
=
1o

HI
Ral
o

oot
rdo
o
HT

I Ho
A
o A
on o2

40
A
A
o

SwissProt ID

HAH

Hi 3

—

SIEEEH|

2

WB,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

WB 1:500-1:2000,ICC/IF 1:200-1:1000,ELISA 1:5000-1:20000

240kDa

DYSF

DYSF; FER1L1; Dysferlin; Dystrophy-associated fer-1-like protein; Fer-1-like protein 1
8291.0

075923

OSERR0Y SRR ISP EE NP ERE L O 14R(1981-2030

HEEXDYSF) Homo sapiens O RAHIOEEREHERPTE I RSH D frp I ERLLHO [P -=iR0ai ZE0 IR IR C2. PEmahlI]
DRSS EOR B0 [RE LSO [ HIEEE P [ i R P PHER B OffZREHLH O [RARIES 2O e SIS SR B FLGMD2B)
SOR S RS E 2R RE L T ER PR O HORFA RO 4L FHRefSeq M52008 28 F, 'ZETH|5-6 THRR KOS LGl A M O 2t

Web: https:// korea.enkilife.com E-mail: order@enkilife.com techsupport@enkilife.com



G enkiLife

: DYSF ZRTH AR BEDMAT) [MIM:606768] 2USPRULO P14 MRS AAPHEESBIEED PRI =R AR AGUHIOA [ | K5I DY SF
ZEMIHESEIPB YL GMD2B) [MIM:253601] P RHLILGMD2B =B 2= TR HEETZ PRI 590 10 CHise =080 s
5L R PEFUPHERT bl TR SR 7T Rt P O AGELPER (DT AR IR PSR 12 SR L T 2 DYSF Z2R0R\ 2REMM)
[MIM:254130] 2I2PRUEHO |G | B A ENSTH=0K R B ICBE O T (= PO S| BB =r210hp S5 1 0p (SR S5 OO = DE P GRS 1A
SZOML.GMD2B AL I C2 BPH SZSOFEERENZA L7 Ca(2 +) - TR MR oS ESh ZS0R IR EDy sferlin) SR |
TCEO IR RO PO SOl O A LB KRB [ (2P et AR R I R I AR HOIA N - 250 (] e ii(ferlin) 7RIS
2 57RIC2 PETEE LR SRR MR T MEHEI M= R R PSS BIN 1 IR L F At A A SRR Ca (2 +) - SFEME
DR THREHLHZEEOAHNAK, AHNAK2 SPARVB SFEAIRKEHE) Bipeee [ Bo 7] THER HOPR FE SHMDH SEht MEOH PHEEOOSHKE
M), TR ERT MEAEMICACNATS LfHIRR )] IR ISE R R ERE IR ATR| CACNATS QRERETANXAT IRt
OfeERE2Ca(2+) SRRLHEMIEIZEEIANXA2 QUERESOMERERCa (2 +) IR RIS CAV3 SPARVB SREESIAHNAK QIERSH O
“0HCa(2+) HPFERIAHNAK? QRS ARERAEOHC 3 (2 +) - HEFERU L 22154 Z4 LA RRSERP RIS TB) OpZPE (TUET. SPM=E
EEGEL kR | S S RO SR | MRS RO SR R

o] O] x| Ho]

e e K562 NESESCEE MBI RISIR AR [} CREepRoly :
dysferlin--= | PR I

-- 170
-- 130

- 95
(kD)

Web: https:// korea.enkilife.com E-mail: order@enkilife.com techsupport@enkilife.com



	
	제품명: 디스페를린 토끼 다클론 항체
	카탈로그 번호: APRab10243
	요약
	설명
	숙주
	적용
	반응성
	결합
	변형

	적용
	항원 정보
	배경
	디스페를린(DYSF) Homo sapiens 이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 페를린 계열에 속하며, 근형질막과 관련된 골격근 단백질입니다. 이 단백질은 근육 수축에 관여하며, 칼슘 매개 막 융합 과정에 관여하는 C2 도메인을 포함하고 있어 막 재생 및 복구에 관여할 가능성이 있습니다. 또한, 이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 카베올라 형성에 중요한 골격근 막 단백질인 카베올린-3에 결합합니다. 이 유전자의 특정 돌연변이는 상염색체 열성 사지대 근디스트로피 2B형(LGMD2B) 및 미요시 근병증을 유발하는 것으로 알려져 있습니다. 대체 스플라이싱으로 인해 여러 전사 변이체가 생성됩니다. [RefSeq 제공, 2008년 8월], 발달 단계: 5-6주 배아의 사지 조직에서 발현; 발달 과정 전반에 걸쳐 지속됩니다. 질환: DYSF 결함은 전경골근 발병 원위 근병증(DMAT) [MIM:606768]의 원인입니다. 이 질환은 14세에서 28세 사이에 발병하며 전경골근이 가장 먼저 침범되는 근육군입니다. 유전 방식은 상염색체 열성입니다. 질환: DYSF 결함은 사지대 근디스트로피 2B형(LGMD2B) [MIM:253601]의 원인입니다. LGMD2B는 상염색체 열성 퇴행성 근병증으로, 근위 골반대퇴근에서 시작되는 근력 약화와 위축이 특징이며, 10대 후반 또는 그 이후에 발병하고, 혈청 크레아틴 키나아제 수치가 급격히 상승하며, 진행 속도가 느립니다. 견갑골 근육 침범은 경미하며 발병 시에는 나타나지 않습니다. 상지 근육 침범은 하지 발병 후 수년 후에 나타납니다. 질병: DYSF 결함은 미요시 근병증(MM) [MIM:254130]의 원인입니다. 이 유형의 상염색체 열성 근디스트로피는 하지 원위부 ​​근육에 영향을 미칩니다. 초기에는 성인 초기에 비복근에 영향을 미치는 근력 약화가 특징입니다. 그 외의 표현형은 특히 발병 연령 및 크레아틴 키나아제 수치 상승 측면에서 LGMD2B와 유사합니다. 도메인: C2 도메인 1은 칼슘 의존적으로 지질막과 결합합니다. 기능: Ca(2+)-유발 시냅스 소포-세포막 융합에 관여하는 핵심 칼슘 이온 센서입니다. 디스페를린(Dysferlin)은 골격근과 심근세포 모두의 근형질막 복구 기전에 관여하여 기계적 스트레스에 의해 손상된 막을 신속하게 재봉합합니다. (온라인 정보: 디스페를린, 온라인 정보: 디스페를린 항목, 서열 주의: 번역 시 N-말단이 단축됨, 유사성: 페를린(ferlin) 계열에 속함, 유사성: 5개의 C2 도메인을 포함함, 세포 내 위치: 근육 분화 과정에서 근세포의 T세관계 및 두 근세포 또는 근모세포와 근세포의 접촉 부위에서 BIN1과 함께 위치합니다. 근세포 손상 시 손상 부위에 집중적으로 축적되고 Ca(2+)-의존적으로 세포막 쪽으로 재배치됩니다. 골격근 근형질막에서 AHNAK, AHNAK2 및 PARVB와 함께 위치합니다.) 합포체영양막의 첨단 세포막에서 검출됨. 카베올린 비의존적 기전을 통해 세포막에 도달함. 세포막에서 카베올린에 의해 유지됨(유사성에 의해). 근육 분화 동안 근세관의 T세관 시스템에서 CACNA1S와 함께 존재함(유사성에 의해). 근형질막 파괴 부위에서 융합 소포와 함께 축적되고 존재함. 소단위: CACNA1S와 상호작용함. ANXA1과 상호작용함; 이 상호작용은 Ca(2+) 및 손상 상태에 따라 달라짐. ANXA2와 상호작용함; 이 상호작용은 Ca(2+) 및 손상 상태에 따라 달라짐(유사성에 의해). CAV3 및 PARVB와 상호작용함. AHNAK와 상호작용함; 이 상호작용은 직접적이며 Ca(2+) 비의존적임. AHNAK2와 상호작용함; 상호작용은 직접적이며 Ca(2+)-비의존적입니다. 조직 특이성: 골격근, 근모세포, 근섬유 및 태반의 합포체영양막(STB)에서 발현됩니다(단백질 수준). 골격근에서 높은 수준으로 발현됩니다. 또한 심장, 뇌, 비장, 장, 태반에서도 발견되며 간, 폐, 신장 및 췌장에서는 낮은 수준으로 발견됩니다.
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	K562 세포 용해물을 디스페를린 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.

