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WB 1:1000-1:5000,IHC 1:500-1:2000,IP 1:10-1:100

Calculated MW:17 kDa; Observed MW:17 kDa

FHXE Caveolin-3
CHE 0| & LQT9; MPDT; RMD2; VIP21; LGMD1C; VIP-21
FHXID 859
SwissProt ID P56539
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	이 유전자는 대부분의 세포 유형에서 발견되는 세포막의 카베올라 구성 요소로 기능하는 카베올린 계열 단백질을 암호화합니다. 카베올린 단백질은 특정 카베올린 상호작용 분자를 조직화하고 농축하는 골격 단백질로 추정됩니다. 이 유전자에서 확인된 돌연변이는 단백질 올리고머화 또는 세포 내 이동을 방해하여 카베올라 형성을 저해하고, 결과적으로 사지대근육병증 1C형(LGMD-1C), 고CK혈증 또는 잔물결근병증(RMD)을 유발합니다. 이 유전자좌에서는 인트론의 포함 또는 제외에 따른 대체 스플라이싱이 확인되었습니다. 또한, 전사체는 여러 개의 폴리A 부위를 이용하며 두 개의 잠재적 번역 개시 부위를 포함합니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월]
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	Caveolin-3 토끼 단클론 항체를 1:1000 희석하여 마우스 근육 조직 추출물에 대한 웨스턴 블롯 분석을 수행하였다.

