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Nombre del Producto: Anticuerpo policlonal de conejo antidisferlina
N° de Catalogo: APRab10243

Solo para uso en investigacion.
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Peso Molecular

Nombre del Gen

Nombres Alternativos

ID del Gen
ID SwissProt

Inmunégeno

Antecedentes

Anticuerpo policlonal de conejo

Conejo

WB,ICC/IF,ELISA

Humano, Raton

No conjugado

Sin modificar

I9G

Policlonal

Liquido

1 mg/ml

Hacer alicuotas y almacenar a -20°C (valido por 12 meses). Evitar ciclos de
congelacién/descongelacion.

Bolsas de hielo

Liquido en PBS que contiene 50% de glicerol, 0,5% de proteina protectora y 0,02% de
conservante de nuevo tipo N.

Purificacion por afinidad

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

240kDa

Informacién del Antigeno

DYSF

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

075923

El antisuero se elabor6 contra el péptido sintetizado derivado de la disferlina humana.
Rango de AA: 1981-2030.
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disferlina (DYSF) Homo sapiens La proteina codificada por este gen pertenece a la familia ferlina y es una proteina del muisculo
esquelético que se encuentra asociada con el sarcolema. Esté involucrada en la contraccion muscular y contiene dominios C2
que desempefian un papel en los eventos de fusion de membrana mediados por calcio, lo que sugiere que puede estar
involucrada en la regeneracion y reparacion de la membrana. Ademads, la proteina codificada por este gen se une a la caveolina-
3, una proteina de la membrana del musculo esquelético que es importante en la formacion de caveolas. Se ha demostrado que
mutaciones especificas en este gen causan distrofia muscular de cinturas autosémica recesiva tipo 2B (LGMD2B), asi como
miopatia de Miyoshi. El empalme alternativo da como resultado mdltiples variantes de transcripcion. [proporcionado por
RefSeq, agosto de 2008], etapa de desarrollo: expresion en tejido de extremidades de embriones de 5 a 6 semanas; Persiste
durante todo el desarrollo., Enfermedad: Los defectos en DYSF son la causa de la miopatia distal de inicio tibial anterior (DMAT)
[MIM:606768]. El trastorno comienza entre los 14 y los 28 afios de edad, y los musculos tibiales anteriores son el primer grupo
muscular afectado. La herencia es autosémica recesiva.,Enfermedad: Los defectos en DYSF son la causa de la distrofia muscular
de cinturas tipo 2B (LGMD2B) [MIM:253601]. La LGMD2B es una miopatia degenerativa autosémica recesiva que se caracteriza
por debilidad y atrofia que comienza en los musculos pelvifemorales proximales, con inicio al final de la adolescencia o mas
tarde, elevacién masiva de los niveles séricos de creatina quinasa y progresion lenta. La afectacion del misculo escapular es
leve y no esta presente al inicio. La afectacion de la cintura escapular se presenta algunos afios después de la aparicién en las
extremidades inferiores. Enfermedad: Los defectos en DYSF son la causa de la miopatia de Miyoshi (MM) [MIM:254130]. Este
tipo de distrofia muscular autosémica recesiva afecta la musculatura distal de las extremidades inferiores. Se caracteriza por
debilidad que inicialmente afecta al muisculo gastrocnemio durante la edad adulta temprana. Por lo demads, el fenotipo se
superpone con LGMD2B, especialmente en la edad de inicio y la elevacion de la creatincinasa. Dominio: El dominio C2 1 se
asocia con las membranas lipidicas de forma dependiente del calcio. Funcién: Sensor clave de iones de calcio que participa en
la fusion de la vesicula sindptica con la membrana plasmatica, desencadenada por Ca(2+). Participa en el mecanismo de
reparacién del sarcolema tanto del musculo esquelético como de los cardiomiocitos, lo que permite el rapido resellado de las
membranas dafadas por estrés mecanico. Informacion en linea: Disferlina. Informacién en linea: Entrada de disferlina.
Precaucion de secuencia: Acortamiento del extremo N-terminal de la traduccién. Similitud: Pertenece a la familia de las ferlinas.
Similitud: Contiene 5 dominios C2. Ubicacion subcelular: Durante la diferenciacion muscular, se colocaliza con BIN1 en el
sistema de tubulos T de los miotibulos y en el punto de contacto entre dos miotubos o entre un mioblasto y un miotubo. La
lesion de los miotubos provoco su enriquecimiento focal en el lugar de la lesion y su relocalizacion dependiente de Ca(2+)
hacia la membrana plasmética. Se colocaliza con AHNAK, AHNAK2 y PARVB en el sarcolema del musculo esquelético.
Detectado en la membrana plasmatica apical del sinciciotrofoblasto. Alcanza la membrana plasmatica a través de un
mecanismo independiente de la caveolina. Retenido por la caveolina en la membrana plasmatica (por similitud). Colocaliza,
durante la diferenciacién muscular, con CACNA1S en el sistema de tibulos T de los miotdbulos (por similitud). Se acumula y
colocaliza con vesiculas de fusién en los sitios de interrupcién del sarcolema.,subunidad: Interactia con CACNATS. Interactia
con ANXAT; la interaccion es dependiente de Ca(2+)- y del estado de lesion. Interactia con ANXA2; la interaccion es
dependiente de Ca(2+)- y del estado de lesion (por similitud). Interactia con CAV3 y PARVB. Interactia con AHNAK; la
interaccion es directa e independiente de Ca(2+). Interactia con AHNAK?2; La interaccion es directa e independiente del Ca(2+).
Especificidad tisular: Se expresa en el musculo esquelético, mioblastos, miotubos y en el sinciciotrofoblasto (STB) de la placenta

(a nivel proteico). Altamente expresado en el musculo esquelético. También se encuentra en corazdn, cerebro, bazo, intestino,
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placenta y, en menor medida, en higado, pulmén, rindn y pancreas.

Area de Investigacién

Datos de Imagen

Anélisis de inmunotransferencia de lisados de células K562 con anticuerpo anti-
disferlina. El carril derecho esta bloqueado con el péptido sintetizado.

dysferlin--K-sEZ
- 170

- 130

95
(kD)
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