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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子はフォークヘッド型転写因子をコードしています。このタンパク質はフォークヘッド型DNA結合ドメインを有し、卵巣の発達と機能に関与している可能性があります。ポリアラニン反復領域の拡大およびこの遺伝子のその他の変異は、眼瞼裂狭窄症候群および早発卵巣不全の原因となります3。[RefSeq提供、2016年7月]疾患：FOXL2の欠陥は、眼瞼裂狭窄、眼瞼下垂、および内眼角逆位症候群（BPES）[MIM:110100]の原因となります。眼瞼裂狭窄症候群としても知られています。これは常染色体優性遺伝疾患であり、眼瞼異形成、小眼瞼裂、眼瞼下垂、および下眼瞼から内側および上方に走る皮膚のひだを特徴とします。I型BPSE（BPES1）では、眼瞼異常は女性不妊症と関連しています。罹患女性は、原発性無月経または早発卵巣不全（POF）により卵巣機能不全を呈する。II型BPES（BPES2）では、罹患した患者は眼瞼の異常のみを呈する。ポリアラニンドメインをコードする領域には変異のホットスポットがあり、ORFの全変異の30%がポリアラニンの伸展につながり、主にII型BPESにつながる。,疾患：FOXL2の欠陥は早発卵巣不全3（POF3）[MIM:608996]の原因である。早発卵巣不全（POF）は卵巣発育の欠陥であり、低エストロゲン症、原発性または続発性無月経、血清ゴナドトロピン値の上昇、または早期閉経を特徴とする。 POF は、40 歳未満での卵巣機能の停止として定義されます。,機能: 転写調節因子と考えられます。,類似性: 1 つのフォークヘッド DNA 結合ドメインを含みます。,組織特異性: 発達中のまぶたでの発現に加えて、発達中の性腺の体細胞で非常に初期に転写され (性別が決定される前)、その発現は成人卵巣の卵胞細胞で持続します。,
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	FOXL2（リン酸化Ser263）抗体を用いたリン酸化ペプチド（リン酸化左）および非リン酸化ペプチド（リン酸化右）免疫原の酵素結合免疫吸着測定（リン酸化ELISA）
	

	Na3VO4 0.3 mM 40°処理したK562細胞ライセートのFOXL2（リン酸化Ser263）抗体を用いたウェスタンブロット解析。右レーンはリン酸化ペプチドでブロッキングされている。

