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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子はシンタキシン結合タンパク質をコードしています。コードされているタンパク質は、膜貫通型接着タンパク質受容体であるシンタキシンの調節を介して神経伝達物質の放出に関与していると考えられます。この遺伝子の変異は、乳児てんかん性脳症4型（EIEE4）と関連付けられています。選択的スプライシングによる転写バリアントも報告されています。[RefSeq提供、2010年2月],疾患：STXBP1遺伝子の欠陥は、早期乳児てんかん性脳症4型（EIEE4）[MIM:612164]の原因です。罹患した患者は、新生児期または乳児期の発作発症、脳波における抑制バーストパターン、重度の知的障害、およびMRIによる髄鞘形成不全の所見を呈します。,機能：おそらくGTP結合タンパク質との相互作用を介して、シナプス小胞のドッキングおよび融合の調節に関与していると考えられます。神経伝達に必須であり、シナプス小胞融合機構の構成要素であるシンタキシンとおそらく1:1の比率で結合する。シンタキシン1、2、3と相互作用するが、シンタキシン4とは相互作用しない。細胞内融合反応の特異性を決定する役割を果たす可能性がある。,類似性：STXBP/unc-18/SEC1ファミリーに属する。,サブユニット：SYTL4およびSTX1Aに結合する。,組織特異性：脳および脊髄。軸索に多く含まれる。,
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	PMA 125 ng/ml 30分処理したCOS7細胞ライセートのMUNC-18a（リン酸化Ser313）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。

