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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、核細胞質アダプタータンパク質の複数のアイソフォームをコードしており、そのうちの1つは、腫瘍抑制因子としての特徴を持つMYC相互作用タンパク質として最初に同定されました。中枢神経系で発現するアイソフォームは、シナプス小胞エンドサイトーシスに関与し、ダイナミン、シナプトジャニン、エンドフィリン、クラスリンと相互作用する可能性があります。筋肉で発現するアイソフォームと普遍的に発現するアイソフォームは、細胞質と核に局在し、カスパーゼ非依存性のアポトーシス過程を活性化します。マウスを用いた研究では、この遺伝子が心筋の発達に重要な役割を果たすことが示唆されています。この遺伝子の選択的スプライシングにより、異なるアイソフォームをコードする複数の転写産物バリアントが生成されます。腫瘍細胞株で発現する異常なスプライスバリアントも報告されています。 [RefSeq提供、2016年3月]、代替製品：追加のアイソフォームが存在すると思われる、疾患：BIN1の欠陥は、常染色体劣性中心核ミオパチー（ARCNM）[MIM:255200]の原因です。これは常染色体劣性ミオチュブラーミオパチーとしても知られています。中心核ミオパチーは、主に肢帯、体幹、頸筋の進行性筋力低下と萎縮を特徴とする先天性筋疾患です。遠位筋も影響を受けることがあります。筋力低下は小児期または青年期に現れる場合もあれば、20代まで明らかにならない場合もあります。眼瞼下垂はよく見られる臨床所見です。最も顕著な組織病理学的特徴には、再生に起因しない筋線維の中心核の高頻度存在、中心核周囲の筋小胞ストランドの放射状配列、およびタイプ 1 線維の優位性と低栄養などがある。,機能:シナプス小胞エンドサイトーシスの調節に関与している可能性がある。腫瘍抑制因子として作用し、悪性細胞形質転換を阻害する可能性がある。,PTM:プロテインキナーゼ C によってリン酸化される。,類似性:1 つの BAR ドメインを含む。,類似性:1 つの SH3 ドメインを含む。,サブユニット:AMPH とのヘテロ二量体。SH3GLB1 に結合します (類似性による)。SH3 ドメインを介して SYNJ1 および DNM1 に結合し、SH3 ドメインの外側の領域を介してクラスリンに結合します。また、AP2A2 にも結合します。 MYCのN末端転写活性化ドメインと相互作用し、保存されたMYCボックス領域1および2の完全性を必要とする。BIN2と相互作用する。HCV NS5AのSH3ドメインを介して相互作用する。,組織特異性：普遍的。脳と筋肉で最も高い発現を示す。アイソフォームIIAは脳でのみ発現し、軸索起始部とランヴィエ絞輪に集中している。アイソフォームBIN1は広く発現し、骨格筋で最も高い発現を示す。,
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	アンフィフィシンIIポリクローナル抗体を用いたマウス脳細胞のウェスタンブロット分析。二次抗体は1:20000に希釈された。
	

	パラフィン包埋ヒト膵臓の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された
	

	パラフィン包埋ヒト膵臓の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された
	

	パラフィン包埋マウス筋肉の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された
	

	パラフィン包埋マウス筋肉の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された

