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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子によってコードされるタンパク質は、Rho様GTPaseであり、活性状態（GTP結合）と不活性状態（GDP結合）を切り替えてCDC42などの遺伝子を制御します。この遺伝子の欠陥は、てんかん性驚愕症（STHEE）（てんかん性過敏症とも呼ばれます）の原因となります。この遺伝子には、異なるアイソフォームをコードする3つの転写バリアントが見つかっています。[RefSeq提供、2010年3月]、疾患：ARHGEF9の欠陥はてんかん性驚愕症（STHEE）の原因となります[MIM:300607]。てんかん性過敏症とも呼ばれます。驚愕症は遺伝的に異質な神経疾患です。 STHEは、特に新生児期における中枢神経系由来の筋硬直と、予期せぬ聴覚刺激または触覚刺激に対する過剰な驚愕反応を特徴とする。,機能：CDC42のグアニンヌクレオチド交換因子（GEF）として作用する。GPHNクラスターの形成を促進する。,類似性：DH（DBL相同）ドメインを1つ含む。,類似性：PHドメインを1つ含む。,類似性：SH3ドメインを1つ含む。,サブユニット：GPHNと相互作用する。,組織特異性：脳で検出される。心臓でも低レベルで検出される。,
	研究分野
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	ARHGEF9抗体を用いたパラフィン包埋ヒト肺癌組織の免疫組織化学染色。右の写真は合成ペプチドでブロッキングした画像。

