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	応用
	抗原情報
	背景
	BRCA1遺伝子およびこの遺伝子BRCA2の遺伝性変異は、乳がんまたは卵巣がんの生涯発症リスクを増加させます。BRCA1とBRCA2はどちらもゲノム安定性の維持、特に二本鎖DNA修復のための相同組換え経路に関与しています。BRCA2タンパク質には、BRCモチーフと呼ばれる70アミノ酸のモチーフが複数コピー含まれており、これらのモチーフはDNA修復に機能するRAD51リコンビナーゼへの結合を媒介します。BRCA2は腫瘍抑制遺伝子と考えられており、BRCA2変異を持つ腫瘍は一般に野生型対立遺伝子のヘテロ接合性喪失（LOH）を示します。[RefSeq提供、2008年12月]、疾患：BRCA2の欠陥は乳がん（BC）に対する遺伝的感受性の原因です[MIM：612555、114480]。家族性乳がん卵巣がん感受性2型（BROVCA2）とも呼ばれます。乳がんは非常に一般的な悪性腫瘍で、生涯のうちに8人に1人の女性が罹患します。家族歴があることがこの疾患発症リスクの主な要因であることが判明しており、この関連は早期発症型乳がんの場合に顕著です。BRCA2の変異は、一部の遺伝性乳がんの原因であると考えられています。男性の乳がんと関連しています。,疾患：BRCA2の欠陥は、ファンコニ貧血相補性グループDタイプ1（FANCD1）[MIM：605724]の原因です。ファンコニ貧血[MIM：227650]は、すべての骨髄要素に影響を及ぼし、心臓、腎臓、四肢の奇形、および皮膚の色素変化に関連する常染色体劣性疾患です。,機能：二本鎖切断修復および/または相同組み換えに関与しています。 S期チェックポイント活性化に関与する可能性がある。,オンライン情報：BRCA2エントリ,多型：BRCA2の遺伝子変異は、ブドウ膜黒色腫[MIM:155720]の感受性の根底にある可能性がある。ブドウ膜黒色腫は、最も一般的な眼悪性腫瘍であり、ブドウ膜メラノサイトの過剰増殖から成り、しばしばブドウ膜母斑が先行する。,PTM：放射線誘発性DNA損傷時にATMによってリン酸化される。,類似性：8つのBRCA2リピートを含む。,サブユニット：RAD51およびDSS1と相互作用する。ユビキチン化されたFANCD2と相互作用する。PALB2と相互作用し、組換え修復およびチェックポイント機能を可能にする。WDR16と相互作用する。,組織特異性：乳房および胸腺で最も高い発現レベルを示し、肺、卵巣、脾臓ではわずかに低いレベルを示す。,
	研究分野
	相同組換え;がんにおける経路;膵臓がん;
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	BRCA2抗体を用いたパラフィン包埋ヒト脳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状態。
	

	パラフィン包埋ヒト脳の免疫組織化学染色。抗体は1:100（4℃、一晩）に希釈した。抗原賦活化には、高圧高温トリスEDTA（pH8.0）を使用した。抗体から得られたネガティブコントロール（右）は、免疫原ペプチドで前処理した。

