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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、ブロモドメインと複数のWDリピートを含みます。クロマチン修飾機能を持つと考えられており、転写において役割を果たしている可能性があります。この遺伝子の変異は、X連鎖性93型精神遅滞（X連鎖性大頭症精神遅滞とも呼ばれます）を引き起こします。この遺伝子は、B細胞性慢性リンパ性白血病患者における転座とも関連しています。 [RefSeq提供、2010年5月],注意：この遺伝子に関連する転座は、当初t(X;11)(q13;23)（PubMed:15543602）として発表されましたが、BRWD3はXq13ではなくXq21に局在しています。,発達段階：胎児肝臓で発現します。,疾患：BRWD3に関連する染色体異常は、B細胞慢性リンパ性白血病（B-CLL）患者に認められます。ARHGAP20との転座t(X;11)(q21;q23)は融合転写産物を生じませんが、両方の遺伝子を破壊します。,疾患：BRWD3の欠陥は、X連鎖性93型精神遅滞（MRX93）[MIM:300659]の原因です。これは、X連鎖性巨頭症とも呼ばれます。知的障害は、適応行動の障害を伴う、発達期に発現する、平均を著しく下回る全般的な知的機能の障害を特徴とする。知的障害のある人は、知的障害のない同年代の人に比べて、大頭症を発症する可能性が少なくとも2倍高い。,PTM：DNA損傷時にリン酸化される。おそらくATMまたはATRによる。,類似性：2つのブロモドメインを含む。,類似性：9つのWDリピートを含む。,組織特異性：ほとんどの成人組織に認められる。調査したB-CLL症例の大部分でダウンレギュレーションが認められた。,
	研究分野
	-
	画像データ
	

	BRWD3抗体を用いたパラフィン包埋ヒト心臓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。
	

	BRWD3抗体を用いたCOLO細胞ライセートのウェスタンブロット解析。右レーンは合成ペプチドでブロッキングされている。

