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ERCC1; DNA excision repair protein ERCC-1
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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子産物はヌクレオチド除去修復経路において機能し、紫外線によって誘発されるDNA損傷やシスプラチンなどの求電子化合物によって形成されるDNA損傷の修復に必須です。コードされているタンパク質はXPFエンドヌクレアーゼ（ERCC4とも呼ばれる）とヘテロ二量体を形成し、このヘテロ二量体エンドヌクレアーゼはDNA損傷の切除過程において5'切断を触媒します。このヘテロ二量体エンドヌクレアーゼは、組換えDNA修復および鎖間架橋の修復にも関与しています。この遺伝子の変異は脳眼顔面骨格症候群を引き起こし、この遺伝子の発現を変化させる遺伝子多型は発癌に関与している可能性があります。この遺伝子には、異なるアイソフォームをコードする複数の転写バリアントが見つかっています。この遺伝子の最後のエクソンは、CD3e分子であるイプシロン関連タンパク質と重複しています。疾患：ERCC1の欠陥は、脳眼顔骨格症候群4型（COFS4）[MIM:610758]の原因です。COFSは、出生前発症の常染色体劣性遺伝性変性疾患で、脳、眼、脊髄に影響を及ぼす。出生後には、脳萎縮、脳梁形成不全、筋緊張低下、白内障、小角膜、視神経萎縮、進行性関節拘縮、成長障害を引き起こす。顔面異形症は恒常的な特徴である。頭蓋骨、眼、四肢、心臓、腎臓にも異常がみられる。,機能:DNA修復時に5'切断を担う構造特異的DNA修復エンドヌクレアーゼ。,類似性:ERCC1/RAD10/SWI10ファミリーに属する。,サブユニット:ERCC1とXPF/ERRC4からなるヘテロ二量体。,
	研究分野
	ヌクレオチド除去修復;
	画像データ
	

	ERCC1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。
	

	ERCC1抗体を用いたNIH/3T3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。
	

	ERCC1 抗体を使用した HeLa 細胞の溶解物のウエスタンブロット分析。
	

	ERCC1 ポリクローナル抗体を使用した 3T3 細胞のウエスタン ブロット解析。

