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	応用
	抗原情報
	背景
	ファンコニ貧血相補群 (FANC) には現在、FANCA、FANCB、FANCC、FANCD1 (BRCA2 とも呼ばれる)、FANCD2、FANCE、FANCF、FANCG、FANCI、FANCJ (BRIP1 とも呼ばれる)、FANCL、FANCM、FANCN (PALB2 とも呼ばれる) が含まれます。以前に定義されたグループ FANCH は FANCA と同じです。ファンコニ貧血は、細胞遺伝学的不安定性、DNA 架橋剤に対する過敏症、染色体切断の増加、および DNA 修復欠陥を特徴とする遺伝的に異質な劣性疾患です。ファンコニ貧血相補群のメンバーは、配列の類似性を共有していませんが、共通の核タンパク質複合体へのアセンブリによって関連しています。この遺伝子は、相補群 A のタンパク質をコードしています。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バリアントが生成されます。この遺伝子の変異は、ファンコニ貧血の最も一般的な原因です。 [RefSeq提供、Juldisease:FANCAの欠陥はファンコニ貧血（FA）[MIM:227650]の原因です。FAは遺伝的に異質な常染色体劣性疾患で、進行性汎血球減少症、多様な先天性奇形、悪性腫瘍発症の素因が特徴です。細胞レベルでは、DNA損傷因子に対する過敏症、染色体不安定性（染色体切断の増加）、およびDNA修復欠陥と関連しています。,機能:複製後修復または細胞周期チェックポイント機能に関与する可能性のあるDNA修復タンパク質。鎖間DNA架橋修復および正常な染色体安定性の維持に関与している可能性があります。,PTM:DNA損傷時に、おそらくATMまたはATRによってリン酸化されます。リン酸化は核複合体の形成に必要です。 A群、B群、C群、E群、F群、G群、およびH群由来の細胞ではリン酸化されない。,細胞内局在：主要型は核内、副次型は細胞質内。,サブユニット：FANCA、FANCB、FANCC、FANCE、FANCF、FANCG、FANCL/PHF9、およびFANCMからなる多サブユニットFA複合体に属する。この複合体はFA患者には認められない。,
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	FANCA抗体を用いたパラフィン包埋ヒト大腸癌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。

