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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子はγ-アミノ酪酸（GABA）受容体をコードします。GABAは哺乳類の脳における主要な抑制性神経伝達物質であり、リガンド依存性塩素イオンチャネルであるGABA-A受容体に作用します。これらのチャネルの塩素イオンコンダクタンスは、GABA-A受容体に結合するベンゾジアゼピンなどの薬剤によって調節されます。GABA-A受容体は五量体で、α、β、γ、δ、およびρという複数のサブユニットクラスのタンパク質で構成されています。この遺伝子の変異は、若年性ミオクロニーてんかんおよび小児欠神てんかん4型を引き起こします。この遺伝子には、同じタンパク質をコードする複数の転写産物バリアントが同定されています。[RefSeq提供、2008年7月]、疾患：GABRA1の欠陥は若年性ミオクロニーてんかん（EJM）の原因となる[MIM:606904]。 EJMは特発性全般てんかんのサブタイプです。患者は無熱性発作のみを呈し、小児期ではなく思春期に発症します。また、ミオクロニー発作は通常、覚醒後に発生し、睡眠不足や疲労によって引き起こされます。,疾患：GABRA1遺伝子の欠陥は、小児欠神てんかん4型（ECA4）[MIM:611136]の原因です。ECA4は特発性全般てんかん（IGE）のサブタイプであり、6～7歳での発症、頻繁な欠神発作（1日に数回）、および脳波上で両側性、同期性、対称性の3Hz棘波を特徴とします。思春期には、強直間代発作とミオクロニー発作が発現します。欠神発作は、成人期まで寛解する場合もあれば、持続する場合もある。,機能：脊椎動物の脳における主要な抑制性神経伝達物質であるGABAは、GABA/ベンゾジアゼピン受容体に結合し、必須の塩素イオンチャネルを開くことで神経抑制を媒介する。,オンライン情報：『禁断の果実』 - 2005年3月号 第56号,類似性：リガンド依存性イオンチャネル（TC 1.A.9）ファミリーに属する。,サブユニット：UBQLN1に結合する（類似性による）。通常は5量体である。GABA(A)受容体鎖には、α、β、γ、δ、ρの5種類がある。,
	研究分野
	神経活性リガンド-受容体相互作用;
	画像データ
	

	GABAA Rα1ポリクローナル抗体を用いたNIH-3T3、KB細胞のウェスタンブロット分析。二次抗体は1:20000に希釈した。
	

	パラフィン包埋ラット脳の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された
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