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	抗原情報
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	この遺伝子は、Rab GTPase活性化タンパク質の触媒サブユニットをコードしています。コードされているタンパク質は、非触媒サブユニットとヘテロ二量体を形成し、低分子Gタンパク質であるRab3サブファミリーのメンバーの活性を特異的に制御します。このタンパク質は、GTP結合型Rab3をGDP結合型へと加水分解します。この遺伝子の変異は、ワールブルクミクロ症候群と関連しています。選択的スプライシングにより、複数の転写産物バリアントが生じます。[RefSeq提供、2010年2月]、疾患：RAB3GAP1の欠陥は、ワールブルクミクロ症候群1（WARBM1）の原因です[MIM:600118]。 WARBM1は、眼および中枢神経系の発達異常、ならびに小生殖器を特徴とする重度の常染色体劣性疾患です。,機能：Rab3サブファミリー（RAB3A、RAB3B、RAB3C、およびRAB3D）に特異性を持つGTPase活性化タンパク質の触媒サブユニットと考えられます。Rab3タンパク質は、神経伝達物質およびホルモンの調節されたエキソサイトーシスに関与しています。特異的に、活性型Rab3-GTPを不活性型Rab3-GDPに変換します。正常な眼および脳の発達に必要です。シナプス形成前の増殖、移動、分化、および神経伝達物質の非シナプス小胞放出といった神経発達過程に関与する可能性がある。,類似性：Rab3-GAP触媒サブユニットファミリーに属する。,細胞内局在：ニューロンでは、シナプス可溶性画分に豊富に存在する。,サブユニット：Rab3 GTPase活性化複合体は、RAB3GAPとRAB3-GAP150からなるヘテロ二量体である。Rab3 GTPase活性化複合体はDMXL2と相互作用する。,組織特異性：普遍的。,
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	RAB3GAP1抗体を用いたパラフィン包埋ヒト精巣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。
	

	RAB3GAP1抗体を用いた293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。
	

	1：2000希釈のRab 3 GAP p130ポリクローナル抗体を用いた様々な細胞のウェスタンブロット分析

