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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は転写因子RUNXファミリーに属し、Runt DNA結合ドメインを持つ核タンパク質をコードします。このタンパク質は骨芽細胞の分化と骨格形成に必須であり、骨格遺伝子発現に関与する核酸や調節因子の足場として機能します。このタンパク質は単量体として、あるいはより親和性の高いヘテロ二量体複合体のサブユニットとしてDNAに結合します。コードされているタンパク質のN末端領域には、トリヌクレオチド反復伸長の可能性のある領域が2つ存在し、これらの変異を含むこの遺伝子の変異は、骨形成障害である鎖骨頭蓋骨異形成症（CCD）と関連付けられています。異なるタンパク質アイソフォームをコードする転写バリアントは、代替プロモーターや選択的スプライシングの使用によって生じます。 [RefSeq提供、2016年7月]、疾患：RUNX2遺伝子の欠損は、鎖骨頭蓋骨異形成症（CCD）[MIM:119600]の原因です。CCDは、浸透率が高く、表現度が多様な常染色体優性骨格疾患です。内軟骨性骨形成および膜内骨形成の障害が原因です。典型的な特徴としては、鎖骨の低形成／無形成、泉門開存、ワーミアン骨（頭蓋冠の異常な骨化によって引き起こされる頭蓋骨の過剰形成）、過剰歯、低身長、その他の骨格変化などが挙げられます。 RUNX2の欠陥は、歯の異常とのみ関連する場合がある。,ドメイン：C末端のプロリン/セリン/スレオニンに富む領域は、標的遺伝子の転写活性化に必要であり、リン酸化部位を含む。,機能：骨芽細胞の分化と骨格形成に関与する転写因子。骨芽細胞の成熟、膜内骨化と軟骨内骨化の両方に必須。CBFは、マウス白血病ウイルス、ポリオーマウイルスエンハンサー、T細胞受容体エンハンサー、オステオカルシン、オステオポンチン、骨シアロタンパク質、α1(I)コラーゲン、LCK、IL-3、GM-CSFプロモーター（類似性による）など、多数のエンハンサーとプロモーターのコアサイト5'-PYGPYGGT-3'に結合します。 MYST4依存性転写活性化を阻害する。,PTM：リン酸化；おそらくMAPキナーゼ（MAPK）によって（類似性に基づく）。アイソフォーム3はSer-340がリン酸化される。,類似性：1つのRuntドメインを含む。,サブユニット：αサブユニットとβサブユニットのヘテロ二量体。HIVEP3と相互作用する（類似性に基づく）。αサブユニットは単量体として、またRuntドメインを介してDNAに結合する。DNA結合はヘテロ二量体化によって増加する。G22P1（Ku70）およびXRCC5（Ku80）と相互作用する。MYST3およびMYST4と相互作用する。,組織特異性：骨芽細胞で特異的に発現する。,
	研究分野
	その他の因子、エピジェネティクスと核シグナル伝達、転写、転写因子、幹細胞、間葉系幹細胞、骨形成、発生生物学、器官形成、骨格発達、骨、神経科学、発達
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	RUNX2 抗体を使用した K562 細胞の溶解液のウエスタン ブロット分析。
	

	ヒト胃組織の免疫蛍光染色。1, RUNX2ポリクローナル抗体（赤）を1:200に希釈（4℃、一晩）。2, Cy3標識二次抗体を1:300に希釈（室温、50分）。3, 図B：DAPI（青）10分。図A：ターゲット。図B：DAPI。図C：A+Bのマージ。
	

	RUNX2ポリクローナル抗体を用いたK562細胞のウェスタンブロット分析。二次抗体は1:20000に希釈された。

