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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、共通のDNA結合ドメインであるTボックスを共有する、系統学的に保存された遺伝子ファミリーのメンバーです。Tボックス遺伝子は、発達過程の制御に関与する転写因子をコードします。この遺伝子産物は、マウスの相同遺伝子と98%のアミノ酸配列同一性を有しています。神経堤関連発達障害を特徴とする一般的な先天性疾患であるディジョージ症候群（DGS）/口蓋心臓顔面症候群（VCFS）は、染色体22q11.2の欠失と関連付けられており、この遺伝子はそこにマッピングされています。ディジョージ症候群のマウスモデルを用いた研究では、この遺伝子がDGS/VCFSの分子病因において重要な役割を果たしていることが示唆されています。この遺伝子については、異なるアイソフォームをコードする複数の選択的スプライシング転写バリアントが報告されています。 [RefSeq提供、2008年7月]、疾患：TBX1の欠陥は円錐幹心奇形（CTHM）の原因となる[MIM：217095]。 CTHM は、ファロー四徴症、肺動脈閉鎖症、右室両大動脈出口症、総動脈幹、大動脈弓異常などの心臓流出路異常から構成されます。,疾患:TBX1 の欠陥は、ディジョージ症候群 (DGS) [MIM:188400] の原因です。,疾患:TBX1 の欠陥は、口蓋垂心臓顔面症候群 (VCFS) [MIM:192430] の原因です。,疾患:TBX1 遺伝子のハプロ不全は、ディジョージ症候群 (DGS) および口蓋垂心臓顔面症候群 (VCFS) [MIM:188400, 192430] にみられる身体的奇形のほとんどの原因です。 DGSは、胸腺および副甲状腺の低形成、先天性円錐体幹心疾患、そして軽微ながらも特徴的な顔面形態異常といった複数の奇形を伴うことを特徴とする。VCFSは、先天性円錐体幹心疾患、口蓋裂または口蓋垂閉鎖不全、顔面形態異常、学習障害を伴うことを特徴とする。現在では、これら2つの症候群は、人生の異なる段階で発現する同一の疾患の2つの臨床的発現形態であると認められている。,機能：発達過程に関与する転写調節因子と考えられる。咽頭弓動脈の正常な発達に必要である。,類似性：TボックスDNA結合ドメインを1つ含む。,
	研究分野
	神経科学、神経プロセス、神経変性疾患、エピジェネティクスと核シグナル伝達、転写、ドメインファミリー、発達ファミリー
	画像データ
	

	TBX1抗体を用いたA549細胞の免疫蛍光染色。右の写真は合成ペプチドでブロッキングした画像です。
	

	TBX1抗体を用いたCOLO205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。
	

	TBX1 抗体を使用した 293 細胞の溶解物のウエスタン ブロット分析。
	

	TBX1 ポリクローナル抗体を使用したさまざまな細胞のウエスタンブロット分析。

