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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、染色体5q13上の500 kbの逆位重複の一部です。この重複領域には、少なくとも4つの遺伝子と反復要素が含まれており、再編成や欠失を起こしやすくなっています。配列の反復性と複雑さにより、このゲノム領域の構成を決定することも困難になっています。この遺伝子は、重複のテロメアコピー内にあります。脊髄性筋萎縮症（SMA）患者では、この遺伝子の欠失は隣接するSMN1遺伝子の欠失を伴うことがありますが、この遺伝子の欠失がSMA表現型に寄与するかどうかは不明です。この遺伝子は、基礎転写とヌクレオチド除去修復に関与するRNAポリメラーゼII転写開始因子IIHの44 kDaサブユニットをコードしています。この遺伝子の転写バリアントが記載されていますが、その完全長の性質は決定されていません。代替産物の2番目のコピー：いくつかのアイソフォームが生成される場合があります。アイソフォームは不完全な遺伝子重複によっても生成される可能性があります。,機能:コアTFIIH基礎転写因子の構成要素で、DNAのヌクレオチド除去修復（NER）に関与し、CAKと複合した場合はRNAポリメラーゼIIによるRNA転写にも関与します。,機能:コアTFIIH基礎転写因子の構成要素で、DNAのヌクレオチド除去修復（NER）に関与し、CAKと複合した場合はRNAポリメラーゼIIによるRNA転写にも関与します。N末端はXPDと相互作用してXPDを制御しますが、RNAP IIがプロモーターから正常に脱出するにはC末端が損傷されていない必要があります。,類似性:GTF2H2ファミリーに属します。,類似性:1つのVWFAドメインを含みます。,サブユニット:コアTFIIH基礎転写因子を形成する6つのサブユニットの1つ。 XPB、XPD、GTF2H1、GTF2H3と相互作用します。,組織特異性:広く発現しており、骨格筋でより高い発現を示します。,
	研究分野
	基礎転写因子;ヌクレオチド除去修復;
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	COLO205細胞ライセートのTF2H2抗体を用いた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。
	

	TF2H2 抗体を使用した COLO205 細胞の溶解物のウエスタンブロット分析。
	

	TFIIH p44 ポリクローナル抗体を使用した COLO205 細胞のウェスタン ブロット分析。

