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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、細胞がテロメアとDNA損傷領域を区別できるようにすることでテロメアを保護するシェルタリン（テロソーム）複合体のタンパク質の1つをコードしています。この遺伝子によってコードされるタンパク質はシェルタリンの重要な部分であり、シェルタリン複合体の3つのDNA結合タンパク質と相互作用し、複合体の組み立てに重要です。この遺伝子の変異は、遺伝性骨髄不全症候群である先天性角化異常症（DKC）を引き起こします。[RefSeq提供、2010年3月]、代替製品：一部のアイソフォームでは実験的確認が不足している可能性があります。疾患：TINF2の欠陥は、常染色体優性先天性角化異常症（ADDKC）[MIM:127550]の原因です。スコギンズ型先天性角化異常症としても知られています。 ADDKCは、網状皮膚色素沈着、爪異栄養症、粘膜白板症の3つの症状を特徴とする、まれな進行性骨髄不全症候群です。骨髄不全、感染症、致死的な肺合併症、または悪性腫瘍により早期死亡に至ることがよくあります。,疾患：TINF2の欠陥は、骨髄不全を伴う滲出性網膜症（ERBMF）[MIM:268130]の原因であり、Revesz症候群としても知られています。ERBMFは、両側性滲出性網膜症、骨髄低形成、爪異栄養症、細毛、小脳低形成、および成長遅延を特徴とします。,機能：テロメアの長さと保護の調節に関与するシェルターリン複合体（テロソーム）の構成要素です。シェルテリンは、テロメラーゼによって付加される二本鎖TTAGGGリピートの配列と会合し、染色体末端を保護する。その保護活性が失われると、テロメアはDNA損傷監視から隠蔽されなくなり、染色体末端はDNA修復経路によって不適切に処理される。シェルテリンはシェルテリン複合体の組み立てにおいて役割を果たす。,細胞内局在：テロメアに関連。,サブユニット：モノマー。POT1、TERF1、TNKS1との複合体中に存在。TERF1、TERF2、TINF2、TERF2IP ACD、POT1からなるシェルテリン複合体（テロソーム）の構成要素。TERF1およびACDに結合。,組織特異性：心臓、脳、胎盤、肺、肝臓、骨格筋、腎臓、膵臓で検出される。,
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	TINF2抗体を用いたHUVEC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。
	

	TINF2 抗体を使用した HeLa 細胞の溶解物のウエスタン ブロット分析。

