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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子によってコードされるタンパク質は、5つのGTF2I様リピートを含み、各リピートは潜在的にヘリックス・ループ・ヘリックス（HLH）モチーフを有する。他のHLHタンパク質と相互作用し、転写因子として機能するか、網膜芽細胞腫タンパク質の制御下で正の転写調節因子として機能する可能性がある。この遺伝子は頭蓋顔面の発達と認知発達に関与しており、その変異は7q11.23における複数の遺伝子の欠失によって引き起こされる多系統発達障害であるウィリアムズ・ボイレン症候群と関連付けられている。選択的スプライシングによって複数の転写産物バリアントが生じる。 [RefSeq提供、2010年11月],発達段階：筋線維の多様化の時期に、発達中および再生中の筋肉で高発現している。,疾患：GTF2IRD1のハプロ不全は、ウィリアムズ症候群（WBS）というまれな発達障害にみられる特定の心血管系および筋骨格系の異常の原因である可能性がある。これは、染色体バンド7q11.23の遺伝子が関与する連続遺伝子欠失症候群である。,ドメイン：N末端側半分は活性化活性を持つ可能性がある。,機能：細胞周期の進行と骨格筋の分化に関与する転写調節因子である可能性がある。核内への常在を妨げるか、転写活性化を阻害することで、GTF2Iの転写機能を抑制する可能性がある。筋形成中および再生中の筋肉において、遅筋線維のタイプの特異性に寄与する可能性がある。トロポニンI遅筋線維エンハンサー（USE B1）に結合する。HOXC8の初期エンハンサー由来のEFG配列に特異的かつ高い親和性で結合する。,PTM：DNA損傷時にリン酸化される（おそらくATMまたはATRによる）。,類似性：TFII-Iファミリーに属する。,類似性：5つのGTF2I様リピートを含む。,サブユニット：網膜芽細胞腫タンパク質（RB1）のC末端と相互作用する。,組織特異性：成人骨格筋、心臓、線維芽細胞、骨、胎児組織で高発現する。試験した他のすべての組織では低レベルの発現を示した。,
	研究分野
	基礎転写因子;
	画像データ
	

	GTF2IRD1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。
	

	WBSCR11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解析。二次抗体は1:20000に希釈した。

