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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、ユビキチンタンパク質分解系の一部であるE3ユビキチンタンパク質リガーゼをコードする。この刷り込み遺伝子は、脳では母系で発現し、他の組織では両対立遺伝子で発現する。母系遺伝によるこの遺伝子の欠失は、重度の運動・知的障害、運動失調、筋緊張低下、てんかん、言語障害、および特徴的な顔貌を特徴とするアンジェルマン症候群を引き起こす。このタンパク質は、ヒトパピローマウイルス16型および18型のE6タンパク質とも相互作用し、腫瘍タンパク質p53のユビキチン化およびタンパク質分解を引き起こす。この遺伝子の選択的スプライシングにより、N末端が異なる3つのアイソフォームをコードする3つの転写バリアントが生じる。さらに転写バリアントも報告されているが、その全長は未解明である。[RefSeq提供、2008年7月]
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	UBE3A ウサギモノクローナル抗体を 1:1000 で使用して K562 細胞抽出物のウェスタンブロット分析を行いました。

