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	이 유전자는 유전체 안정성 유지에 중요한 역할을 하는 핵 인산단백질을 암호화하며, 종양 억제자로서도 작용합니다. 암호화된 단백질은 다른 종양 억제인자, DNA 손상 감지기, 신호 전달 단백질과 결합하여 BRCA1 관련 유전체 감시 복합체(BASC)라고 알려진 거대 다중 소단위 단백질 복합체를 형성합니다. 이 유전자 산물은 RNA 중합효소 II와 결합하고, C-말단 도메인을 통해 히스톤 탈아세틸화효소 복합체와도 상호작용합니다. 따라서 이 단백질은 전사, 이중 가닥 DNA 손상 복구, 재조합에 관여합니다. 이 유전자의 돌연변이는 유전성 유방암의 약 40%, 유전성 유방암 및 난소암의 80% 이상을 유발합니다. 대체 스플라이싱은 이 유전자의 세포 내 위치 및 생리적 기능을 조절하는 데 중요한 역할을 합니다. 이 유전자에서는 질병 관련 돌연변이를 포함한 많은 대체 스플라이싱 전사 변이체가 보고되었지만, 이러한 변이체 중 일부의 전체 길이만 규명되었습니다. 염색체 17에 위치한 관련 유사 유전자가 확인되었습니다.
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	검은색 선: 대조 항원(100ng); 보라색 선: 항원(10ng); 파란색 선: 항원(50ng); 빨간색 선: 항원(100ng);
	

	파라핀에 포매된 인간 식도암 조직에 대한 BRCA1 마우스 단클론항체와 DAB 염색을 이용한 면역조직화학 분석.
	

	파라핀에 포매된 인간 식도 조직에 대한 BRCA1 마우스 단클론항체와 DAB 염색을 이용한 면역조직화학 분석.

