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IHC 1:100-1:300,ICC/IF 1:50-1:200,ELISA 1:20000-1:40000

ARHGEF9

ARHGEF9; ARHDH9; KIAA0424; Rho guanine nucleotide exchange factor 9; Collybistin; PEM-
2 homolog; Rac/Cdc42 guanine nucleotide exchange factor 9
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	이 유전자가 코딩하는 단백질은 활성(GTP 결합) 상태와 비활성(GDP 결합) 상태 사이를 전환하여 CDC42 및 기타 유전자를 조절하는 Rho 유사 GTPase입니다. 이 유전자의 결함은 간질을 동반한 놀람병(STHEE), 또는 간질을 동반한 과반응증의 원인이 됩니다. 이 유전자에는 서로 다른 이소형을 코딩하는 세 가지 전사 변이체가 발견되었습니다.[RefSeq 제공, 2010년 3월], 질병: ARHGEF9 유전자 결함은 간질을 동반한 놀람병(STHEE)[MIM:300607]의 원인이며, 간질을 동반한 과반응증으로도 알려져 있습니다. 놀람병은 유전적으로 이질적인 신경계 질환입니다. STHE는 특히 신생아기에 중추신경계 기원의 근육 경직과 예상치 못한 청각 또는 촉각 자극에 대한 과장된 놀람 반응을 특징으로 합니다. 기능: CDC42의 구아닌 뉴클레오티드 교환 인자(GEF) 역할을 하며 GPHN 클러스터 형성을 촉진합니다. 유사성: 1개의 DH(DBL-상동성) 도메인을 포함합니다. 유사성: 1개의 PH 도메인을 포함합니다. 유사성: 1개의 SH3 도메인을 포함합니다. 소단위: GPHN과 상호작용합니다. 조직 특이성: 뇌에서 검출되었으며 심장에서는 낮은 수준으로 검출되었습니다.
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	파라핀에 포매된 인간 폐암 조직에 대한 면역조직화학 분석(ARHGEF9 항체 사용). 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과입니다.

