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BRWD3; Bromodomain and WD repeat-containing protein 3
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	이 유전자가 코딩하는 단백질은 브로모도메인과 여러 개의 WD 반복 서열을 포함합니다. 이 단백질은 크로마틴 변형 기능을 하는 것으로 추정되며, 따라서 전사 과정에 관여할 수 있습니다. 이 유전자의 돌연변이는 X-연관성 정신 지체 93형(대두증을 동반한 X-연관성 정신 지체라고도 함)을 유발합니다. 또한 이 유전자는 B세포 만성 림프구성 백혈병 환자의 염색체 전위와도 관련이 있습니다. [RefSeq 제공, 2010년 5월], 주의: 이 유전자와 관련된 전위는 원래 t(X;11)(q13;23) (PubMed:15543602)로 발표되었지만, BRWD3는 Xq13이 아닌 Xq21에 위치합니다., 발달 단계: 태아 간에서 발현됩니다., 질병: BRWD3와 관련된 염색체 이상은 B세포 만성 림프구성 백혈병(B-CLL) 환자에서 발견될 수 있습니다. ARHGAP20과의 전위 t(X;11)(q21;q23)는 융합 전사체를 생성하지는 않지만 두 유전자 모두를 파괴합니다., 질병: BRWD3 결함은 X-연관 정신 지체 93형(MRX93) [MIM:300659]의 원인이며, 대두증을 동반한 X-연관 정신 지체로도 알려져 있습니다. 정신 지체는 발달기에 나타나는 적응 행동 장애와 관련된 현저히 낮은 일반 지적 기능을 특징으로 합니다. 정신 지체자는 지적 능력이 정상인 또래에 비해 대두증을 가질 확률이 최소 두 배 이상 높습니다., PTM: DNA 손상 시 인산화되며, 아마도 ATM 또는 ATR에 의해 일어납니다., 유사성: 2개의 브로모 도메인을 포함합니다., 유사성: 9개의 WD 반복을 포함합니다., 조직 특이성: 대부분의 성인 조직에서 발견됩니다. 조사된 대부분의 B-CLL 사례에서 하향 조절됩니다.
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	파라핀에 포매된 인간 심장 조직에 대한 BRWD3 항체를 이용한 면역조직화학 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과이다.
	

	COLO 세포 용해물을 BRWD3 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.

