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	이 유전자는 유전자 발현, 세포 신호 전달, RNA 처리 및 수송을 포함한 다양한 세포 과정에 관여하는 다기능 단백질을 암호화합니다. 이 단백질은 N-말단 전사 활성화 도메인과 C-말단 RNA 결합 도메인을 포함합니다. 이 유전자와 다양한 전사 인자를 암호화하는 유전자 사이의 염색체 전위는 종양 발생에 관여하는 키메라 단백질을 생성합니다. 이러한 키메라 단백질은 일반적으로 이 단백질의 N-말단 전사 활성화 도메인이 전사 인자 단백질의 C-말단 DNA 결합 도메인에 융합된 형태로 구성됩니다. 이 유전자의 돌연변이, 특히 t(11;22)(q24;q12) 전위는 유잉 육종뿐만 아니라 신경외배엽 종양 및 기타 여러 종양을 유발하는 것으로 알려져 있습니다. 이 유전자의 대체 스플라이싱은 여러 전사 변이체를 생성합니다. 관련 위유전자가 보고되었습니다. EWSR1과 관련된 염색체 이상은 섬유모세포성 소세포 원형 종양(DSRCT)과 관련이 있습니다. WT1을 포함하는 전위 t(11;22)(p13;q12).,질환: EWSR1과 관련된 염색체 이상은 연부 악성 흑색종(MMSP)과 관련이 있습니다. ATF-1을 포함하는 전위 t(12;22)(q13;q12). 연부 악성 흑색종(연부 투명 세포 육종이라고도 함)은 힘줄과 근막에서 발생하는 드문 종양입니다.,질환: EWSR1과 관련된 염색체 이상은 소형 원형 세포 육종과 관련이 있습니다. PATZ1을 포함하는 전위 t(11;22)(p36.1;q12).,질환: EWSR1과 관련된 염색체 이상은 유잉 육종[MIM:133450]의 원인입니다. FLI1을 포함하는 전위 t(11;22)(q24;q12); ETV1을 포함하는 전위 t(7;22)(p22;q12); ERG를 포함하는 전위 t(21;22)(q22;q12); NR4A3을 포함하는 전위 t(9;22)(q22-31;q11-12). 잠재적 발암 활성을 가진 EWSR1-FEV 융합 단백질을 형성하는 전위 t(2;21;22)(q23;q22;q12). 질환: EWSR1 관련 염색체 이상은 혈관종양성 섬유성 조직구종(AFH)[MIM:612160]과 관련이 있습니다. ATF1을 포함하는 전위 t(12;22)(q13;q12)는 키메라 EWSR1/ATF1 단백질을 생성합니다. CREB1을 포함하는 전위 t(2;22)(q33;q12)는 EWSR1/CREB1 융합 유전자를 생성하며, 이는 이 종양 유형에서 가장 흔한 유전적 이상입니다. EWS 활성화 도메인(EAD)은 EFPS에서 강력한 활성화 도메인으로 기능합니다. EWSR1은 POLR2C에 결합하지만 POLR2E 또는 POLR2G에는 결합하지 않는 반면, 분리된 EAD는 POLR2E와 POLR2G에는 결합하지만 POLR2C에는 결합하지 않습니다. 시스 연결 RNA 결합 도메인(RBD)은 EAD에 의한 전사 활성화를 강력하고 특이적으로 억제할 수 있습니다. EWS 융합 단백질(EFPS)은 종양 형성 과정에 관여할 수 있으며, 전사 개시 복합체 내에서 CTD-POLII의 정상적인 기능을 모방하거나 방해함으로써 유전자 발현을 교란할 수 있습니다. 또한 융합 단백질 표적 유전자의 비정상적인 활성화에 기여할 수도 있습니다. 기타: 칼슘 이온이 존재할 때는 칼모듈린에 결합하지만, 없을 때는 결합하지 않습니다. 기타: EFPS는 EWSR1이 다양한 세포 전사 인자와 융합되는 염색체 전위로 인해 발생합니다. EFPS는 융합 파트너가 제공하는 EAD와 C-말단 DNA 결합 도메인에 의존하는 매우 강력한 전사 활성화 인자입니다. EFPS와 관련된 다양한 악성 종양은 EFP 유도 전사 조절 이상을 통해 발생하는 것으로 생각되며, 종양 표현형은 EWSR1 융합 파트너와 세포 유형에 따라 결정됩니다. 형질전환 성장 인자 베타 II형 수용체(TGF 베타 RII)의 전사 억제는 EWS-FLI1, EWS-ERG 또는 EWS-ETV1 종양 유전자의 중요한 표적입니다. PTM: 아르기닌 잔기에 고도로 메틸화되어 있습니다. 메틸화는 PRMT1에 의해 매개되며, 더 낮은 수준으로는 PRMT8에 의해 매개됩니다. PTM: 인산화됨; 칼모듈린 결합은 Ser-266의 인산화를 억제합니다. 유사성: ETS 계열에 속합니다. 유사성: RRM TET 계열에 속합니다. 유사성: 1개의 ETS DNA 결합 도메인을 포함합니다. 유사성: 1개의 IQ 도메인을 포함합니다. 유사성: 1개의 RanBP2형 아연 핑거를 포함합니다. 유사성: 1개의 RRM(RNA 인식 모티프) 도메인을 포함합니다. 세포 내 위치: PTK2B/FAK2 활성화 시 세포질에서 리보솜으로 이동합니다. 소단위: POLR2C, SF1, 칼모듈린 및 RNA에 결합합니다. PTK2B/FAK2 및 TDRD3와 상호작용합니다. 조직 특이성: 모든 조직에 존재합니다.
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