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	이 유전자는 근육 분절 호메오박스 유전자 계열의 구성원을 암호화합니다. 암호화된 단백질은 전사 억제인자로, 정상적인 활성은 적절한 두개안면 형태 형성에 필요한 신경능선 유래 세포의 생존과 세포사멸 사이의 균형을 유지하는 데 관여할 수 있습니다. 또한, 암호화된 단백질은 특정 조건에서 세포 성장을 촉진하는 역할을 할 수 있으며, RAS 신호 전달 경로의 중요한 표적일 수 있습니다. 이 유전자의 돌연변이는 제1두개골공 및 제2형 두개골유합증과 관련이 있습니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 질병: MSX2 결함은 제2형 두개골유합증(CRS2) [MIM:604757]의 원인이며, 보스턴형 두개골유합증(CSB)이라고도 합니다. CRS2는 두개골 봉합선의 조기 유합을 특징으로 하는 상염색체 우성 유전 질환입니다. 두개골유합증의 표현형은 전두안와 함몰, 전두 돌출, 탑형단두증 또는 클로버잎 모양 두개골입니다. 관련 특징으로는 심한 두통, 높은 빈도의 시력 문제(근시 또는 원시), 짧은 첫 번째 중족골이 있습니다. 지능은 정상입니다. MSX2 유전자 결함은 두정골 구멍 1(PFM1) [MIM:168500]의 원인이며, 두정골 구멍 영구 확대증(FPP)이라고도 합니다. PFM1은 두정골 패임 주변의 골화 부족으로 인해 두정골에 타원형 결함이 나타나는 상염색체 우성 질환으로, 이 패임은 정상적으로 태아 5개월에 소실됩니다. MSX2 유전자 결함은 쇄골두개골 이형성증을 동반한 두정골 구멍(PFMCCD) [MIM:168550]의 원인입니다. PFMCCD는 두정골공을 동반한 쇄골두개골이형성증으로도 알려져 있습니다. PFMCCD는 확장된 두정골공과 쇄골의 골화 결핍 형태의 두개골 결함을 동반합니다. 기능: 형태발생학적 역할을 할 가능성이 높습니다. 사지 패턴 형성에 관여할 수 있습니다. 조골세포에서 오스테오칼신 FGF 반응 요소(OCFRE)에 의해 유도되는 전사를 억제합니다. 유사성: Msh 호메오박스 계열에 속합니다. 유사성: 1개의 호메오박스 DNA 결합 도메인을 포함합니다. 소단위: MINT와 상호작용합니다(유사성 기준). G22P1(Ku70) 및 XRCC5(Ku80)와 상호작용합니다.
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