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56kDa

RUNX2

RUNX2; AML3; CBFA1; OSF2; PEBP2A; Runt-related transcription factor 2; Acute myeloid
leukemia 3 protein; Core-binding factor subunit alpha-1; CBF-alpha-1; Oncogene AML-
30steoblast-specific transcription factor 2; OSF-2; Polyomavirus enhancer-binding protein 2
alpha A subunit; PEA2-alpha A; PEBP2-alpha A; SL3-3 enhancer factor 1 alpha A subunit;
SL3/AKV core-binding factor alpha A subunit
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	이 유전자는 RUNX 전사 인자 계열에 속하며, Runt DNA 결합 도메인을 가진 핵 단백질을 암호화합니다. 이 단백질은 조골세포 분화 및 골격 형태 형성에 필수적이며, 골격 유전자 발현에 관여하는 핵산 및 조절 인자의 지지체 역할을 합니다. 이 단백질은 단량체 형태로 또는 이종이량체 복합체의 소단위체 형태로 DNA에 결합할 수 있으며, 이 경우 결합 친화도가 더 높습니다. 암호화된 단백질의 N-말단 영역에는 잠재적인 삼핵산 반복 확장 영역이 두 개 존재하며, 이 유전자의 이러한 돌연변이 및 기타 돌연변이는 골 발달 장애인 쇄골두개골이형성증(CCD)과 관련이 있습니다. 서로 다른 단백질 동형을 암호화하는 전사 변이체는 대체 프로모터 사용 및 대체 스플라이싱으로 인해 발생합니다. [RefSeq 제공, 2016년 7월], 질병: RUNX2 결함은 쇄골두개골이형성증(CCD)의 원인입니다 [MIM:119600]. CCD는 높은 침투율과 다양한 표현형을 보이는 상염색체 우성 골격 질환입니다. 이는 연골내골화 및 막내골화의 결함으로 인해 발생합니다. 전형적인 특징으로는 쇄골 형성부전/무형성, 천문 개방, 워미안 골(두개골의 비정상적인 골화로 인한 추가 두개골 판), 과잉치, 저신장 및 기타 골격 변화가 있습니다. 일부 사례에서는 RUNX2 결함이 치아 이상과만 관련됩니다. RUNX2의 C-말단에 있는 프롤린/세린/트레오닌이 풍부한 영역은 표적 유전자의 전사 활성화에 필수적이며 인산화 부위를 포함합니다. RUNX2는 조골세포 분화 및 골격 형태 형성에 관여하는 전사 인자입니다. 조골세포의 성숙과 막내골화 및 연골내골화 모두에 필수적입니다. CBF는 생쥐 백혈병 바이러스, 폴리오마바이러스 인핸서, T세포 수용체 인핸서, 오스테오칼신, 오스테오폰틴, 골 시알로단백질, 알파 1(I) 콜라겐, LCK, IL-3 및 GM-CSF 프로모터를 포함한 여러 인핸서 및 프로모터의 핵심 부위인 5'-PYGPYGGT-3'에 결합합니다(유사성 기준). MYST4 의존성 전사 활성화를 억제합니다. PTM: 인산화됨; 아마도 MAP 키나아제(MAPK)에 의해 인산화됨(유사성 기준). 아이소폼 3은 Ser-340에서 인산화됩니다. 유사성: 1개의 런트 도메인을 포함합니다. 소단위: 알파 소단위와 베타 소단위의 이종이량체입니다. HIVEP3와 상호작용합니다(유사성 기준). 알파 소단위는 단량체로서 그리고 런트 도메인을 통해 DNA에 결합합니다. 이종이량체화에 의해 DNA 결합이 증가합니다. G22P1(Ku70) 및 XRCC5(Ku80)와 상호작용합니다. MYST3 및 MYST4와도 상호작용합니다. 조직 특이성: 특히 조골세포에서 발현됩니다.
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	RUNX2 항체를 사용하여 K562 세포 용해액에 대한 웨스턴 블롯 분석을 수행했습니다.
	

	인간 위 조직의 면역형광 분석. 1. RUNX2 다클론 항체(빨간색)를 1:200으로 희석하여 4°C에서 하룻밤 동안 반응시켰다. 2. Cy3 표지된 이차 항체를 1:300으로 희석하여 실온에서 50분 동안 반응시켰다. 3. 그림 B: DAPI(파란색) 염색 10분. 그림 A: 표적 부위. 그림 B: DAPI 염색. 그림 C: A와 B의 합성.
	

	RUNX2 다클론 항체를 이용한 K562 세포의 웨스턴 블롯 분석. 이차 항체는 1:20000으로 희석하였다.

