cnkilLife

HEB: E2lZ2 28l THEE A
71221 $H=: APRab19231

18 M

O O

2

12

e 2 4§ nx

ot oo O Y oR
ox

rE
o2t

00| 2~ EHY
224
el

sk
Storage
Shipping
B I

BH|

1A
ofo

lo
1z
=
1o

HI
Ral
o

oot
rdo
o
HT

I Ho
A
o A
on o2

40
A
A
o

SwissProt ID

HAH

Hi 3

SIEEEH|

2

WB,IHC,ICC/IF,ELISA

AR

Hpt

SLE

[e]€]

CEE

Rl

Tmg/ml

Aliquot 810 -20°C o 2212 7/ 8 7 &). &/ & BI5 S Lof/A/L.
Ice bags

ZHE50%, 2THED.5%, MHEAIN 0.02% 52 1PBS &4
B

WB 1:500-1:2000,IHC 1:100-1:300,ICC/IF 1:200-1:1000,ELISA 1:5000-1:20000

152kDa

TCOF1

TCOF1; Treacle protein; Treacher Collins syndrome protein
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	이 유전자는 LIS1 상동성 도메인을 가진 핵소체 단백질을 암호화합니다. 이 단백질은 상류 결합 인자(UBF)와의 상호작용을 통해 리보솜 DNA 유전자 전사에 관여합니다. 이 유전자의 돌연변이는 두개안면 발달 이상을 포함하는 질환인 트레처 콜린스 증후군과 관련이 있습니다. 이 유전자에 대해 서로 다른 이소형을 암호화하는 여러 전사 변이체가 발견되었습니다. [RefSeq 제공, 2008년 9월], 질병: TCOF1의 결함은 트레처 콜린스 증후군(TCS)[MIM:154500]의 원인입니다. TCS는 50,000명당 1명의 신생아에서 발생하는 두개안면 발달의 상염색체 우성 질환입니다. TCS의 임상적 특징은 양측 대칭이며 다음을 포함합니다. (1) 외이의 이상, 외이도 폐쇄증, 중이 이소골 기형으로 인해 전도성 난청이 발생할 수 있습니다. (2) 눈꺼풀 틈새의 측면 하향 경사, 흔히 하안검 결손을 동반함; (3) 하악골 및 광대뼈 복합체의 형성부전; (4) 구개열. 기능: 핵소체-세포질 수송에 관여할 수 있음. 특히 두개안면 복합체 발달에 있어 초기 배아 발달에 근본적인 역할을 할 수 있음. PTM: DNA 손상 시 ATM 또는 ATR에 의해 인산화됨. 유사성: 1개의 LisH 도메인을 포함함.
	연구 분야
	신호 전달; 단백질 이동; 핵물질 유입/유출
	이미지 데이터
	

	파라핀에 포매된 인간 폐암 조직에 대한 TCOF1 항체를 이용한 면역조직화학 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과이다.
	

	Jurkat, 293, HeLa 세포 용해물을 TCOF1 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.

