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	이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 5개의 GTF2I 유사 반복 서열을 포함하며, 각 반복 서열은 잠재적인 헬릭스-루프-헬릭스(HLH) 모티프를 가지고 있습니다. 이 단백질은 다른 HLH 단백질과 상호작용하여 전사 인자 또는 망막모세포종 단백질의 조절 하에 양성 전사 조절인자로 기능할 수 있습니다. 이 유전자는 두개안면 및 인지 발달에 관여하며, 돌연변이는 7q11.23 부위의 여러 유전자 결실로 인해 발생하는 다계통 발달 장애인 윌리엄스-베우렌 증후군과 관련이 있습니다. 대체 스플라이싱으로 인해 여러 전사 변이체가 생성됩니다. [RefSeq 제공, 2010년 11월], 발달 단계: 근섬유 다양화 시기에 발달 및 재생 중인 근육에서 높은 발현량을 보입니다., 질병: GTF2IRD1의 반수체 불충분은 희귀 발달 장애인 윌리엄스-베우렌 증후군(WBS)에서 관찰되는 특정 심혈관 및 근골격계 이상을 유발할 수 있습니다. 이는 7q11.23 염색체 밴드의 유전자들을 포함하는 연속적인 유전자 결손 증후군입니다. 도메인: N-말단 절반은 활성화 활성을 가질 수 있습니다. 기능: 세포 주기 진행 및 골격근 분화에 관여하는 전사 조절자일 수 있습니다. GTF2I의 핵 내 존재를 방해하거나 전사 활성화를 억제함으로써 GTF2I의 전사 기능을 억제할 수 있습니다. 근육 형성 및 재생 근육에서 지근 섬유 유형 특이성에 기여할 수 있습니다. 트로포닌 I 지근 섬유 증강인자(USE B1)에 결합합니다. HOXC8의 초기 증강인자에서 유래한 EFG 서열에 특이적으로 높은 친화도로 결합합니다., PTM: DNA 손상 시 ATM 또는 ATR에 의해 인산화됩니다., 유사성: TFII-I 계열에 속합니다., 유사성: 5개의 GTF2I 유사 반복 서열을 포함합니다., 소단위: C-말단을 통해 망막모세포종 단백질(RB1)과 상호작용합니다., 조직 특이성: 성인 골격근, 심장, 섬유아세포, 뼈 및 태아 조직에서 높은 수준으로 발현됩니다. 다른 모든 검사 조직에서는 낮은 수준으로 발현됩니다.
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	GTF2IRD1 항체를 사용하여 293 세포 용해물을 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
	

	WBSCR11 다클론 항체를 사용하여 다양한 세포에 대한 웨스턴 블롯 분석을 수행하였다. 이차 항체는 1:20000으로 희석하였다.

