
 

 
ヒト遺伝子特集 

 

バイオメディシナル情報研究センター 
～ ポストゲノム時代の創薬基盤技術開発を行っています ～ 

 

 
 

産業技術総合研究所 バイオメディシナル情報研究センター(BIRC)は、ポストゲノム研究の中核としてタンパク質

や RNA など遺伝子産物の構造と機能を解析し、その機能を制御する物質を提供する一連の創薬基盤技術の開発を行

っています。 

 

バイオメディシナル情報研究センターは、前身の生物情報解析研究センターの成果の上にたって、ポストゲノム研究

の中核として、タンパク質など遺伝子産物の構造と機能を解析し、その機能を制御する物質を提供する一連の創薬基

盤技術の開発を行なうため、2008 年（平成 20 年）4 月に設立されました。 

 

具体的には、ポストゲノムシークエンス研究に重点を置き、わが国が世界に対して優位性を持つヒト完全長 cDNA

を用いた「タンパク質相互作用ネットワーク解析」、創薬の標的タンパク質として重要な「膜タンパク質などの構造

解析」を行い、それらの機能を正に負に制御する化合物をラショナルな計算化学やわが国が得意とする微生物産物に

求め、医薬・医療・診療薬に繋げる一連の創薬基盤技術を開発しています。 

 

また新たな研究分野として登場した多数の非翻訳 RNA（タンパク質を作らない RNA）についてもその機能解析を行

い、医薬創生の新たなパラダイムを開拓しています。これらの研究は産業界のニーズに反映させて課題解決型共同研

究とし産学官の連携で取り進めています。 

 

さらに、ヒト全遺伝子についてアノテーションを実施し、ヒト遺伝子統合アノテーションデータベース

（H-InvDB;hinv.jp）を無料で一般に公開しています。これは前述の研究に資すると共に独自のヒト完全長 cDNA、相

互作用データなども取り入れ世界に対し公開し広くライフサイエンスの振興に寄与しています。 

 

 

本セクションでは、BIRC で主要な発見につながったヒト遺伝子や興味深い遺伝子などについて詳しく解説します。 
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ホスホイノシチド-3-キナーゼ遺伝子
PI3KPI3K

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0004914
遺伝 名遺伝子名 PI3K

Definition
Phosphatidylinositol 3-kinase regulatory subunit alpha; 
PI3-kinase p85 subunit alpha; PtdIns-3-kinase p85-alpha; 
PI3K;

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 5 13 1(+) 67511604 67597648[16 ]染色体（ストランド）位置[エクソン数] 5q13.1(+) 67511604- 67597648[16 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 4375[bp]; 561..2735;  724[aa]
酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 1phtA; 1pbwA; 1fu5A; 1h9oA

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

Evidence
P27986 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 100.0% 
length coverage]

解説

1pht

ホスホイノシチド‐3‐キナーゼ（PI3キナーゼ）は、ホスファチジルイノシトールの3位のリン酸化を行うキナーゼである。

その調節サブユニットである本遺伝子は、選択的スプライシングにより機能の異なる複数のタンパクを生成する。
特に と は イ リ 分泌に関わるシグナ 伝達を異なる効率 行う とが知られ る 産総研

解説

特に、p85‐αとp55‐αは、インスリン分泌に関わるシグナル伝達を異なる効率で行うことが知られている。産総研
BIRCでは、完全長cDNAを用いたヒトとマウスの比較ゲノム解析によりこれらが種間で保存されていることを明ら
かにした。（分子システム情報統合チーム・武田淳一）

Reference
Low conservation and species specific evolution of alternative splicing in humans and mice: comparative genomics analysis using

2011/3/8

Low conservation and species-specific evolution of alternative splicing in humans and mice: comparative genomics analysis using 
well-annotated full-length cDNAs. Takeda J, Suzuki Y, Sakate R, Sato Y, Seki M, Irie T, Takeuchi N, Ueda T, Nakao M, Sugano S, 
Gojobori T, Imanishi T. Nucleic Acids Res. 2008 Nov;36(20):6386-95
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ヒストンH4遺伝子
HIST1H4AHIST1H4A 

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0005658
遺伝 名遺伝子名 HIST1H4A

Definition Histone H4

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 6p22.1(+) 27107061- 27108419[1 exon]
酸cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 1418[bp]; 13..324;  103[aa

酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 1aoiB

Evidence
P62805 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 100.0% 

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

Evidence
length coverage]

解説

1aoi

ヒストンはクロマチン（染色体）構成タンパク質。染色体DNAに結合して細胞核に存在し、遺伝子の転写制御に関
与する。大きく5種類（H1, H2A, H2B, H3, H4）にわけられ、H4およびH3はコアヒストン８量体を形成する。産総研

解説

与する。大きく5種類（H1, H2A, H2B, H3, H4）にわけられ、H4およびH3は アヒストン８量体を形成する。産総研
BIRCでは、東京大学と共同で、染色体の基本的構成単位であるヌクレオソーム構造の変換機構解明の端緒となる
ヒストンシャペロンCIA/Asf1とヒストンH3, H4からなる複合体の立体構造を報告している。
（分子システム情報統合チーム・山崎千里）

Reference

2011/3/8

Reference
Structure and function of the histone chaperone CIA/ASF1 complexed with histones H3 and H4.  Ryo Natsume, Masamitsu Eitoku, 
Yusuke Akai, Norihiko Sano, Masami Horikoshi & Toshiya Senda Nature 446, 338-341 (15 March 2007)

3



主要組織適合遺伝子複合体クラスI A遺伝子

HLA AHLA-A

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0005684H InvDB 遺伝子座ID HIX0005684
遺伝子名 HLA-A

Definition
HLA class I histocompatibility antigen, A-3 alpha chain; 
MHC class I antigen A*3

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 6p22 1(+) 29909037- 29913661[8 exons]染色体（ストランド）位置[エクソン数] 6p22.1(+) 29909037- 29913661[8 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 1527[bp]; CDS 45..1142;  365[aa]
酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 1a1mA2; 1dr9A2

P04439 H i (H ) [100 0% id i 100 0%
Evidence

P04439 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 100.0% 
length coverage]

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)( )

1a1m

免疫応答において体内に 侵入したウイルスやバクテリアの作るタンパク質の断片と結合し、そ

解説

れを免疫 応答を担うT細胞へ提示する役割を持つ。つまりHLAは免疫応答のきっかけにな る
分子である。HLA-A遺伝子は非常に多様性に富み、ヒト集団では1500種類以 上の対立遺伝
子が存在する。産総研BIRCでは、HLA遺伝子の多様性と進化の研 究や、その統合データ
ベース構築を行っている （分子システム情報統合チー ム・今西規）

2011/3/8

ベ ス構築を行っている。（分子システム情報統合チ ム 今西規）
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プロスタグランジン合成酵素

PTGESPTGES

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0008455H InvDB 遺伝子座ID HIX0008455
遺伝子名 PTGES

Definition
Prostaglandin E synthase; Microsomal glutathione S-
transferase 1-like 1; MGST1-L1

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 9q34 11(-) 132500610- 132517104 [3 exons]染色体（ストランド）位置[エクソン数] 9q34.11(-) 132500610- 132517104 [3 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 1846[bp]; CDS 36..494;  152[aa]

酵素番号(EC number) EC5.3.99.3
タンパク質立体構造(PDB) 3dww

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

Evidence
O14684 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 100.0% 
length coverage]

( ) ( )

3dww

酵素活性を有する膜タンパク質で、プロスタグランジンH2からプロスタグランジンE2を合成する。プロスタグランジ

は炎症 応 関与 おり ピ は キド 酸から プ タグ ジ 合成を抑制する とが知られ

解説

ンは炎症反応に関与しており、アスピリンはアラキドン酸からのプロスタグランジンの合成を抑制することが知られ
ている。この酵素は、アスピリンの標的であるシクロオキシゲナーゼの下流で働いており、その阻害剤はより副作
用の少ない抗炎症薬として期待されており、産総研BIRCでは、カロリンスカ研究所と共同して、その立体構造を決
定した。 （タンパク質構造情報解析チー ム・光岡薫）

Reference

2011/3/8

Reference
Structural basis for induced formation of the inflammatory mediator prostaglandin E2. Jegerschöld C,Pawelzik SC,Purhonen P,Bhakat 
P,Gheorghe KR,Gyobu N,Mitsuoka K,Morgenstern R,Jakobsson PJ,Hebert H. Proc Natl Acad Sci U S A. 2008 Aug 12;105(32):11110‐5
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哺乳類ゲノムから産生される長鎖非コードRNA 

NEAT1NEAT1

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0009795
遺伝子名 NEAT1

Definition
nuclear paraspeckle assembly transcript 1 (non-protein 

di )coding) 
染色体（ストランド）位置[エクソン数] 11q13.1(+) 65190269- 65207142[1 exon]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 14709[bp];
酵素番号(EC number) -

cDNA構造(H InvDB) RNA2次構造（CentroidFold） 遺伝子発現(H ANGEL)

タンパク質立体構造(PDB) -

Evidence -

cDNA構造(H-InvDB) RNA2次構造（CentroidFold） 遺伝子発現(H-ANGEL)

２つの長さの異なるアイソフォームからなり、細胞核内の「パラ
ば 造 造

解説

スペックル」と呼ばれる構造体に特異的に局在し、その構造
体の構築を司る。疾患関連因子を含む40種類以上のRNA結

合性制御因子と共にリボ核タンパク質複合体を形成する。「イ
ントロンを持たない」「ポリA鎖が付加されない」「細胞質に輸
送されない」といったmRNAでは常識となっている発現様式と送されない」といったmRNAでは常識となっている発現様式と
は、全く異なる新規経路で発現する。産総研BIRCでは、これを
「アーキテクチュアラルRNA」と命名し、その詳細な作用機構、
生理機能の解析を実施している。
（機能性RNA工学チーム・廣瀬哲郎）（機能性RNA工学チ ム 廣瀬哲郎）

Reference:
1. MENepsilon/beta noncoding RNAs are essential for structural integrity of nuclear paraspeckles. Sasaki YT, Ideue T, Sano M,
Mituyama T, Hirose T. Proc Natl Acad Sci U S A. 2009 Feb 24;106(8):2525-30.
2 P kl b l ti ifi l b di d th t t ti l i d l N k S T k

図. パラスペックル構造体の構成

2011/3/8

2. Paraspeckles are subpopulation-specific nuclear bodies and that are not essential in a mouse model. Nakagawa S., Takao 
Naganuma, Shioi G., Hirose, T. J Cell Biol. 2011 in press.
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筋肉の効率に関与するアクチニン遺伝子

ACTN3ACTN3 

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0026163
遺伝子名 ACTN3

Definition Actinin, alpha 3.

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 11q13.2(+) 66313745- 66330799[21 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 2858[bp]; 19..2724;  901[aa]
酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 1dxxA1; 1aa2A; 1hciA1; 1hciA2; 1hciA3; 1hciA4; 1c07A

Evidence
NP_001095 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 
100.0% length coverage]

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

解説

1dxx

ACTN3遺伝子は、主に骨格筋の速筋線維中で発現するα‐アクチニン‐3というタンパク質をコードしている。このタン

パク質は速筋線維の形成を促進したり、速い筋収縮を要する運動に有利となるように糖代謝を変化させたりする
ことが報告されている また 番目のアルギ ン( )が終止 ドン( ) 変異することにより アクチ ン 産生が

解説

ことが報告されている。また、577番目のアルギニン(R)が終止コドン(X)へ変異することによりα‐アクチニン‐産生が
行われなくなる。そのため、このR577X変異をホモ型(XX)に持つ人は持久力系種目に、アルギニン型をホモ(RR)に
持つ人はスプリント･パワー系種目に、ヘテロ型(RX)の人はいずれの種目にも有利であるという報告がある。（分子
システム情報統合チーム・山崎千里）

R f

2011/3/8

Reference
http://www.jbic.or.jp/activity/i_db_pj/sub_h-i/06/d0609.html
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抗アレルギー薬の新たなターゲット
STIM1STIM1 

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0009379
遺伝子名 STIM1

Definition Stromal interaction molecule 1; Precursor;

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 11p15.4(+) 3876933- 4114440[12 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 4040[bp]; 566..2623;  685[aa]
酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 1uqvA

Evidence
Q13586 Homo sapiens (Human) [99.8% identity; 100.0% 
length coverage]

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

1uqv

STIM1は細胞内にある小胞体の膜に局在し、小胞体内のカルシウムイオン濃度を調節する機能を持つ。一方、花
粉によるアレルギ では体内に侵入した抗原( 花粉)が肥満細胞膜表面に存在する 抗体と反応し 肥満細胞

解説

粉によるアレルギーでは体内に侵入した抗原(＝花粉)が肥満細胞膜表面に存在するIgE抗体と反応し、肥満細胞

の活性化、ヒスタミン顆粒の放出により脳の知覚神経を刺激し、花粉症の主な症状であるかゆみやくしゃみを引き
起こすと考えられている。このSTIM1による細胞内へのカルシウムイオンの取り込みが肥満細胞が関与するアレ

ルギー反応に必須であるという報告があり、花粉症などの抗アレルギー薬の新たなターゲットとなる可能性がある。
（分子システム情報統合チーム・山崎千里）

2011/3/8

（分子システム情報統合チーム・山崎千里）

Reference
http://www.jbic.or.jp/activity/i_db_pj/sub_h-i/07/d1227s.html
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2'‐5'‐オリゴアデニル酸合成酵素１
OAS1OAS1

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0011013
遺伝子名 OAS1遺伝子名 OAS1

Definition 2',5'-oligoadenylate synthetase 1 isoform 1.

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 12q24.13(+) 113344739- 113369991[6 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 1581[bp]; CDS 59 1261; 400[aa]cDNA配列長 CDS[アミノ酸配列長] cDNA 1581[bp]; CDS 59..1261;  400[aa]
酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 1px5A2; 1px5A1

Evidence
NP_058132 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 
100 0% length coverage]

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

100.0% length coverage]

解説

1px5

2‘-5’-オリゴアデニル酸を合成することで、RNA分解酵素を活性化し、ウイルスを防御する役割を持つ。
OAS2, OAS3と遺伝子ファミリーを形成する。第７エクソンのスプライス・アクセプターサイト(AG)上に
頻度の高いSNP(A/G)がA塩基とG塩基に挟まれる形で存在する そのため 対立遺伝子によ て ク ン

解説

頻度の高いSNP(A/G)がA塩基とG塩基に挟まれる形で存在する。そのため、対立遺伝子によってエクソン
開始位置が変わり、酵素活性および感染感受性に違いが生じる。産総研BIRCでは、スプライス・サイト
上のSNPを網羅的に同定し、データベースVarySysDBを通じて公開している。
（分子システム情報統合チーム・嶋田誠）

2011/3/8

Reference
A comprehensive survey of human polymorphisms at conserved splice dinucleotides and its evolutionary relationship with alternative 
splicing. Shimada MK, Hayakawa Y, Takeda J, Gojobori T, Imanishi T. BMC Evol Biol. 2010 Apr 30;10:122.
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前駆体mRNAスプライシング関連因子
IBP160IBP160

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0012098
遺伝子名 IBP160

Definition
Intron-binding protein aquarius; Intron-binding protein of 
160 kDa; IBP160;; ;

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 15q14(-) 35147750- 35261995[35 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 5070[bp]; 110..4567;  1485[aa]
酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 1heiB1; 1oftA; 1t3aA; 1jmu.1

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

タン ク質立体構造( ) ; ; ; j

Evidence
O60306 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 100.0% 
length coverage]

( ) ( )

解説

1hei

イントロン配列の切出しとエクソン配列の再結合が起こる反応後期に、イントロンの決まった位置に配列
非依存的に結合する。その位置で、スプライシング完了後の成熟mRNAが、円滑に核から細胞質に輸送さ
れるために必要な複合体をmRNA上に呼び込むために働く。イントロン内から合成される低分子非コード

解説

れるために必要な複合体をmRNA上に呼び込むために働く。イントロン内から合成される低分子非コ ド
RNAの生合成にも関わる。産総研BIRCでは、IBP160を発見しその作用機構の詳細を解析している。
（機能性RNA工学チーム・廣瀬哲郎）
Reference:
1. Introns play an essential role in splicing-dependent formation of the exon junction complex. Ideue T, Sasaki YT, Hagiwara M, 

2011/3/8

Hirose T Genes Dev. 2007 Aug 15;21(16):1993-8.
2. A spliceosomal intron binding protein, IBP160, links position-dependent assembly of intron-encoded box C/D snoRNP to pre-
mRNA splicing. Hirose T, Ideue T, Nagai M, Hagiwara M, Shu MD, Steitz JA. Mol Cell. 2006 Sep 1;23(5):673-84.
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腹時計を確立する遺伝子

PER1PER1 

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H I DB 遺伝子座ID HIX0039072H-InvDB 遺伝子座ID HIX0039072
遺伝子名 PER1

Definition
Period circadian protein homolog 1; Circadian clock 
protein PERIOD 1; Circadian pacemaker protein Rigui; 
hPER1hPER1

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 17p13.1(+) 8038883- 8059813[23 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 4656[bp]; 188..4060;  1290[aa]
酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 2bt A

cDNA構造(H InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H ANGEL)

タンパク質立体構造(PDB) 2btvA

Evidence
O15534 Homo sapiens (Human) [99.9% identity; 100.0% 
length coverage]

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

2btv

PER1は概日リズム（体内時計）をつかさどる時計遺伝子群のひとつであり、マウスの脳内の「視床下部背内側核

解説
PER1は概日リズム（体内時計）を かさどる時計遺伝子群のひと であり、マウスの脳内の 視床下部背内側核
(ししょうかぶ・はい・ないそくかく)」と呼ばれる部位で働くことにより周期的に餌を探すようになる。つまり、腹時計

が確立する。ヒトでも同様の遺伝子が働くとみられ、食行動に関わる肥満やメタボリック症候群の治療法開発など
に役立つ可能性がある。（分子システム情報統合チーム・山崎千里）

Reference

2011/3/8

Reference
http://www.jbic.or.jp/activity/i_db_pj/sub_h-i/07/d0406.html
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アクアポリン4遺伝子

AQP4AQP4

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0014377H InvDB 遺伝子座ID HIX0014377
遺伝子名 AQP4

Definition
Aquaporin-4; AQP-4; WCH4; Mercurial-insensitive water 
channel

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 18q11 2(-) 24432009- 24445720 [5 exons]染色体（ストランド）位置[エクソン数] 18q11.2(-) 24432009- 24445720 [5 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 1744[bp]; CDS 21..992;  323[aa]
酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 1j4nA

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

Evidence
P55087 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 100.0% 
length coverage]

( ) ( )

解説

1j4n

水を選択的に通す膜タンパク質アクアポーリンファミリーの一つで、主に脳に存在するもの。血管を取り巻くグリア
細胞に存在し、シナプス細胞などへの水の流入をコントロールしていると考えられる。しかし脳の虚血の際に、水

解説

細胞に存在し、シナプス細胞など の水の流入をコントロ ルしていると考えられる。しかし脳の虚血の際に、水
の流入により脳浮腫が悪化することが知られており、その阻害剤は有効な治療薬となる可能性がある。そこで、
産総研BIRCでは、電子線結晶構造解析で決定したほ乳類AQP4の構造を利用して、ヒトAQP4に有効な阻害剤の
研究・開発を行っている。（タンパク質構造情報解析チー ム・光岡薫）

Reference

2011/3/8

Reference
Acetazolamide reversibly inhibits water conduction by aquaporin‐4. Tanimura Y, Hiroaki Y, Fujiyoshi Y. J Struct Biol. 2009 Apr;166(1):16‐21
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非受容体型チロシンキナーゼ
SRCSRC 

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0015793
遺伝 名遺伝子名 SRC

Definition
Proto-oncogene tyrosine-protein kinase Src; pp60c-src; 
p60-Src; c-Src

染色体（ストランド）位置[エクソン数] 20q11.23(+) 35973088- 36034453[12 exons]
酸cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 3798[bp]; 103..1713;  536[aa]

酵素番号(EC number) EC 2.7.10.2
タンパク質立体構造(PDB) 1uffA; 1a07A; 1ad5A3

Evidence
P12931 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 100.0% 

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

Evidence
length coverage]

解説

1uff

原癌遺伝子(proto‐oncogene)であり、RNA癌ウイルスで最初に発見されたv‐Srcの類似遺伝子で正常細胞にも発
現している。11種のsrc類似遺伝子が存在し、Srcファミリーを形成している。シグナル伝達経路に関与し、細胞増殖、

細胞接着 移動 神経突起伸展 ポト シ イオ ネ 記憶などに関わると考えられ る しかし そ

解説

細胞接着・移動、神経突起伸展、アポトーシス、イオンチャンネル、記憶などに関わると考えられている。しかし、そ
のin vivo機能に関しては不明な点が多い。産総研BIRCでは、Srcファミリーのチロシンキナーゼの網羅的基質探索
を行なっている。（細胞システム制御解析チーム・五島直樹）

Reference
C i l i f h S C f il ki b ifi i i i k d i i k

2011/3/8

Comparative analysis of human SRC‐family kinase substrate specificity in vitro. Takeda H, Kawamura Y, Miura A, Mori M, Wakamatsu A, 
Yamamoto J, Isogai T, Matsumoto M, Nakayama KI, Natsume T, Nomura N, Goshima N. J Proteome Res. 2010 Nov 5;9(11):5982‐93. 
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赤血球特異的転写制御因子
GATA 1GATA-1 

遺伝子アノテーション(H-InvDB)

H-InvDB 遺伝子座ID HIX0203296
遺伝子名 GATA-1

Definition
Erythroid transcription factor; Eryf1; GATA-binding factor 
1; GATA-1; GF-1; NF-E1 DNA-binding protein

染色体（ストランド）位置[エクソン数] X(+) 48644962- 48652718[6 exons]
cDNA配列長・CDS[アミノ酸配列長] cDNA 1498[bp]; 113..1354;  413[aa]
酵素番号(EC number) -
タンパク質立体構造(PDB) 1gatA; 4gatA

Evidence
P15976 Homo sapiens (Human) [100.0% identity; 100.0% 
length coverage]

cDNA構造(H-InvDB) タンパク質立体構造（PDB） 遺伝子発現(H-ANGEL)

解説

1gat

GATA1は血球細胞の分化において、赤血球 (erythrocyte) の分化・成熟に必須な転写因子である。Znフィンガー型
DNA結合タンパク質で、GATAコンセンサス配列（A/T・GATAR）をもつ。GATA1 欠損マウスは、赤血球前駆細胞
( h id ll)が生き残らずに成熟しないため重度の貧血によ て致死となる 産総研 では 本転

解説

(erythroid precursor cell) が生き残らずに成熟しないため重度の貧血によって致死となる。産総研BIRCでは、本転
写因子について詳細アノテーションを行い、”Adcanced annotation”として報告した。
（分子システム情報統合チーム・山崎千里）

Reference
i i f i f i h h d i i i d h i d b i i l d b ( )

2011/3/8

Investigation of protein functions through data‐mining on integrated human transcriptome database, H‐Invitational database (H‐InvDB). 
Yamasaki C, Koyanagi KO, Fujii Y, Itoh T, Barrero R, Tamura T, Yamaguchi‐Kabata Y, Tanino M, Takeda J, Fukuchi S, Miyazaki S, Nomura N, Sugano 
S, Imanishi T, Gojobori T. Gene. 2005 Dec 30;364:99‐107.
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