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研究成果の概要（和文）：電位依存性ナトリウムチャネルβサブユニットはチャネル機能調節、細胞接着を担う多機能
タンパクであり、特発性てんかん熱性けいれんプラス(GEFS+)の原因遺伝子として同定されている。本研究ではβサブ
ユニットの構造的特徴と細胞接着機能との関連を明らかにした。またてんかん変異によってβサブユニットの細胞接着
機能が低下することを明らかにし、そのメカニズムを提唱した。

研究成果の概要（英文）：The voltage-gated sodium channel β subunits (β1-β4, encoded by SCN1B-4B, 
respectively) reportedly function as cell adhesion molecules. A genetic epilepsy syndrome, generalized 
epilepsy with febrile seizures plus　(GEFS+), has been correlated directly with mutations in SCN1B, 
encoding β1, suggesting a potential causal relationship between cell-cell adhesion and GEFS+ 
pathogenesis. In this study, we identified the relationship between the structural feature and cell-cell 
adhesion of beta subunits. In addition, we found that the GEFS+ mutations could disrupt the 
trans-homophilic interaction in cell-cell adhesion.

研究分野：分子生物学、構造生物学

キーワード： 電位依存性ナトリウムチャネルβサブユニット

  ２版
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