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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、p53誘導性リボヌクレオチド還元酵素の小サブユニットをコードしています。このヘテロ四量体酵素は、リボヌクレオシド二リン酸からデオキシリボヌクレオシド二リン酸への変換を触媒します。この反応生成物はDNA合成に不可欠です。この遺伝子の変異は、常染色体劣性ミトコンドリアDNA枯渇症候群、常染色体優性進行性外眼筋麻痺-5、およびミトコンドリア神経胃腸性脳症と関連付けられています。選択的スプライシングを受けた転写産物バリアントが報告されている。[RefSeq提供、2010年2月],触媒活性：2'-デオキシリボヌクレオシド二リン酸 + チオレドキシンジスルフィド + H(2)O = リボヌクレオシド二リン酸 + チオレドキシン。,補因子：サブユニットあたり2個の鉄イオンを結合する。,疾患：RRM2Bの欠陥は、腎尿細管症を伴う脳筋症性ミトコンドリア枯渇症候群（EMDSRT）[MIM:612075]の原因である。ミトコンドリアDNA枯渇症候群（MDS）は、ミトコンドリアDNA（mtDNA）コピー数の減少を特徴とする、臨床的に多様な疾患群である。腎尿細管症を伴う脳筋症型では、低血圧、尿細管症、発作、呼吸窮迫、下痢、乳酸アシドーシスがさまざまな組み合わせで現れます。,機能:p53/TP53依存的に損傷したDNAを修復することにより、細胞生存に極めて重要な役割を果たします。G1またはG2で停止した細胞にDNA修復用のデオキシリボヌクレオチドを供給します。触媒に必要な鉄チロシルフリーラジカル中心を含みます。DNA損傷に反応して休止細胞と増殖細胞の両方で発現するRRM1と活性リボヌクレオチド還元酵素（RNR）複合体を形成します。,誘導:野生型のp53/TP53依存的にDNA損傷に反応します。,経路:遺伝情報処理; DNA複製。,類似性：リボヌクレオシド二リン酸還元酵素小鎖ファミリーに属する。,細胞内局在：DNA損傷に応答して細胞質から核へ移行する。,サブユニット：大サブユニット（RRM1​​）とのヘテロ四量体。p53/TP53と相互作用する。DNA損傷に応答してRRM1と相互作用する。,組織特異性：骨格筋で広く高発現し、胸腺では弱い発現を示す。上皮性異形成および扁平上皮癌で発現する。,
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