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	칼륨 채널은 대부분의 포유류 세포에 존재하며 광범위한 생리적 반응에 관여합니다. 이 유전자가 코딩하는 단백질은 세포막 단백질이며 내향성 정류형 칼륨 채널입니다. 세포 밖으로 나가는 것보다 세포 안으로 들어오는 경향이 더 큰 이 단백질은 G 단백질에 의해 조절되며 설포닐우레아 수용체(SUR)와 관련되어 있습니다. 이 유전자의 돌연변이는 상염색체 열성 유전 질환인 영아기 지속성 고인슐린혈증성 저혈당증(PHHI)의 원인이 되며, 이는 인슐린 분비 조절 장애를 특징으로 합니다. 또한 이 유전자의 결함은 상염색체 우성 유전 질환인 제2형 비인슐린 의존성 당뇨병(NIDDM), 제3형 일시적 신생아 당뇨병(TNDM3), 그리고 영구적 신생아 당뇨병(PNDM)에도 영향을 미칠 수 있습니다. 다중 대체 스플라이스 질환: KCNJ11 유전자 결함은 신생아 지속성 당뇨병(PNDM)[MIM:606176]의 원인입니다. PNDM은 인슐린을 필요로 하는 고혈당을 특징으로 하는 드문 형태의 당뇨병으로, 생후 첫 몇 개월 이내에 진단됩니다. 질환: KCNJ11 유전자 결함은 가족성 고인슐린혈증성 저혈당증 2형(HHF2)[MIM:601820]의 원인입니다. HHF2는 영아기 지속성 저혈당의 가장 흔한 원인이며, 낮은 혈당 수치에 의한 인슐린 분비의 음성 피드백 조절 결함으로 인해 발생합니다. HHF2는 췌장의 미만성 기형인 네시디오블라스토시스를 유발하며, 이 질환에서는 새로운 췌도 세포가 광범위하고 종종 불규칙적으로 형성됩니다. 조기에 적극적인 치료를 시행하지 않으면 반복적인 저혈당으로 인한 뇌 손상이 발생할 수 있습니다. KCNJ11 유전자 결함은 일시적 신생아 당뇨병 3형(TNDM3) [MIM:610582]의 원인입니다. 신생아 당뇨병은 생후 첫 달 이내에 인슐린 치료가 필요한 고혈당으로 정의되며 드문 질환입니다. 신생아의 약 절반은 일시적인 당뇨병으로 평균 3개월에 호전되는 반면, 나머지 절반은 영구적인 당뇨병으로 진행됩니다. 일시적 신생아 당뇨병 환자의 상당수는 나중에 제2형 당뇨병이 발생합니다. TNDM3의 발병 시기와 중증도는 다양하며, 소아기 발병, 임신성 당뇨병 또는 성인기 발병 당뇨병으로 보고되고 있습니다. KCNJ11 유전자 결함은 비인슐린 의존성 당뇨병(NIDDM), 즉 제2형 당뇨병에도 영향을 미칠 수 있습니다. 이 수용체는 G 단백질에 의해 조절됩니다. 내향성 정류 칼륨 채널은 칼륨이 세포 밖으로 나가는 것보다 세포 안으로 들어오는 경향이 더 큰 것이 특징입니다. 이 채널의 전압 의존성은 세포외 칼륨 농도에 의해 조절되며, 외부 칼륨 농도가 증가하면 채널 개방 전압 범위가 양의 전압 쪽으로 이동합니다. 내향성 정류는 주로 세포 내 마그네슘에 의한 외부 전류 차단 때문입니다. 세포외 바륨에 의해 차단될 수 있습니다. 유사점: 내향성 정류형 칼륨 채널 계열에 속합니다. 소단위: ABCC8/SUR과 관련됩니다.
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	Kir6.2(Phospho-Thr224) 항체를 이용한 HUVEC 세포의 면역형광 분석. 오른쪽 그림은 인산화 펩타이드로 차단한 그림입니다.
	

	HeLa 세포 용해물을 Kir6.2(Phospho-Thr224) 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 인산화 펩타이드로 차단했습니다.
	

	파라핀에 포매된 인간 뇌 조직의 면역조직화학 분석. 항체는 1:100으로 희석하여 4°C에서 하룻밤 동안 반응시켰다. 항원 회복에는 고압·고온 Tris-EDTA, pH 8.0 용액을 사용하였다. 음성 대조군(오른쪽)은 항체를 면역원 펩타이드로 전처리하여 얻었다.

