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	적용
	항원 정보
	배경
	망막색소변성증은 서구 사회에서 실명의 주요 원인인 유전성 진행성 질환입니다. 이 질환은 상염색체 우성, 상염색체 열성 또는 X-연관 열성 유전으로 발생할 수 있습니다. 전체 사례의 약 25%를 차지하는 상염색체 우성 유전형의 경우, 약 30%의 가족에서 간상세포 특이 단백질인 로돕신을 코딩하는 유전자에 돌연변이가 있습니다. 로돕신은 빛에 의해 자극을 받으면 시각 신호 전달 과정을 시작하는 막횡단 단백질입니다. 이 유전자의 결함은 선천성 정지성 야맹증의 원인 중 하나이기도 합니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 질환: RHO 유전자 결함은 상염색체 열성 망막색소변성증(ARRP) [MIM:268000]의 원인입니다., 질환: RHO 유전자 결함은 상염색체 우성 선천성 정지성 야맹증 1형(CSNBAD1) [MIM:610445]의 원인입니다. 이는 로돕신 관련 선천성 정지성 야맹증으로도 알려져 있습니다. 선천성 정지성 야맹증은 야간 시력 저하를 특징으로 하는 비진행성 망막 질환입니다., 질환: RHO 유전자 결함은 4형 망막색소변성증(RP4) [MIM:180380]의 원인입니다. RP는 망막 광수용체 세포의 퇴화를 유발합니다. 환자는 일반적으로 야맹증과 중주변 시야 결손을 보입니다. 질환이 진행됨에 따라 원거리 주변 시야를 잃고 결국 중심 시력까지 상실하게 됩니다. RP4 유전은 상염색체 우성입니다. 기능: 저조도 환경에서 이미지 형성에 필요한 광수용체입니다. 출생 후 광수용체 세포의 생존에 필수적입니다. 빛에 의해 11-cis 레티날이 all-trans 레티날로 이성질화되면 구조적 변화가 일어나 G-단백질이 활성화되고 all-trans 레티날이 방출됩니다. 온라인 정보: Retina International의 과학 뉴스레터, 로돕신 항목, 로돕신 돌연변이 페이지. PTM: C-말단 부위에 존재하는 세린 및 트레오닌 잔기 중 일부 또는 전부가 인산화됩니다. 유사성: G-단백질 결합 수용체 1 계열, 옵신 아족에 속합니다. 조직 특이성: 어두운 환경에서 시각을 매개하는 막대 모양의 광수용체 세포.
	연구 분야
	미세소관 역학 조절; 액틴 역학 조절; SAPK_JNK; B세포 항원
	이미지 데이터
	

	로돕신(Phospho-Ser334) 항체를 사용한 면역원 인산화 펩타이드(Phospho-left) 및 비인산화 펩타이드(Phospho-right)에 대한 효소결합 면역흡착 분석법(Phospho-ELISA)
	

	파라핀에 포매된 인간 뇌 조직에 대한 면역조직화학 분석(로돕신(인산화-Ser334) 항체 사용). 오른쪽 그림은 인산화 펩타이드로 차단한 결과입니다.

