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CFTR ABCC7

Cystic fibrosis transmembrane conductance regulator (CFTR;ATP-binding cassette sub-
family C member 7;Channel conductance-controlling ATPase;EC 3.6.3.49;,cAMP-dependent
chloride channel)
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	이 유전자는 ATP 결합 카세트(ABC) 수송체 슈퍼패밀리의 구성원을 암호화합니다. ABC 단백질은 세포 내외막을 통해 다양한 분자를 수송합니다. ABC 유전자는 ABC1, MDR/TAP, MRP, ALD, OABP, GCN20, White의 7개 하위 패밀리로 나뉩니다. 이 단백질은 다약제 내성과 관련된 MRP 하위 패밀리의 구성원입니다. 암호화된 단백질은 염화물 채널로 기능하며 다른 수송 경로의 조절을 제어합니다. 이 유전자의 돌연변이는 상염색체 열성 유전 질환인 낭포성 섬유증과 선천성 양측 정관 무형성증과 관련이 있습니다. 다양한 대체 스플라이싱 전사 변이체가 보고되었으며, 이들 중 다수는 이 유전자의 돌연변이로 인해 발생합니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 촉매 활성: ATP + H(2)O = ADP + 인산염., 질병: CFTR 결함은 선천성 양측 정관 결손증(CBAVD) [MIM:277180]의 원인입니다. CBAVD는 남성 불임의 중요한 원인이며, 낭포성 섬유증을 앓는 남성의 대다수가 정관이 없기 때문에 낭포성 섬유증의 불완전한 형태를 나타낼 수 있습니다., 질병: CFTR 결함은 낭포성 섬유증(CF) [MIM:219700]의 원인입니다. 점액낭포증이라고도 합니다. CF는 백인 인구에서 가장 흔한 유전 질환으로, 출생아 2,000명당 약 1명꼴로 발생합니다. 유전은 상염색체 열성입니다. 낭포성 섬유증(CF)은 다양한 장기에서 분비물 배출을 저해하는 외분비샘 기능의 일반적인 전신 질환입니다. 만성 기관지폐 질환(재발성 호흡기 감염 동반), 췌장 기능 부전(흡수 장애 및 성장 지연 유발), 땀 속 전해질 수치 상승의 세 가지 특징이 나타납니다. PDZ 결합 모티프는 GOPC 및 SLC4A7, SLC9A3R1/EBP50 복합체와의 상호작용을 매개합니다. 염화 이온 수송에 관여하며, SLC4A7 수송체를 조절하여 상피 세포에서 중탄산염 분비 및 회수를 조절할 수 있습니다. CFTR 항목은 온라인에서 확인할 수 있습니다. PTM은 인산화되어 채널을 활성화합니다. PKC 인산화 자체가 채널을 활성화시키는지, 아니면 PKA 부위에서의 인산화를 통해 활성화를 유도하는지는 명확하지 않습니다. 유사성: ABC 수송체 계열에 속합니다. 유사성: ABC 수송체 계열에 속합니다. CFTR 수송체(TC 3.A.1.202) 하위 계열입니다. 유사성: 2개의 ABC 막관통형 1형 도메인을 포함합니다. 유사성: 2개의 ABC 수송체 도메인을 포함합니다. 소단위: SHANK2와 상호작용합니다(유사성에 의해). SLC9A3R1, MYO6 및 GOPC와 상호작용합니다. SLC9A3R1을 통해 SLC4A7과 상호작용합니다. 조직 특이성: 폐 및 기타 장기를 덮는 상피 세포 표면에서 발견됩니다.
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	파라핀 포매된 인간 편도 조직의 면역조직화학 분석. 1. 항체를 1:200으로 희석하여 4°C에서 하룻밤 동안 반응시켰다. 2. Tris-EDTA, pH 9.0 용액을 사용하여 항원을 회복시켰다. 3. 이차 항체를 1:200으로 희석하여 실온에서 45분간 반응시켰다.

