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	이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 스펙트린 및 액틴과 함께 적혈구 막의 세포골격 네트워크를 구성합니다. 이 복합체는 적혈구의 모양과 변형성에 중요한 역할을 합니다. 이 유전자의 돌연변이는 제1형 타원형적혈구증(EL1)과 관련이 있습니다. 이 유전자에서는 서로 다른 이소형을 코딩하는 대체 스플라이싱 전사 변이체가 보고되었습니다.[RefSeq 제공, 2009년 10월], 질병: EPB41 결함은 유전성 피로포이킬로시스(HPP)[MIM:266140]의 원인입니다. HPP는 용혈성 빈혈, 미세구형적혈구증, 변형적혈구증, 그리고 적혈구의 비정상적인 열 민감성을 특징으로 하는 상염색체 열성 혈액 질환입니다., 질병: EPB41 결함은 제1형 타원형적혈구증(EL1)[MIM:611804]의 원인입니다. EL1은 Rh 연관 유전성 타원형적혈구증의 한 형태로, 유전적으로 이질적인 상염색체 우성 혈액 질환입니다. 다양한 정도의 용혈성 빈혈과 타원형 또는 난형의 적혈구 모양이 특징입니다. 기능: 단백질 4.1은 적혈구 막 골격의 주요 구조 요소입니다. 스펙트린-액틴 상호작용을 안정화시켜 기계적 안정성과 변형성 등 막의 물리적 특성을 조절하는 데 중요한 역할을 합니다. DLG1을 막으로 유도합니다. PTM: O-글리코실화됨; C-말단 도메인에 N-아세틸글루코사민 측쇄를 포함합니다. PTM: 다양한 단백질 키나아제에 의해 여러 부위에서 인산화되며, 각 인산화는 단백질의 기능을 선택적으로 조절합니다. PTM: Tyr-660에서의 인산화는 스펙트린/액틴/4.1 삼중 복합체의 형성을 촉진하는 4.1의 능력을 감소시킵니다. 유사성: 1개의 FERM 도메인을 포함합니다. 소단위: 글리코포린에 높은 친화도로 결합하고 밴드 III 단백질에는 낮은 친화도로 결합합니다. 핵 분열 장치와 관련됩니다. 칼모듈린, CENPJ 및 DLG1과 결합합니다. 또한 수축 장치 및 치밀 연접과도 관련되는 것으로 밝혀졌습니다.
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	PMA 125ng/ml로 30분 동안 처리한 HepG2 세포 용해물을 EPB41 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.

