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	이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 ATP 결합 카세트(ABC) 수송체 슈퍼패밀리의 구성원입니다. ABC 단백질은 세포 내외막을 통해 다양한 분자를 수송합니다. ABC 유전자는 ABC1, MDR/TAP, MRP, ALD, OABP, GCN20, White의 7개 하위 패밀리로 나뉩니다. 이 단백질은 ALD 하위 패밀리에 속하며, 과산화소체로 지방산 및/또는 지방 아실-CoA를 수송하는 데 관여합니다. 알려진 모든 과산화소체 ABC 수송체는 기능적인 동종이량체 또는 이종이량체 수송체를 형성하기 위해 파트너 반쪽 수송체 분자가 필요한 반쪽 수송체입니다. 이 과산화소체 막 단백질은 초장쇄 지방산의 과산화소체 수송 또는 분해에 관여할 가능성이 높습니다. 이 유전자의 결함은 X 염색체 열성 유전성 탈수초 질환인 부신백질이영양증의 근본적인 원인으로 밝혀졌습니다. ABCD1 유전자 결함은 X-연관 부신백질이영양증(X-ALD) [MIM:300100]의 원인입니다. X-ALD는 중추신경계의 진행성 다발성 탈수초와 말초 부신 기능 부전(애디슨병)을 특징으로 하는 과산화소체 대사 장애입니다. 이로 인해 정신 기능 저하, 피질척수경로 기능 장애 및 피질성 실명이 발생합니다. 다양한 임상 양상이 존재하며, 소아 뇌형 ALD(CALD), 성인 뇌형 ALD(ACALD), 부신척수신경병증(AMN) 및 "애디슨병 단독형"(ADO) 표현형 등이 있습니다. 질병: ABCD1 유전자의 미세결실은 ABCD1/DXS1375E 인접 결실 증후군(CADDS)[MIM:300475]과 관련이 있습니다. 환자는 심각한 신생아 근긴장 저하, 이후 성장 부진 및 담즙정체성 간 질환을 나타냅니다. 기능: 수송체로 추정됩니다. 뉴클레오티드 결합 부위는 ATP 분해 효소 활성을 가진 ATP 결합 소단위로 작용합니다. 유사점: ABC 수송체 계열에 속합니다. ALD 하위군, 유사점: ABC 막관통형 1형 도메인 1개를 포함한다., 유사점: ABC 수송체 도메인 1개를 포함한다., 소단위: ABCD2/ALDR 및 ABCD3/PMP70과 동종 및 이종 이량체를 형성할 수 있다. 활성 수송체를 형성하려면 이량체화가 필요하다. PEX19와 상호작용한다.
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	Jurkat 세포 용해물을 ABCD1 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
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