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AMPD1

AMPD1; AMP deaminase 1; AMP deaminase isoform M; Myoadenylate deaminase
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	아데노신 모노포스페이트 데아미나제 1(AMPD1)은 골격근에서 AMP를 IMP로 탈아미노화하는 반응을 촉매하며 퓨린 뉴클레오티드 순환에서 중요한 역할을 합니다. 간 및 적혈구 특이적 동형효소에 대해 각각 AMPD2와 AMPD3라는 두 개의 다른 유전자가 확인되었습니다. 근육 특이적 효소의 결핍은 운동 유발성 근병증의 흔한 원인이며, 아마도 인간에서 대사성 근병증의 가장 흔한 원인일 것입니다. 이 유전자에서는 서로 다른 동형효소를 암호화하는 대체 스플라이싱 전사 변이체가 확인되었습니다.[RefSeq 제공, 2010년 2월], 촉매 활성: AMP + H₂O = IMP + NH₃, 질병: AMPD1의 결함은 아데노신 모노포스페이트 데아미나제 결핍 근육형(AMPDDM)[MIM:102770]의 원인입니다. AMPDDM은 운동 관련 근병증을 유발하는 대사 장애입니다. 운동으로 유발되는 근육통, 경련, 조기 피로가 특징입니다. 기능: AMP 디아미나제는 에너지 대사에 중요한 역할을 합니다. 경로: 퓨린 대사; 회수 경로를 통한 IMP 생합성; AMP로부터 IMP 생성: 1단계. 유사성: 아데노신 및 AMP 디아미나제 계열에 속합니다. 소단위: 동종사량체. 조직 특이성: 포유류에는 세 가지 동형체가 존재합니다. AMP 디아미나제 1은 골격근에서 주로 발견됩니다. AMP 디아미나제 2는 평활근, 비근육 조직, 배아 근육 및 미분화 근모세포에서 주로 발견됩니다. AMP 디아미나제 3은 적혈구에서 발견됩니다.
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	AMPD1 항체를 이용한 파라핀 포매 인간 갑상선 조직의 면역조직화학 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과이다.

