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	ATPase 구리 수송 알파(ATP7A) Homo sapiens 이 유전자는 막을 통한 구리 수송에 관여하는 막횡단 단백질을 암호화합니다. 이 단백질은 트랜스 골지 네트워크에 위치하며, 분비 경로의 구리 의존성 효소에 구리를 공급하는 것으로 예측됩니다. 세포외 구리 농도가 증가하면 세포막으로 재배치되어 세포에서 구리를 배출하는 기능을 합니다. 이 유전자의 돌연변이는 멘케스병, X-연관 원위 척수근육위축증, 후두각 증후군과 관련이 있습니다. 대안적으로 스플라이싱된 전사 변이체가 관찰되었습니다. [RefSeq 제공, 2013년 8월], 촉매 활성: ATP + H(2)O + Cu(2+)(입력) = ADP + 인산염 + Cu(2+)(출력)., 질병: ATP7A 결함은 멘케스병(MNKD)의 원인입니다 [MIM:309400]; 곱슬머리 질환으로도 알려진 MNKD는 전신적인 구리 결핍을 특징으로 하는 X염색체 연관 열성 구리 대사 장애입니다. MNKD는 진행성 신경퇴행 및 결합조직 장애를 유발하며, 국소적인 대뇌 및 소뇌 퇴행, 조기 성장 지연, 특이한 모발, 저색소증, 피부 이완증, 혈관 합병증 및 유아기 사망을 초래합니다. 이러한 임상적 특징은 여러 구리 의존성 효소의 기능 장애로 인해 발생합니다. 또한, ATP7A 유전자 결함은 후두각 증후군(OHS)[MIM:304150]의 원인이며, X염색체 연관 피부 이완증으로도 알려져 있습니다. OHS는 X염색체 연관 열성 구리 대사 장애입니다. 일반적인 특징으로는 특이한 얼굴 모양, 골격 이상, 만성 설사 및 비뇨생식기 결함이 있습니다. 골격 이상에는 후두각, 짧고 넓은 쇄골, 변형된 요골, 척골 및 상완골, 흉곽 협착, 피질벽이 얇은 석회화 부족 장골 및 고관절 외반증이 포함됩니다. C-말단 이중 류신(1487-Leu-Leu-1488)은 세포막에서 TGN으로 재활용을 회수하는 기능을 하는 세포내이입 표적 신호입니다. 이중 류신 신호의 돌연변이는 단백질이 세포막에 축적되는 결과를 초래합니다. 분비 경로 내에서 구리를 필요로 하는 단백질에 구리를 공급할 수 있으며, 이는 트랜스 골지 네트워크에 위치할 때 가능합니다. 세포외 구리 농도가 높아지면 세포막으로 이동하여 세포에서 구리를 배출하는 기능을 합니다. (온라인 정보: 중금속 - 2007년 2월 79호) 유사점: 양이온 수송 ATPase(P형) 계열, IB형 아족에 속합니다. 유사점: 6개의 HMA 도메인을 포함합니다. 세포 내 위치: 트랜스 골지 네트워크(TGN)와 세포막 사이를 지속적으로 순환합니다. 주로 TGN에서 발견되며 구리 농도가 높아지면 세포막으로 이동합니다. 소단위: 단량체. 조직 특이성: 간을 제외한 대부분의 조직에서 발견됩니다. 아이소폼 3은 간세포주를 포함하여 널리 발현됩니다. 아이소폼 1은 섬유아세포, 융모막암, 결장암 및 신경모세포종 세포주에서 발현됩니다. 아이소폼 2는 섬유아세포, 결장암 및 신경모세포종 세포주에서 발현됩니다.
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	파라핀에 포매된 인간 뇌 조직에서 ATP7A 항체에 대한 면역조직화학 분석.

