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	적용
	항원 정보
	배경
	치아적핵-창백핵-루이체 위축증(DRPLA)은 소뇌 운동실조, 간대성 근경련, 무도병 및 치매를 특징으로 하는 희귀 신경퇴행성 질환입니다. 이 질환은 해당 유전자 내의 삼핵산 반복(CAG/CAA)이 7-35개에서 49-93개로 확장되는 것과 관련이 있습니다. 해당 유전자가 코딩하는 단백질은 세린 반복과 산성 및 염기성 아미노산이 교대로 나타나는 영역, 그리고 가변적인 글루타민 반복을 포함합니다. 대체 스플라이싱으로 인해 동일한 단백질을 코딩하는 두 가지 전사체 변형이 생성됩니다. [RefSeq 제공, 2016년 7월], 질환: ATN1 결함은 치아적핵-창백핵-루이체 위축증(DRPLA)의 원인입니다 [MIM:125370]. DRPLA는 치상핵, 적핵, 담핵 및 루이스체에서 신경세포가 소실되는 것을 특징으로 하는 상염색체 우성 신경퇴행성 질환입니다. 임상적 특징으로는 근간대성 간질, 치매 및 소뇌 운동실조가 있습니다. 질병은 보통 20대에 발병하여 40대에 사망합니다. 다형성: ATN1의 폴리글루타민 영역은 정상인에서 높은 다형성(7~23회 반복)을 보이며, DRPLA 및 HRS 환자에서는 약 49~75회로 확장됩니다. 확장 길이가 길수록 질병의 발병 시기가 빨라지고 임상 증상이 더 심해집니다. 소단위: BAIAP2, WWP1, WWP2, WWP3 및 RERE와 상호작용합니다. 조직 특이성: 뇌, 난소, 고환 및 전립선에서 비교적 높은 수준으로 발현됩니다. 간, 흉선 및 백혈구에서는 낮은 수준으로 발현됩니다.
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