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	이 유전자는 시토크롬 P450 효소 슈퍼패밀리의 구성원을 암호화합니다. 시토크롬 P450 단백질은 약물 대사 및 콜레스테롤, 스테로이드, 기타 지질 합성과 관련된 여러 반응을 촉매하는 모노옥시게나아제입니다. 이 유전자에 의해 암호화된 효소는 소포체에 존재하며 다환 방향족 탄화수소 및 17베타-에스트라디올과 같은 발암 전구물질을 대사합니다. 이 유전자의 돌연변이는 원발성 선천성 녹내장과 관련이 있는 것으로 알려져 있으며, 따라서 이 효소가 눈 발달에 관여하는 신호 전달 분자, 아마도 스테로이드를 대사할 것으로 추정됩니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 촉매 활성: RH + 환원 플라보단백질 + O(2) = ROH + 산화 플라보단백질 + H(2)O, 보조인자: 헴 그룹, 질병: CYP1B1 결함은 피터스 기형[MIM:604229]의 원인입니다. 피터스 기형은 눈의 전방에 발생하는 선천성 기형입니다., 질병: CYP1B1 결함은 원발성 개방각 녹내장(POAG)[MIM:137760]의 원인입니다. POAG는 특정 패턴의 시신경 및 시야 결손을 특징으로 하는 복잡하고 유전적으로 이질적인 안과 질환입니다. 눈의 전방각이 열려 있고 일반적으로 안압이 상승합니다. 이 질환은 말기까지 무증상이지만, 그 시점에는 이미 심각하고 비가역적인 시신경 손상이 발생한 상태입니다. 일부 경우에서 POAG는 CYP1B1 및 MYOC 유전자 돌연변이와 관련된 이중 유전자 유전 양상을 보입니다. 질병: CYP1B1 결함은 원발성 선천성 녹내장 3A형(GLC3A) [MIM:231300]의 원인입니다. GLC3A는 상염색체 열성 유전 질환인 원발성 선천성 녹내장(PCG)입니다. PCG는 출생 시 또는 유아기에 안압이 현저하게 상승하고, 안구가 커지는 증상(안구확대증) 및 각막 부종이 특징입니다. 이는 섬유주와 안구 전방각의 발달 결함으로 인해 방수가 제대로 배출되지 못하여 발생합니다. 기능: 시토크롬 P450은 헴-티올레이트 모노옥시게나제 그룹입니다. 간 미세소체에서 이 효소는 NADPH 의존성 전자 전달 경로에 관여합니다. 이 효소는 스테로이드, 지방산, 외래물질을 포함하여 구조적으로 관련 없는 다양한 화합물을 산화시킵니다. 기능: 눈 발달에 관여하는 아직 알려지지 않은 생물학적 활성 분자의 대사에 참여합니다. 유도: 다환 방향족 탄화수소(PAH)와 2,3,7,8-테트라클로로디벤조-p-다이옥신(TCDD)에 의해 유도됩니다. 온라인 정보: CYP1B1 대립유전자, 다형성: 다양한 CYP1B1 대립유전자가 알려져 있습니다. 표시된 서열은 CYP1B1*1 대립유전자의 서열입니다. 유사성: 시토크롬 P450 계열에 속합니다. 조직 특이성: 여러 조직에서 발현됩니다.
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