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CYP21A2

CYP21A2; CYP21; CYP21B; Steroid 21-hydroxylase; 21-OHase; Cytochrome P-450c21;
Cytochrome P450 21; Cytochrome P450 XXI; Cytochrome P450-C21; Cytochrome P450-C21B
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	배경
	인간(Homo sapiens)의 시토크롬 P450 패밀리 21 서브패밀리 A 멤버 2(CYP21A2) 유전자는 시토크롬 P450 슈퍼패밀리 효소의 구성원을 암호화합니다. 시토크롬 P450 단백질은 약물 대사 및 콜레스테롤, 스테로이드, 기타 지질 합성과 관련된 많은 반응을 촉매하는 모노옥시게나제입니다. 이 단백질은 소포체에 존재하며 스테로이드의 21번 위치에 수산화기를 도입합니다. 이 효소의 활성은 코르티솔과 알도스테론을 포함한 스테로이드 호르몬 합성에 필수적입니다. 이 유전자의 돌연변이는 선천성 부신 증식증을 유발합니다. 이 유전자 근처에는 관련 위유전자가 존재하며, 기능성 유전자와 위유전자 사이의 유전자 전환 현상이 스테로이드 21-수산화효소 결핍증의 많은 사례를 설명하는 것으로 생각됩니다. 이 유전자에는 서로 다른 이소형을 암호화하는 두 가지 전사 변이체가 발견되었습니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 촉매 활성: 스테로이드 + AH(2) + O(2) = 21-하이드록시스테로이드 + A + H(2)O., 보조 인자: 헴 그룹., 질병: CYP21A2 결함은 부신 증식증 3형(AH3) [MIM:201910]의 원인입니다. AH3는 선천성 부신 증식증의 한 형태로, 코르티솔 합성 결함으로 인한 흔한 열성 질환입니다. 선천성 부신 증식증은 안드로겐 과다로 인해 여성 환자의 생식기가 모호해지고, 남녀 모두 소아기에 빠른 신체 성장과 골단 조기 폐쇄, 그리고 성인기 저신장을 특징으로 합니다. 임상 유형은 네 가지로 나뉩니다. '염분 소실형'(SW, 가장 심각한 유형), '단순 남성화형'(SV, 증상이 덜 심한 환자, 알도스테론 생합성은 정상), '비전형형' 또는 후기 발병형(NC 또는 LOAH), 그리고 '잠복형'(무증상)이 있습니다. 류신이 풍부한 소수성 아미노산으로 구성된 N-말단 부위는 단백질을 미세소체 막에 고정하는 데 도움을 주는 것으로 추정됩니다. 이 효소는 스테로이드의 21-수산화 반응을 특이적으로 촉매합니다. 미네랄코르티코이드와 글루코코르티코이드의 부신 합성에 필수적입니다. 인간 게놈에는 약 10kb 간격으로 떨어져 있는 C4 보체 성분 유전자(C4A와 C4B)가 있습니다. 각 C4 유전자의 3' 말단에는 스테로이드 21-수산화효소 유전자가 존재합니다. 3'에서 C4A까지의 유전자는 위유전자입니다. 온라인 정보: CYP21A2 대립유전자, 온라인 정보: 싱가포르 인간 돌연변이 및 다형성 데이터베이스, 유사성: 시토크롬 P450 계열에 속합니다.
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