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POLG2; MTPOLB; DNA polymerase subunit gamma-2; mitochondrial; DNA polymerase
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	이 유전자는 미토콘드리아 DNA 중합효소 감마의 진행성 소단위를 암호화합니다. 암호화된 단백질은 하나의 촉매 소단위와 두 개의 진행성 소단위를 포함하는 이종삼량체를 형성합니다. 이 단백질은 DNA 결합을 강화하고 진행성 DNA 합성을 촉진합니다. 이 유전자의 돌연변이는 미토콘드리아 DNA 결손을 동반한 상염색체 우성 진행성 외안근마비를 유발합니다.[RefSeq 제공, 2009년 9월], 촉매 활성: 데옥시뉴클레오사이드 트리포스페이트 + DNA(n) = 디포스페이트 + DNA(n+1)., 질병: POLG2 유전자 결함은 미토콘드리아 DNA 결손을 동반한 상염색체 우성 진행성 외안근마비 4형(PEOA4) [MIM:610131]의 원인입니다. 진행성 외안근마비는 안구 근육과 위쪽 눈꺼풀 올림근의 점진적인 약화를 특징으로 합니다. 소수의 경우 골격근병증과 관련이 있는데, 이는 주로 축근육이나 근위부 근육에 영향을 미치며 비정상적인 피로감과 영구적인 근력 약화를 유발합니다. 근육 생검에서 불규칙한 적색 섬유와 위축이 관찰됩니다. 만성 안구마비의 상당수는 다른 증상과 동반되어 다발성 전신 질환 양상을 보입니다. 추가적인 증상은 다양하며 백내장, 청력 손실, 감각 축삭 신경병증, 운동실조, 우울증, 성선기능저하증, 파킨슨병 등이 포함될 수 있습니다. 기능: 미토콘드리아 중합효소 진행성 소단위. 중합효소 및 엑소뉴클레아제 활성을 자극하고 효소의 진행성을 증가시킵니다. 단일 가닥 DNA에 결합합니다. 소단위: 촉매 소단위와 보조 소단위의 동종이량체로 구성된 이종삼량체.
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	파라핀에 포매된 인간 자궁경부암 조직에 대한 POLG2 항체를 이용한 면역조직화학 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과이다.

