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FGF23; HYPF; Fibroblast growth factor 23; FGF-23; Phosphatonin; Tumor-derived
hypophosphatemia-inducing factor
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	이 유전자는 광범위한 세포 분열 촉진 및 세포 생존 활성을 가지며 다양한 생물학적 과정에 관여하는 섬유아세포 성장 인자(FGF) 단백질 계열의 구성원을 암호화합니다. 이 유전자의 산물은 신장에서 인산 항상성 및 수송을 조절합니다. 완전한 길이의 기능성 단백질은 N-말단 및 C-말단 사슬로 절단되어 비활성화될 수 있습니다. 이 절단 부위의 돌연변이는 상염색체 우성 저인산혈증성 구루병(ADHR)을 유발합니다. 이 유전자의 돌연변이는 또한 고인산혈증성 가족성 종양성 석회화증(HFTC)과도 관련이 있습니다. [RefSeq 제공, 2013년 2월], 질병: FGF23 결함은 고인산혈증성 가족성 종양성 석회화증(HFTC)의 원인입니다 [MIM:211900]. HFTC는 고인산혈증과 피부 및 피하 조직에 대량의 칼슘 침착을 특징으로 하는 심각한 상염색체 열성 대사 장애입니다. 질병: FGF23의 결함은 상염색체 우성 저인산혈증성 구루병(ADHR)[MIM:193100]의 원인입니다. ADHR은 낮은 혈청 인 농도, 구루병, 골연화증, 다리 기형, 저신장, 뼈 통증 및 치아 농양을 특징으로 합니다. PTM: 분비 후 N-말단 단편과 C-말단 단편으로 분해됩니다. 이 분해는 프로단백질 전환효소에 의해 이루어집니다. 유사점: 헤파린 결합 성장 인자 계열에 속합니다.
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	FGF23 항체를 이용한 HUVEC 세포의 면역형광 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과입니다.

