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	인터루킨 12 수용체 서브유닛 베타 1(IL12RB1) 유전자는 헤모포이에틴 수용체 슈퍼패밀리에 속하는 제1형 막관통 단백질을 코딩합니다. 이 단백질은 인터루킨 12(IL12)에 낮은 친화도로 결합하며, IL12 수용체 복합체의 구성 요소로 여겨집니다. IL12RB1 단백질은 이황화 결합으로 연결된 올리고머를 형성하며, 이는 IL12 결합 활성에 필수적입니다. IL12RB1과 IL12RB2 단백질을 함께 발현시키면 높은 친화도의 IL12 결합 부위가 형성되고 IL12 의존성 신호전달이 재구성되는 것으로 나타났습니다. 이 유전자의 돌연변이는 인터루킨-17을 생성하는 T 림프구의 발달을 저해하고 결핵균 및 살모넬라균 감염에 대한 감수성을 증가시킵니다. 대체 스플라이싱을 통해 여러 전사 변이체가 생성됩니다. [RefSeq 제공, 2014년 2월], 질병: IL12RB1 유전자 결함은 멘델 유전성 결핵균 질환(MSMD)[MIM:209950]의 원인입니다. 이는 가족성 파종성 비정형 결핵균 감염으로도 알려져 있습니다. 이 희귀 질환은 BCG(Bacillus Calmette-Guerin) 백신 및 환경 비결핵성 결핵균과 같은 중간 정도의 독성을 가진 결핵균과 더 독성이 강한 결핵균에 의한 질병에 대한 소인을 부여합니다. 다른 미생물은 결핵균 감염에 대한 감수성이 있는 사람에게 심각한 임상 질환을 거의 일으키지 않으며, 살모넬라균은 이러한 사람의 50% 미만을 감염시키는 예외입니다. MSMD의 병원성 기전은 인터페론 감마 매개 면역의 손상이며, 그 심각도가 임상 결과를 결정합니다. 일부 환자는 유아기에 나병양 병변을 동반한 심각한 결핵균 질환으로 사망하는 반면, 다른 환자는 성인이 되어 결핵양 육아종을 동반한 전신성 감염이 발생하지만 치료가 가능합니다. MSMD는 상염색체 열성, 상염색체 우성 또는 X-연관 유전 양상을 보이는 유전적으로 이질적인 질환입니다. (도메인: 박스 1 모티프는 JAK 상호작용 및/또는 활성화에 필요합니다. 도메인: WSXWS 모티프는 적절한 단백질 접힘, 따라서 효율적인 세포 내 수송 및 세포 표면 수용체 결합에 필요한 것으로 보입니다. 기능: 인터루킨-12에 낮은 친화도로 결합하는 인터루킨 수용체로 기능하며 IL12 신호 전달에 관여합니다. IL12RB2와 결합하여 IL12에 대한 기능적이고 높은 친화도를 가진 수용체를 형성합니다.) IL12RB1은 IL23R과 결합하여 IL23 신호 전달에 관여하는 인터루킨-23 수용체를 형성하며, 이는 아마도 JAK-STAT 신호 전달 경로 활성화를 통해 작용하는 것으로 추정됩니다. (온라인 정보: IL12RB1 돌연변이 데이터베이스, 유사성: 제1형 사이토카인 수용체 계열에 속하며, 제2형 하위 계열입니다., 유사성: 5개의 피브로넥틴 제3형 도메인을 포함합니다., 소단위: 이량체 또는 올리고머이며, 이황화 결합으로 연결되어 있습니다. IL12RB2와 상호작용하여 고친화성 IL12 수용체를 형성합니다. IL23R과 이종이량체를 형성하며, IL23이 존재할 경우 IL23 수용체를 형성합니다.)
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	IL-12Rβ1 다클론 항체를 이용한 HeLa 세포의 웨스턴 블롯 분석. 이차 항체는 1:20000으로 희석하였다.

