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	이 인트론이 없는 유전자는 멜라닌세포 자극 호르몬(MSH)의 수용체 단백질을 암호화합니다. 암호화된 단백질은 7개의 막관통 도메인을 가진 G 단백질 결합 수용체로, 멜라닌 생성을 조절합니다. 멜라닌에는 붉은색 페오멜라닌과 검은색 유멜라닌 두 종류가 있습니다. 기능 상실을 초래하는 유전자 돌연변이는 페오멜라닌 생성을 증가시켜 피부와 머리카락 색이 옅어지게 합니다. 유멜라닌은 자외선으로부터 피부를 보호하는 역할을 하지만, 페오멜라닌은 자외선에 노출될 때 활성산소를 생성하여 자외선으로 인한 피부 손상을 유발할 수 있습니다. MSH가 수용체에 결합하면 수용체가 활성화되어 유멜라닌 합성이 촉진됩니다. 이 수용체는 햇빛에 대한 민감도를 결정하는 주요 요인이며, 흑색종 및 비흑색종 피부암의 유전적 위험 인자입니다. 30개 이상의 변이 대립유전자가 피부색과 모발색과 상관관계가 있는 것으로 확인되었으며, 이는 이 유전자가 중요한 구성 요소임을 시사합니다. MC1R은 MSH(알파, 베타, 감마) 및 ACTH 수용체이며, 아데닐산 고리화효소를 활성화하는 G 단백질에 의해 조절됩니다. 튜불린은 미세소관의 주요 구성 요소이며, 베타 사슬의 교환 가능한 부위와 알파 사슬의 비교환 가능한 부위에 각각 하나씩, 총 두 분자의 GTP를 결합합니다. MC1R의 유전적 변이는 피부/모발/눈 색소침착 유형 2(SHEP2) [MIM:266300]의 변이와 관련이 있습니다. 모발, 눈, 피부 색소침착은 인간 표현형 변이의 가장 눈에 띄는 예 중 하나이며, 정상 범위가 넓고 지역적 차이에 따라 뚜렷한 차이를 보입니다. 피부의 경우, 적도에서 멀어질수록 피부색이 옅어지는 경향이 있습니다. 이와 대조적으로, 인간의 눈과 머리카락 색깔의 변이는 대부분 유럽계 조상에게서 나타나며, 다른 대부분의 인구 집단은 갈색 눈과 검은 머리카락이 고정되어 있습니다. 다형성: MC1R의 변이는 피부색소침착 정도(I형~IV형)와 관련이 있습니다. I형 피부는 가장 옅은 색소침착을, IV형 피부는 가장 짙은 색소침착을 보입니다. 부분적 기능 상실 돌연변이는 밝은 피부, 햇볕에 잘 타지 않는 성질, 그리고 피부암 위험 증가와 관련이 있습니다. 유사성: G-단백질 결합 수용체 1 계열에 속합니다. 유사성: 튜불린 계열에 속합니다. 소단위: 알파 및 베타 사슬의 이량체입니다. 조직 특이성: 멜라닌 세포 및 부신피질 조직에 작용합니다.
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	MSHR 항체를 이용한 LOVO 세포의 면역형광 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과입니다.
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