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NDUFs1

NDUFS1; NADH-ubiquinone oxidoreductase 75 kDa subunit; mitochondrial; Complex I-
75kD; CI-75kD
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	이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 복합체 I 75 kDa 서브유닛 계열에 속합니다. 포유류 복합체 I은 45개의 서로 다른 서브유닛으로 구성되어 있으며, 미토콘드리아 내막에 위치합니다. 이 단백질은 NADH 탈수소효소 활성과 산화환원효소 활성을 가지며, NADH로부터 호흡 사슬로 전자를 전달합니다. 이 효소의 직접적인 전자 수용체는 유비퀴논으로 알려져 있습니다. 이 단백질은 복합체 I의 가장 큰 서브유닛이며, 효소의 철-황(IP) 단편의 구성 요소입니다. 또한 NADH가 산화되는 활성 부위 틈새의 일부를 형성할 수 있습니다. 이 유전자의 돌연변이는 복합체 I 결핍증과 관련이 있습니다. 이 유전자에서는 다양한 동형 단백질을 코딩하는 여러 전사 변이체가 발견되었습니다. [RefSeq 제공, 2011년 1월], 촉매 활성: NADH + 수용체 = NAD(+) + 환원된 수용체, 촉매 활성: NADH + 유비퀴논 = NAD(+) + 유비퀴놀, 보조인자: 소단위체당 1개의 2Fe-2S 클러스터 결합, 보조인자: 소단위체당 2개의 4Fe-4S 클러스터 결합, 질병: NDUFS1 결함은 미토콘드리아 호흡 사슬 복합체 I 결핍증[MIM:252010]의 원인입니다. 미토콘드리아 호흡 사슬에서 가장 큰 복합체인 복합체 I(NADH-유비퀴논 산화환원효소)은 40개 이상의 소단위체로 구성되어 있습니다. 이는 미토콘드리아 내막에 박혀 있으며 일부는 기질로 돌출되어 있습니다. 복합체 I 결핍증은 미토콘드리아 질환의 가장 흔한 원인입니다. 호흡 사슬 결핍증 사례의 약 3분의 1을 차지하며 신경 장애부터 심근병증, 간부전, 근병증에 이르기까지 다양한 임상 증상을 유발합니다. 기능: 미토콘드리아 막 호흡 사슬 NADH 탈수소효소(복합체 I)의 핵심 소단위로, 촉매 작용에 필요한 최소 구성 요소에 속하는 것으로 여겨집니다. 복합체 I은 NADH에서 호흡 사슬로 전자를 전달하는 기능을 합니다. 이 효소의 직접적인 전자 수용체는 유비퀴논으로 추정됩니다(유사성 기준). 복합체 I에서 가장 큰 소단위이며 효소의 철-황(IP) 단편의 구성 요소입니다. NADH가 산화되는 활성 부위 틈새의 일부를 형성할 수 있습니다. 유사성: 복합체 I 75 kDa 소단위 계열에 속합니다. 유사성: 1개의 2Fe-2S 페레독신형 도메인을 포함합니다. 소단위: 복합체 I은 45개의 서로 다른 소단위로 구성됩니다.
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	NDUFS1 항체에 대한 웨스턴 블롯 분석. 오른쪽 레인은 NDUFS1 펩타이드로 차단되었습니다.
	

	파라핀에 포매된 인간 유방암 조직에 대한 NDUFS1 항체를 이용한 면역조직화학 분석. 오른쪽 레인은 NDUFS1 펩타이드로 차단된 영역입니다.
	

	NDUFS1 항체를 사용하여 HepG2 세포 용해물을 웨스턴 블롯 분석했습니다.

