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	이 유전자는 상피세포와 내피세포에서 부착연접(adherens junction)과 밀착연접(tight junction) 형성에 관여하는 접착 단백질을 암호화합니다. 이 단백질은 칼슘(2+)-비의존성 세포 간 접착 분자로, 면역글로불린 슈퍼패밀리에 속하며, 3개의 세포외 면역글로불린 유사 루프, 하나의 막관통 도메인(일부 동형 단백질에서), 그리고 세포질 영역을 가지고 있습니다. 이 단백질은 단순포진 바이러스 1형 및 2형(HSV-1, HSV-2)과 가성광견병 바이러스(PRV)의 당단백질 D(gD) 수용체 역할을 하며, 바이러스의 상피세포 및 신경세포 침입을 매개합니다. 이 유전자의 돌연변이는 구순구개열/외배엽이형성증 1형 증후군(CLPED1)과 비증후성 구순열(CL/P)을 유발합니다. 대체 스플라이싱을 통해 서로 다른 C-말단을 가진 단백질을 암호화하는 여러 전사 변이체가 생성됩니다. [RefSeq 제공, 2009년 10월], 질환: PVRL1 유전자 결함은 마르가리타 섬형 외배엽 이형성증(EDMI) [MIM:225060]의 원인입니다. 이 질환은 즐로토고라-오구르 증후군, 구순구개열-외배엽 이형성증 증후군(CLPED1) 또는 외배엽 이형성증 4형으로도 알려져 있습니다. 외배엽 이형성증은 두 개 이상의 외배엽 구조의 비정상적인 발달로 인해 발생하는 다양한 질환군을 포괄합니다. EDMI는 상염색체 열성 유전 질환으로, 구순구개열, 외배엽 이형성증(짧고 건조한 두피 모발, 드문 눈썹과 속눈썹), 그리고 손가락 및/또는 발가락의 부분적 합지증이 동반되는 것이 특징입니다. 환자의 2/3는 구순열을 나타내지 않지만 치아와 손톱의 이상을 보입니다. 질환: PVRL1의 결함은 비증후성 구순구개열 7형(OFC7) [MIM:225060]의 원인입니다. 비증후성 구순구개열은 구순열 또는 구개열을 동반하는 흔한 선천성 기형입니다. 구순열은 2/3의 경우에서 구개열과 동반됩니다. 구순열은 한쪽 또는 양쪽에 발생할 수 있으며, 윗입술의 단순한 패임부터 콧구멍 바닥까지 이어지고 윗잇몸을 침범하는 완전한 열개까지 심각도가 다양합니다. 기능: 동종 또는 이종 트랜스 이합체를 형성하여 세포 간 접촉을 촉진합니다. PVRL1/넥틴-1과 PVRL3/넥틴-3, 그리고 PVRL1/넥틴-1과 PVRL4/넥틴-4 사이에 이종친화적 상호작용이 확인되었습니다. 유사성: 넥틴 계열에 속합니다. 유사성: Ig 유사 V형(면역글로불린 유사) 도메인 1개를 포함합니다. 유사성: Ig 유사 C2형(면역글로불린 유사) 도메인 2개를 포함합니다. 소단위: PVRL3/넥틴-3 및 PVRL4/넥틴-4와 이종 이량체를 형성할 수 있습니다. 아파딘(PDZ 도메인을 통해)과 C-말단을 통해 상호작용하며, 이 상호작용은 PVRL1을 카드헤린 기반 접착 연접으로 유도합니다. 인테그린 알파V/베타3와 상호작용합니다. 단순포진 바이러스 1형 및 2형, 그리고 가성광견병 바이러스 당단백질 gD와 상호작용하며 이들 바이러스의 수용체 역할을 한다.
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