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	적용
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	배경
	이 유전자 산물은 Ras 신호 전달 경로의 음성 조절자 역할을 하는 것으로 보입니다. 이 유전자의 돌연변이는 신경섬유종증 1형, 소아 골수단핵구 백혈병 및 왓슨 증후군과 관련이 있습니다. 이 유전자의 mRNA는 RNA 편집(CGA>UGA->Arg1306Term)을 거쳐 조기 번역 종결을 초래합니다. 또한, 이 유전자에서는 서로 다른 이소형을 암호화하는 대체 스플라이싱 전사 변이체가 보고되었습니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 대체 산물: 일부 이소형에 대한 실험적 확인이 부족할 수 있음, 주의: 원래(PubMed:8807336) 상염색체 우성 증후군인 LEOPARD(LS)와 관련이 있는 것으로 생각되었습니다., 질병: NF1의 결함은 가족성 척추 신경섬유종증(척추 신경섬유종증)의 원인입니다. [MIM:162210] 가족성 척추 신경섬유종증은 다발성 척추 종양을 특징으로 하는 신경섬유종증의 다른 형태로 간주됩니다. 질환: NF1 유전자 결함은 소아 골수단핵구 백혈병(JMML) [MIM:607785]의 원인입니다. JMML은 소아 골수이형성증후군으로, 소아 골수이형성증후군(MDS) 사례의 약 30%와 백혈병의 2%를 차지합니다. NF1 유전자의 생식세포 돌연변이는 JMML과 1형 신경섬유종증(NF1)의 연관성을 설명합니다. 질환: NF1 유전자 결함은 신경섬유종증-누난 증후군(NFNS) [MIM:601321]의 원인입니다. NFNS는 NF1과 누난 증후군(NS)의 증상이 모두 나타나는 것이 특징입니다. NS는 안면 기형, 저신장, 양안격리증, 심장 기형, 난청, 운동 발달 지연 및 출혈 경향을 특징으로 하는 질환입니다. NF1 유전자 결함은 제1형 신경섬유종증(NF1)[MIM:162200]의 원인이며, 폰 레클링하우젠 증후군이라고도 합니다. NF1은 가장 흔한 상염색체 우성 질환 중 하나이며(약 3000명 중 1명꼴), 5세 이전에 완전 침투율을 보이고 돌연변이율이 높아 NF1 환자의 30~50%에서 새로운 돌연변이가 나타납니다. NF1의 다양한 임상적 특징으로는 피부 색소 침착 반점(카페오레 반점), 홍채의 리쉬 결절, 말초 신경계 관련 종양 및 섬유종성 피부 종양이 있습니다. NF1 유전자 결함은 왓슨 증후군(WS)[MIM:193520]의 원인입니다. WS는 폐동맥 협착증, 카페오레 반점, 정신 지체를 특징으로 합니다. WS는 NF1의 비정형적인 형태로 간주됩니다. 질병: NF1의 결함은 대장암(CRC)의 원인이 될 수 있습니다[MIM:114500]. 기능: Ras의 GTPase 활성을 자극합니다. NF1은 Ras GAP에 대한 친화도는 높지만 특이적 활성은 낮습니다. Ras 활성의 조절자일 수 있습니다. RNA 편집: 1306번째 위치의 정지 코돈(UGA)은 RNA 편집에 의해 생성됩니다. NF1 환자의 말초 신경초 종양(PNST) 샘플에서 다양한 수준의 RNA 편집이 발생합니다. 엑손 23A를 포함하는 전사체에서 우선적으로 관찰됩니다. 유사성: 1개의 CRAL-TRIO 도메인을 포함합니다. 유사성: 1개의 Ras-GAP 도메인을 포함합니다.
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	NF1 항체를 이용한 HepG2 세포의 면역형광 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과입니다.
	

	NF1 항체를 사용하여 HepG2 세포 용해물을 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
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