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	이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 L-아르기닌으로부터 산화질소를 합성하는 산화질소 합성효소 계열에 속합니다. 산화질소는 반응성이 높은 자유 라디칼로, 신경전달, 항균 및 항종양 활성을 포함한 여러 과정에서 생물학적 매개체 역할을 합니다. 뇌와 말초 신경계에서 산화질소는 신경전달물질로서의 다양한 특성을 나타내며, 뇌졸중 및 신경퇴행성 질환과 관련된 신경독성, 연동 운동을 포함한 평활근의 신경 조절, 그리고 음경 발기와 관련이 있는 것으로 알려져 있습니다. 이 단백질은 전신에 걸쳐 발현되며, 특히 골격근에서 높은 발현 수준을 보입니다. 이 유전자에서는 5' UTR이 다른 여러 전사 변이체가 보고되었지만, 이들 전사체의 전체 길이는 아직 알려지지 않았습니다. 또한, 다른 이소형을 인코딩하는 대체 스플라이싱 전사 변이체: 이소형 3은 번역되지 않은 엑손 TEX1(TN-NOS) 또는 TEX1B(TN-NOSB)를 포함하는 다른 대체 스플라이싱 이벤트에 의해 생성되어 이소형 1과 유사한 효소 활성을 갖는 N-말단이 절단된 단백질을 생성합니다. C-말단이 절단된 이소형 4는 이소형 1의 엑손 3과 4 사이에 TEX2 엑손이 삽입되어 프레임 시프트와 조기 정지 코돈을 유발하여 생성됩니다. 촉매 활성: L-아르기닌 + n NADPH + n H(+) + m O(2) = 시트룰린 + 산화질소 + n NADP(+)., 보조인자: 1 FAD 결합., 보조인자: 1 FMN 결합., 보조인자: 헴 그룹., 보조인자: 테트라하이드로비오프테린(BH4). 효소의 이량체 형태를 안정화시킬 수 있습니다. 질환: NOS1 유전자의 유전적 변이는 영아 비후성 유문협착증 1형(IHPS1) [MIM:179010]에 대한 감수성과 관련이 있습니다. IHPS는 백인에서 신생아 1,000명당 1~5명의 발생률을 보이며, 여아보다 남아에게서 현저히 많이 발생합니다(4:1). IHPS는 생후 첫 해에 수술이 필요한 가장 흔한 질환입니다. 이 질환은 유문의 윤상근층의 비대와 증식을 특징으로 하며, 출생 후 2~12주 동안 지속적인 구토를 유발합니다. 유문 이완 기능 장애와 유문 평활근량 증가는 위출구 폐쇄의 원인으로 제시되어 왔습니다. 신경형 이소형의 N-말단 부분에 있는 PDZ 도메인은 단백질-단백질 상호작용에 관여하며, 근육의 시냅스 막으로 n-NOS를 표적화하는 역할을 합니다. 효소 조절: 칼슘/칼모듈린에 의해 활성화됩니다. n-NOS 억제 단백질(PIN)에 의해 억제되는데, PIN은 단백질의 이합체 형성을 방지할 수 있습니다. NOSIP에 의해서도 억제됩니다. 기능: 신체 전반에 걸쳐 다양한 기능을 하는 메신저 분자인 산화질소(NO)를 생성합니다. 뇌와 말초 신경계에서 NO는 신경전달물질의 여러 특성을 나타냅니다. (온라인 정보: 질산화효소 항목, 유사성: NOS 계열에 속함, 유사성: 1개의 FAD 결합 FR형 도메인을 포함함, 유사성: 1개의 플라보독신 유사 도메인을 포함함, 유사성: 1개의 PDZ(DHR) 도메인을 포함함, 세포 내 위치: 골격근에서는 디스트로핀 당단백질 복합체와 결합하여 속근 섬유의 근형질막 아래에 위치합니다. 신경 세포에서는 수상돌기 가시에 풍부하게 존재합니다.) 소단위: 동종이량체. DLG4와 상호작용하며, 이 상호작용은 NOS1과 CAPON의 결합에 의해 억제될 수 있습니다. CAPON 및 RASD1과 삼중 복합체를 형성합니다. CAPON 및 SYN1과 삼중 복합체를 형성합니다. ZDHHC23과 상호작용합니다. NOSIP와도 상호작용하며, 이는 유사성에 의해 시냅스 위치를 손상시킬 수 있습니다. HTR4와도 상호작용합니다. 조직 특이성: 아이소폼 1은 골격근과 뇌, 고환, 폐, 신장에서 검출되며, 심장, 부신, 망막에서는 낮은 수준으로 검출되는 등 모든 조직에 널리 발현됩니다. 혈소판에서는 검출되지 않습니다. 아이소폼 3은 고환에서만 발현됩니다. 아이소폼 4는 고환, 골격근, 폐, 신장에서 검출되며, 뇌에서는 낮은 수준으로 검출되지만 심장과 부신에서는 검출되지 않습니다.
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	nNOS 항체를 이용한 HeLa 세포의 면역형광 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 그림입니다.
	

	INF 2500u/ml를 10분 동안 처리한 Raw264.7 세포 용해물을 nNOS 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
	

	NOS1 다클론 항체를 1:500으로 희석하여 다양한 세포에 대한 웨스턴 블롯 분석을 수행했습니다.

