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	배경
	간, 신장, 장 및 기타 장기에 존재하는 다특이성 유기 양이온 수송체는 많은 내인성 소형 유기 양이온뿐만 아니라 다양한 약물 및 환경 독소의 배출에 매우 중요합니다. 이 유전자가 코딩하는 단백질은 세포막 단백질로, 유기 양이온 수송체이자 나트륨 의존성 고친화성 카르니틴 수송체로서 기능합니다. 이 단백질은 카르니틴의 능동적인 세포 흡수에 관여합니다. 이 유전자의 돌연변이는 전신성 원발성 카르니틴 결핍증(CDSP)의 원인이 되며, 이는 상염색체 열성 유전 질환으로, 유아기에는 저케톤성 저혈당증과 급성 대사성 보상부전으로, 성인기에는 골격근병증 또는 심근병증으로 나타납니다. 이 유전자의 대체 스플라이싱으로 인해 여러 전사 변이체가 생성됩니다. [RefSeq 제공, 2015년 4월], 질병: SLC22A5 결함은 전신성 원발성 카르니틴 결핍증(CDSP)의 원인입니다 [MIM:212140]. CDSP는 카르니틴 수송 결함으로 인한 지방산 산화의 상염색체 열성 유전 질환입니다. 이 질환은 유아기에 저케톤성 저혈당증과 급성 대사성 보상부전으로 나타나거나, 성인이 되어서는 골격근병증이나 심근병증으로 나타날 수 있습니다. SLC22A5 유전자 결함은 크론병(CD) [MIM:266600]에 대한 감수성의 원인이 될 수 있습니다. 크론병은 염증성 장질환(IBD)의 한 형태로, 위장관의 어느 부위든 침범할 수 있지만, 가장 흔하게는 회장 말단과 결장에 발생합니다. 장 염증은 장벽 전체에 걸쳐 나타나며 불연속적입니다. 크론병은 일반적으로 자가면역 질환으로 분류됩니다. SLC22A5는 나트륨 이온 의존성 고친화성 카르니틴 수송체로, 카르니틴의 능동적 세포 흡수에 관여합니다. 카르니틴 분자 하나당 나트륨 이온 하나를 수송하며, 나트륨 이온을 사용하지 않고 테트라에틸암모늄(TEA)과 같은 유기 양이온도 수송합니다. 또한 카르니틴과 TEA의 상대적 흡수 활성 비율은 11.3입니다. 기타: 에메틴, 퀴니딘 및 베라파밀에 의해 억제됩니다. 에메틴의 IC(50)은 4.2 μM입니다. 발프로산에 의해 억제되지 않습니다. 유사성: 주요 촉진자 슈퍼패밀리에 속합니다. 유기 양이온 수송체 패밀리입니다. 소단위: PDZK1과 상호작용합니다. 조직 특이성: 신장, 골격근, 심장 및 태반에서 강하게 발현됩니다. 상피 세포를 포함하여 크론병의 영향을 받는 장 세포 유형에서 높은 발현량을 보입니다. CD68 대식세포와 CD43 T 세포에서 발현되지만 CD20 B 세포에서는 발현되지 않습니다.
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