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	과산화소체 생합성 인자 19(PEX19) 유전자는 초기 과산화소체 생합성에 필수적입니다. 이 유전자는 세포질 샤페론 역할과 과산화소체 막 단백질(PMP)의 유입 수용체 역할을 모두 수행합니다. 과산화소체(PEX)는 기능적인 과산화소체 조립에 필수적인 단백질입니다. 과산화소체 생합성 장애(PBD)는 과산화소체 기능의 여러 결함을 특징으로 하는 유전적으로 이질적인 상염색체 열성 유전 질환으로, 치명적인 질병군입니다. 이 질환은 적어도 14개의 상보성 그룹을 가지며, 일부 상보성 그룹에서는 하나 이상의 표현형이 관찰됩니다. PBD 환자의 임상적 특징은 다양하지만, 모든 PBD 환자의 세포는 하나 이상의 과산화소체 기질 단백질이 세포소기관으로 유입되는 데 결함을 보입니다. 이 유전자의 결함은 젤웨거 증후군(ZWS)과 과산화소체 생합성 장애 보완군 14(PBD-CG14)의 원인이 됩니다. PBD-CG14는 PBD-CGJ라고도 알려져 있습니다. (대체 산물: 일부 동형 단백질에 대한 실험적 확인이 부족할 수 있습니다. 질병: PEX19 유전자 결함은 젤웨거 증후군(ZWS) [MIM:214100]의 원인입니다. ZWS는 안면 기형, 간비대, 안구 이상, 신장 낭종, 청력 장애, 심각한 정신운동 지연, 심한 근긴장 저하 및 신생아 발작을 특징으로 하는 치명적인 과산화소체 생합성 장애입니다. 생후 1년 이내에 사망합니다. 질병: PEX19 유전자 결함은 과산화소체 생합성 장애 보완군 14(PBD-CG14) [MIM:600279]의 원인입니다. PBD-CGJ라고도 알려져 있습니다.) PBD는 과산화소체 막 또는 기질로의 단백질 유입 실패로 인해 발생하는 과산화소체 질환군을 지칭합니다. PBD군은 젤웨거 증후군(ZWS), 신생아 부신백질이영양증(NALD), 영아 레프섬병(IRD), 그리고 고전적 근위사지 연골이형성증 점상증(RCDP)의 네 가지 질환으로 구성됩니다. ZWS, NALD, IRD는 RCDP와는 구별되며, 젤웨거 스펙트럼으로 알려진 중복 표현형의 임상적 연속체를 형성합니다. PBD군은 유전적으로 이질적이며, 상보성 연구에 따르면 최소 14개의 서로 다른 유전적 그룹이 존재합니다. 기능: 초기 과산화소체 생합성에 필수적이며, 세포질 샤페론 역할과 과산화소체 막 단백질(PMP)의 유입 수용체 역할을 모두 수행합니다. 세포질에서 새로 합성된 PMP의 소수성 막관통 도메인과 상호작용하여 이를 결합 및 안정화시키고, 막 단백질인 PEX3에 결합하여 과산화소체 막으로 이동시킵니다. CDKN2A가 핵으로 이동하는 것을 막고 MDM2와의 상호작용을 방지하여 TP53의 능동적 분해를 유도합니다. 유사점: 페록신-19 계열에 속합니다. 세포 내 위치: 주로 세포질에 존재합니다. 일부 분획은 퍼옥시좀의 외표면에 막 결합되어 있습니다. 소단위: PEX3, PEX10, PEX11A, PEX11B, PEX12, PEX13, PEX14 및 PEX16, PXMP2/PMP22, PXMP4/PMP24, SLC25A17/PMP34, ABCD1/ALDP, ABCD2/ALDRP 및 ABCD3/PMP70을 포함한 광범위한 퍼옥시좀 막 단백질과 상호작용합니다. 또한 종양 억제인자인 CDKN2A/p19ARF와도 상호작용합니다. 조직 특이성: 모든 조직에서 발현됩니다. 아이소폼 1은 자궁 내를 제외한 모든 조직에서 강하게 우세하며, 자궁 내에서는 아이소폼 2가 주된 형태입니다.
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	MCF-7 세포 용해물을 PEX19 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
	

	HT-29 세포 용해물을 PEX19 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석하였다.

