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	적용
	항원 정보
	배경
	과산화소체 생합성 인자 14(PEX14) (인간) 이 유전자는 과산화소체 유입 기계의 필수 구성 요소를 암호화합니다. 이 단백질은 C-말단이 세포질에 노출된 상태로 과산화소체 막에 통합되며, PTS1 과산화소체 표적화 신호를 포함하는 단백질에 대한 세포질 수용체와 상호작용합니다. 또한 이 단백질은 전사 억제인자로 기능하며 히스톤 탈아세틸화효소와 상호작용합니다. 이 유전자의 돌연변이는 젤웨거 증후군의 한 형태를 유발합니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 질병: PEX14 결함은 젤웨거 증후군(ZWS) [MIM:214100]의 원인입니다. ZWS는 치명적인 과산화소체 생합성 장애로, 안면 기형, 간비대, 안구 이상, 신장 낭종, 청력 장애, 심각한 정신운동 지연, 심한 근긴장 저하 및 신생아 발작을 특징으로 합니다. 생후 첫 해 이내에 사망합니다. 질병: PEX14의 결함은 퍼옥시좀 생합성 장애 상보성 그룹 K(PBD-CGK) [MIM:601791]의 원인입니다. PBD는 퍼옥시좀 막 또는 기질로의 단백질 유입 실패로 발생하는 퍼옥시좀 질환 그룹을 지칭합니다. PBD 그룹은 젤웨거 증후군(ZWS), 신생아 부신백질이영양증(NALD), 영아 레프섬병(IRD), 고전적 근위사지 연골이형성증 점상증(RCDP)의 네 가지 질환으로 구성됩니다. ZWS, NALD 및 IRD는 RCDP와는 구별되며 젤웨거 스펙트럼으로 알려진 중복 표현형의 임상적 연속체를 구성합니다. PBD 그룹은 상보성 연구에 따르면 최소 14개의 서로 다른 유전적 그룹으로 구성된 유전적으로 이질적입니다. 기능: PEX13 및 PEX17과 함께 퍼옥시좀 전위 기계의 구성 요소입니다. PTS1 및 PTS2 수용체 모두와 상호작용합니다. PEX17에 직접 결합합니다. 유사성: 페록신-14 계열에 속합니다. 하위 단위: PEX19와 상호작용합니다.
	연구 분야
	표지자 및 세포 표지자; 세포 소기관 표지자; 세포 소기관; 과산화소체; 신호 전달; 단백질 이동; 세포 소기관 단백질; 후성유전학 및 핵 신호 전달; 전사; 기타 요인
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	마우스 간 용해물을 이용한 웨스턴 블롯 분석에서 항체는 1000배 희석하였고, 이차 항체는 1:20000으로 희석하였다.

