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	이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 G-단백질 결합 수용체 패밀리 2에 속합니다. 이 단백질은 부갑상선 호르몬(PTH)과 부갑상선 호르몬 유사 호르몬(PTHLH)의 수용체입니다. 이 수용체의 활성은 아데닐릴 시클라아제를 활성화하는 G 단백질과 포스파티딜이노시톨-칼슘 이차 신호 전달 시스템에 의해 매개됩니다. 이 수용체의 결함은 얀센 골단 연골이형성증(JMC), 블롬스트란드형 연골이형성증(BOCD), 그리고 연골종증의 원인으로 알려져 있습니다. 이 유전자에는 동일한 단백질을 코딩하는 두 가지 전사 변이체가 발견되었습니다. [RefSeq 제공, 2010년 5월], 질병: PTH1R 결함은 일차 치아 맹출 부전(PFE)의 원인입니다 [MIM:125350]. PFE는 침투율이 높고 표현형이 다양한 드문 질환으로, 명백한 기계적 간섭의 증거 없이 치아가 잔류하는 것이 특징입니다. 오히려, 치아 맹출 기전 자체의 기능 장애로 인해 골 흡수로 맹출 경로가 확보되었음에도 불구하고 유착되지 않은 영구치가 맹출하지 못하는 것으로 보입니다. PTH1R 유전자 결함은 블롬스트랜드형 연골이형성증(BOCD)[MIM:215045]의 원인입니다. BOCD는 심각한 골격 이형성증입니다. PTH1R 유전자 결함은 아이켄 증후군[MIM:600002]의 원인입니다. 아이켄 증후군은 손발의 골격 이형성증 또는 뼈 재형성 결함이라고도 하며, 드문 가족성 상염색체 열성 골격 이형성증입니다. 이 질환은 다발성 골단 이형성증, 특히 골단, 골반, 손과 발의 골화 지연, 손과 발의 뼈 형태 이상, 골반 연골의 비정상적인 잔존, 그리고 경미한 성장 지연을 특징으로 합니다. PTH1R 유전자 결함은 얀센 골단 연골이형성증(JMC) [MIM:156400]의 원인입니다. JMC는 드문 상염색체 우성 유전 질환으로, 사지 단축 왜소증과 고칼슘혈증, 그리고 두 가지 부갑상선 호르몬의 혈청 농도가 정상 또는 낮은 것이 특징입니다. PTH1R 유전자 결함은 내연골종증 [MIM:166000]의 원인이 될 수 있습니다. 내연골종은 뼈에 발생하는 흔한 양성 연골 종양입니다. 연골종은 단일 병변으로 발생하거나 연골종증(올리어병 및 마푸치병)에서 다발성 병변으로 발생할 수 있습니다. 연골종으로 인한 임상적 문제에는 골격 변형과 골육종으로의 악성 변화 가능성이 포함됩니다. 기능: 이는 부갑상선 호르몬 및 부갑상선 호르몬 관련 펩티드의 수용체입니다. 이 수용체의 활성은 아데닐릴 시클라아제를 활성화하는 G 단백질과 포스파티딜이노시톨-칼슘 2차 신호 전달 시스템에 의해 매개됩니다. 유사성: G 단백질 결합 수용체 2 계열에 속합니다. 조직 특이성: 대부분의 조직에서 발현되며, 신장, 뼈, 간에서 가장 풍부하게 존재합니다.
	연구 분야
	신경활성 리간드-수용체 상호작용;
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	PTHR1 항체를 이용한 MCF7 세포의 면역형광 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과입니다.
	

	PTHR1 항체를 이용한 파라핀 포매 인간 뇌 조직의 면역조직화학 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과이다.
	

	PTHR1 항체를 사용하여 Jurkat 세포 용해물을 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
	

	PTH/PTHrP-R 다클론 항체를 1:1000으로 희석하여 COLO 세포에 대한 웨스턴 블롯 분석을 수행하였다.

