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TNFRSF11A RANK

Tumor necrosis factor receptor superfamily member 11A (Osteoclast differentiation factor
receptor;ODFR;Receptor activator of NF-KB;CD antigen CD265)
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	이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 TNF 수용체 슈퍼패밀리의 구성원입니다. 이 수용체는 다양한 TRAF 계열 단백질과 상호작용하여 NF-κB 및 MAPK8/JNK의 활성화를 유도합니다. 이 수용체와 그 리간드는 T 세포와 수지상 세포 간의 상호작용을 조절하는 중요한 인자입니다. 또한 이 수용체는 파골세포 및 림프절 발달에 필수적인 매개체입니다. 이 유전자좌의 돌연변이는 가족성 팽창성 골용해증, 상염색체 열성 골경화증, 파제트병과 관련이 있습니다. 이 유전자좌에 대해서는 대체 스플라이싱된 전사 변이체가 보고되었습니다. [RefSeq 제공, 2012년 8월], 질병: TNFRSF11A 결함은 파제트병 2(PDB2) [MIM:602080]의 원인이며, 가족성 파제트병으로도 알려져 있습니다. PDB2는 FEO와 임상적으로 유사한 골 재형성 장애입니다. 그러나 FEO와 달리, PDB2 환자는 척추, 골반, 두개골에 병변이 나타나는 축골격계 침범을 보입니다. TNFRSF11A 유전자 결함은 가족성 팽창성 골용해증(FEO)[MIM:174810]의 원인입니다. FEO는 국소적인 골 재형성 증가를 특징으로 하는 드문 상염색체 우성 골 질환입니다. 골용해성 병변은 일반적으로 성인 초기에 장골에서 발생합니다. FEO는 종종 조기 발병 난청 및 치아 상실과 관련이 있습니다. TNFRSF11A 유전자 결함은 상염색체 열성 7형 골경화증(OPTB7)[MIM:612301]의 원인이며, 저감마글로불린혈증을 동반한 파골세포 결핍 골경화증이라고도 합니다. 골경화증은 미성숙 뼈의 흡수 결함으로 인해 뼈가 비정상적으로 조밀해지는 드문 유전 질환입니다. 이 질환은 두 가지 형태로 나타나는데, 하나는 자궁 내, 유아기 또는 소아기에 발생하는 심각한 상염색체 열성 유전 형태이고, 다른 하나는 청소년기 또는 성인기에 발생하는 양성 상염색체 우성 유전 형태입니다. OPTB7은 파골세포의 부족을 특징으로 하며, 이는 파골세포 발달의 분자적 결함을 시사합니다. OPTB7은 저감마글로불린혈증과 관련이 있습니다. 기능: TNFSF11/RANKL/TRANCE/OPGL 수용체; RANKL 매개 파골세포 형성에 필수적입니다. T세포와 수지상세포 간의 상호작용 조절에 관여함. 유사성: 4개의 TNFR-Cys 반복 서열을 포함함. 소단위: TRAF1, TRAF2, TRAF3, TRAF5 및 TRAF6와 상호작용함. 조직 특이성: 골격근, 흉선, 간, 결장, 소장 및 부신에서 높은 수준으로 널리 발현됨.
	연구 분야
	사이토카인-사이토카인 수용체 상호작용;
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	HeLa 세포 용해물의 웨스턴 블롯 분석에서 항체는 1000배 희석되었고, 이차 항체는 1:20000으로 희석되었다.
	

	파라핀에 포매된 인간 간 조직의 면역조직화학 분석에서 항체는 1:200으로 희석하였다.

