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RYR2; Ryanodine receptor 2; RYR-2; RyR2; hRYR-2; Cardiac muscle ryanodine receptor;
Cardiac muscle ryanodine receptor-calcium release channel; Type 2 ryanodine receptor
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	이 유전자는 심근 세포질 세망에서 발견되는 리아노딘 수용체를 암호화합니다. 암호화된 단백질은 리아노딘 수용체 단백질 4량체와 FK506 결합 단백질 1B 단백질 4량체로 구성된 칼슘 채널의 구성 요소 중 하나이며, 심근에 칼슘을 공급합니다. 이 유전자의 돌연변이는 스트레스 유발성 다형성 심실 빈맥 및 부정맥성 우심실 이형성증과 관련이 있습니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 발달 단계: 임신 중 자궁근육에서 발현됨, 질병: RYR2 결함은 카테콜아민성 다형성 심실 빈맥 1형(CPVT1) [MIM:604772]의 원인이며, 스트레스 유발성 다형성 심실 빈맥(VTSIP)으로도 알려져 있습니다. CPVT1은 스트레스 유발성 양방향성 심실 빈맥을 특징으로 하는 상염색체 우성 유전 부정맥 질환으로, 심정지로 이어져 급사를 유발할 수 있습니다. 질환: RYR2 유전자 결함은 가족성 부정맥성 우심실 이형성증 2형(ARVD2) [MIM:600996]의 원인이며, 부정맥성 우심실 심근병증 2형(ARVC2)으로도 알려져 있습니다. ARVD는 우심실 심근의 부분적 퇴행, 전기적 불안정성, 그리고 급사를 특징으로 하는 상염색체 우성 질환입니다. 임상적으로는 심전도 및 혈관조영술 기준에 따라 정의되며, 병리학적 소견으로는 심실 심근이 지방 및 섬유 조직으로 대체되는 것이 관찰되며, 특히 우심실 자유벽에 우선적으로 영향을 미칩니다. 기능: 횡세관과 근형질세망 사이의 연결. 심근 수축은 T세관의 탈분극 후 근소포체(SR)에서 칼슘 이온이 방출됨으로써 유발됩니다. 유도: TGF-베타에 의해 유발됩니다. 기타: 리아노딘은 접합부 근소포체의 칼슘 방출 채널에 결합하여 그 활성을 조절하는 알칼로이드입니다. 기타: 칼슘 방출 채널 활성은 C-말단 부위에 있으며, 단백질의 나머지 부분은 근소포체와 T세관 사이의 접합부 간격을 연결하는 '발' 구조를 구성합니다. 발 구조가 디하이드로피리딘 수용체의 세포질 영역과 상호작용할 가능성이 있습니다. 기타: 칼슘 방출 채널은 칼슘 이온, 마그네슘 이온, ATP 및 칼모듈린에 의해 조절됩니다. 온라인 정보: 리아노딘 수용체 항목, 온라인 정보: RYR2 항목, 유사성: 리아노딘 수용체 계열에 속합니다. 유사성: 2개의 EF-핸드 도메인을 포함합니다. 유사성: 3개의 B30.2/SPRY 도메인을 포함합니다. 유사성: 5개의 MIR 도메인을 포함합니다. 소단위: 동종사량체, 조직 특이성: 심장 근육, 뇌(소뇌 및 해마) 및 태반.
	연구 분야
	칼슘;심근 수축;비대성 심근병증(HCM);부정맥성 우심실 심근병증(ARVC);확장성 심근병증;
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	파라핀에 포매된 인간 뇌 조직에 대한 RyR2 항체를 이용한 면역조직화학 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과이다.
	

	HepG2-UV 마우스-뇌 AD293 PC-3 세포에 대한 웨스턴 블롯 분석 (RyR-2 다클론 항체를 1:2000으로 희석하여 사용)

