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	이 유전자는 N-말단에 UbL 도메인, DnaJ 도메인, C-말단에 HEPN 도메인을 포함하는 삭신 단백질을 코딩합니다. 이 유전자는 중추신경계에서 높은 수준으로 발현되며, 피부, 골격근에서도 발견되고 췌장에서는 낮은 수준으로 발현됩니다. 이 유전자는 12.8kb가 넘는 매우 큰 엑손을 포함합니다. 이 유전자의 돌연변이는 상염색체 열성 유전 질환인 샤를부아-사그네이 경직성 운동실조증(ARSACS)을 유발하는데, 이는 조기 발병 소뇌 운동실조와 경직, 말초신경병증을 특징으로 하는 신경퇴행성 질환입니다. siRNA를 이용한 삭신(sacsin) 발현 억제의 효과에 관한 논문의 저자들은 삭신이 돌연변이 아탁신-1(ataxin-1)에 대한 보호 효과를 나타낸다고 결론지었으며, "다중 도메인을 가진 대형 삭신 단백질은 Hsp70 샤페론 작용을 유도할 수 있고 다른 운동실조 관련 단백질의 효과를 조절할 가능성이 있다"고 제안했습니다(Parfitt et al., PubMed: 19208651). 질병: SACS 결함은 샤를부아-사그네이 상염색체 열성 경직성 운동실조증(ARSACS) [MIM:270550]의 원인입니다. ARSACS는 퀘벡 주 샤를부아-사그네이-락-생-장 지역에서 유병률이 높은 조기 발병 신경퇴행성 질환입니다. 이 질환은 감각신경 전도 소실, 운동신경 속도 감소, 망막신경 섬유의 과수초화를 특징으로 합니다. 기능: 샤페론 매개 단백질 접힘에 관여할 수 있습니다. 유사성: HEPN 도메인 1개를 포함합니다. 유사성: J 도메인 1개를 포함합니다. 조직 특이성: 중추신경계에서 높은 수준으로 발현됩니다. 골격근에서도 발견되며 췌장에서는 낮은 수준으로 발현됩니다.
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	후성유전학 및 핵 신호전달; 전사; 도메인 패밀리; HLH/류신 지퍼; 류신 지퍼; 신호전달; 단백질 수송; 샤페론; 기타 샤페론; 대사; 경로 및 과정; 미토콘드리아 대사; 미토콘드리아 마커
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	파라핀 포매된 인간 결장암 조직의 면역조직화학 분석. 1. 항체를 1:200으로 희석하여 4°C에서 하룻밤 동안 반응시켰다. 2. Tris-EDTA, pH 9.0 용액을 사용하여 항원을 회복시켰다. 3. 이차 항체를 1:200으로 희석하여 실온에서 45분간 반응시켰다.

