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50kDa

TNFRSF1A

TNFRSF1A; TNFAR; TNFR1; Tumor necrosis factor receptor superfamily member 1A; Tumor
necrosis factor receptor 1; TNF-R1; Tumor necrosis factor receptor type I; TNF-RI; TNFR-I;
p55; p60; CD antigen CD120a
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	이 유전자는 TNF 수용체 단백질 슈퍼패밀리의 구성원을 암호화합니다. 암호화된 수용체는 막 결합형과 가용성 형태로 존재하며, 각각 리간드인 종양 괴사 인자 알파(TNF-α)의 막 결합형과 가용성 형태와 상호작용합니다. 막 결합형 TNF-α가 막 결합형 수용체에 결합하면 수용체 삼량체화 및 활성화가 유도되며, 이는 세포 생존, 세포 사멸 및 염증에 관여합니다. 암호화된 수용체의 단백질 분해 과정을 통해 가용성 형태의 수용체가 방출되며, 이는 유리 TNF-α와 상호작용하여 염증을 억제할 수 있습니다. 이 유전자의 돌연변이는 발열, 복통 및 기타 증상을 특징으로 하는 종양 괴사 인자 수용체 관련 주기성 증후군(TRAPS)의 원인이 됩니다. 또한 이 유전자의 돌연변이는 인간 환자의 다발성 경화증과도 관련될 수 있습니다. [Redisease 제공: TNFRSF1A 결함은 가족성 동면열(FHF)의 원인입니다 [MIM:142680]; 종양괴사 인자 수용체 관련 주기성 증후군(TRAPS)으로도 알려져 있습니다. FHF는 재발성 발열, 복통, 국소적인 압통성 피부 병변 및 근육통을 특징으로 하는 유전성 주기성 발열 증후군입니다. 반응성 아밀로이드증이 주요 합병증이며 25%의 사례에서 발생합니다. 세포질막 근접 영역과 사멸 도메인을 포함하는 C-말단 영역 모두 TRPC4AP와의 상호작용에 관여합니다. A-SMASE를 유도하는 도메인은 사멸 도메인과 동일할 가능성이 높습니다. N-SMASE 활성화 도메인(NSD)은 N-SMASE 활성화에 필요충분조건입니다. TNFSF2/TNF-알파 및 동종삼량체 TNFSF1/림포톡신-알파의 수용체입니다. 어댑터 분자 FADD는 활성화된 수용체로 카스파제-8을 모집합니다. 결과적으로 생성된 사멸 유도 신호 복합체(DISC)는 카스파제-8 단백질 분해 활성화를 수행하여 세포 사멸을 매개하는 카스파제(아스파르트산 특이적 시스테인 프로테아제)의 연쇄 반응을 시작합니다. 항바이러스 상태 및 산성 스핑고미엘린분해효소 활성화를 포함한 비세포 사멸성 TNF 효과 유도에 기여합니다. (온라인 정보: FMF 및 유전성 자가염증 질환 돌연변이 목록, PTM: 가용성 형태는 막 형태에서 단백질 분해 과정을 통해 생성됩니다., 유사성: 1개의 사멸 도메인을 포함합니다., 유사성: 4개의 TNFR-Cys 반복 서열을 포함합니다., 소단위: TNF가 세포외 도메인에 결합하면 동종삼량체화가 일어납니다. 응집된 사멸 도메인은 TRADD의 사멸 도메인과 특이적으로 상호작용하는 새로운 분자 인터페이스를 제공합니다.) TRAFS, RIPK1, 그리고 아마도 FADD와 같은 다양한 TRADD 상호작용 단백질들이 TRADD와의 결합을 통해 복합체에 모집됩니다. 이 복합체는 적어도 두 가지의 서로 다른 신호 전달 경로, 즉 세포 사멸과 NF-κB 신호 전달을 활성화합니다. BAG4, BRE, FEM1B, GRB2, SQSTM1 및 TRPC4AP와 상호작용합니다. HCV 코어 단백질과도 상호작용합니다.
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	파라핀에 포매된 인간 유방암 조직에 대한 TNF 수용체 I 항체를 이용한 면역조직화학 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과이다.
	

	파라핀 포매된 인간 신장의 면역조직화학 분석. 1. 항체를 1:200으로 희석하여 4°C에서 하룻밤 동안 반응시켰다. 2. 고압 및 고온 EDTA 용액(pH 8.0)을 사용하여 항원을 회복시켰다. 3. 이차 항체를 1:200으로 희석하여 실온에서 30분간 반응시켰다.
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