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250kDa

MED13L

MED13L; KIAA1025; Mediator of RNA polymerase Il transcription subunit 13-like; Mediator
complex subunit 13-like; Thyroid hormone receptor-associated protein 2; Thyroid hormone
receptor-associated protein complex 240 kDa component-like
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	이 유전자에 의해 코딩되는 단백질은 대부분의 RNA 중합효소 II에 의해 전사되는 유전자의 전사 보조 활성인자로 기능하는 대형 단백질 복합체인 Mediator 복합체의 하위 단위입니다. 코딩된 단백질은 심장과 뇌의 초기 발달에 관여합니다. 이 유전자의 결함은 우측 루프형 대동맥 전위증(DTGA)의 원인입니다.[RefSeq 제공, 2010년 7월], 질병: 우측 루프형 대동맥 전위증 및 정신 지체를 가진 환자에서 MED13L과 관련된 염색체 이상이 발견되었습니다. 전위 t(12;17)(q24.1;q21)., 질병: MED13L의 결함은 우측 루프형 대동맥 전위증(DTGA)의 원인입니다.[MIM:608808]. DTGA는 대혈관이 완전히 역전되어 대동맥이 우심실에서, 폐동맥이 좌심실에서 잘못 기원하는 질환입니다. 이로 인해 폐순환과 전신순환이 완전히 분리되어 생명 유지가 불가능합니다. 환자들은 종종 심방 및/또는 심실 중격 결손이나 다른 유형의 단락을 가지고 있어 최소한의 생명 유지를 위해 두 순환계가 일부 혼합되지만, 수술적 치료가 필수적입니다. 기능: Mediator 복합체의 구성 요소인 Mediator는 거의 모든 RNA 중합효소 II 의존성 유전자의 조절 전사에 관여하는 보조 활성인자입니다. Mediator는 유전자 특이적 조절 단백질로부터 기본 RNA 중합효소 II 전사 기계로 정보를 전달하는 다리 역할을 합니다. Mediator는 조절 단백질과의 직접적인 상호작용을 통해 프로모터에 결합하며, RNA 중합효소 II 및 일반 전사 인자와 함께 기능적인 전개시 복합체를 형성하는 골격 역할을 합니다. 이 소단위는 Wnt 신호 전달 경로 및 SHH 신호 전달 경로의 표적 유전자 전사를 특이적으로 조절할 수 있습니다. PTM: DNA 손상 시 ATM 또는 ATR에 의해 인산화됩니다. 유사성: Mediator 복합체 소단위 13 계열에 속합니다. 소단위: Mediator 복합체의 구성 요소이며, 이 복합체는 MED1, MED4, MED6, MED7, MED8, MED9, MED10, MED11, MED12, MED13, MED13L, MED14, MED15, MED16, MED17, MED18, MED19, MED20, MED21, MED22, MED23, MED24, MED25, MED26, MED27, MED29, MED30, MED31, CCNC, CDK8 및 CDC2L6/CDK11로 구성됩니다. MED12, MED13, CCNC 및 CDK8 소단위는 CDK8 모듈이라고 하는 별개의 모듈을 형성합니다. CDK8 모듈을 포함하는 Mediator는 이 모듈이 없는 Mediator보다 전사 활성화를 지원하는 데 있어 활성이 낮습니다. 하나 이상의 특정 소단위가 결여된 Mediator 복합체의 개별 제제는 ARC, CRSP, DRIP, PC2, SMCC 및 TRAP 등 다양한 이름으로 불립니다. 조직 특이성: 뇌(소뇌), 심장(대동맥), 골격근, 신장, 태반 및 말초 혈액 백혈구에서 높은 발현량을 보입니다. 특히 태아 뇌에서 높은 발현량을 나타냅니다.
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	파라핀에 포매된 인간 뇌 조직에 대한 면역조직화학 분석(MED13L 항체 사용). 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과입니다.

