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TRPS1; Zinc finger transcription factor Trps1; Tricho-rhino-phalangeal syndrome type |
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	배경
	전사 억제인자 GATA 결합 1(TRPS1) Homo sapiens 이 유전자는 GATA 조절 유전자를 억제하고 다이네인 경쇄 단백질에 결합하는 전사 인자를 암호화합니다. 암호화된 단백질이 다이네인 경쇄 단백질에 결합하면 GATA 합의 서열에 대한 결합에 영향을 미치고 전사 활성을 억제합니다. 이 유전자의 결함은 트리코-리노-팔랑게알 증후군(TRPS) 1~3형의 원인입니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 질병: TRPS1과 관련된 염색체 이상은 트리코-리노-팔랑게알 증후군 2형(TRPS2)의 원인입니다. [MIM:150230] TRPS2는 8q24.1 염색체 부위의 결실로 인해 TRPS1 및 EXT1 유전자의 기능적 복제본이 소실되는 인접 유전자 증후군입니다. 질환: TRPS1의 결함은 제1형 모발비인두증후군(TRPS1) [MIM:190350]의 원인입니다. TRPS1은 두개안면 및 골격 이상을 특징으로 하는 상염색체 우성 질환입니다. 제3형 모발비인두증후군과 대립유전자 관계에 있습니다. 전형적인 특징으로는 드문드문한 두피 모발, 뭉툭한 코끝, 돌출된 귀, 길고 편평한 인중, 얇은 윗입술선 등이 있습니다. 골격 결함에는 손가락뼈의 원뿔형 골단, 고관절 기형 및 저신장이 포함됩니다. 질환: TRPS1의 결함은 제3형 모발비강지골증후군(TRPS3)[MIM:190351]의 원인입니다. TRPS3는 두개안면 및 골격 이상을 특징으로 하는 상염색체 우성 질환입니다. 이는 제1형 모발비강지골증후군과 대립유전자 관계에 있습니다. TRPS3에서는 더 심한 단지증과 성장 지연이 관찰됩니다. 기능: 전사 억제자. 척추동물 발달의 특정 부위 및 단계에서 GATA 조절 유전자의 발현을 제한하는 역할을 할 수 있습니다. 전립선암 세포 사멸에 관여할 수 있음. 유사점: GATA형 아연 손가락 도메인 1개 포함. 유사점: C2H2형 아연 손가락 도메인 7개 포함. 소단위: GATA 서열에 특이적으로 결합. 조직 특이성: 성인에서 널리 발현됨. 태아의 뇌, 폐, 신장, 간, 비장 및 흉선에서 발견됨. 안드로겐 의존성 전립선암 세포에서 안드로겐 비의존성 전립선암 세포보다 더 높은 발현량을 보임.
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	파라핀에 포매된 인간 폐암 조직에 대한 TRPS1 항체를 이용한 면역조직화학 분석. 오른쪽 그림은 합성 펩타이드로 차단한 결과이다.

