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TSEN54; SEN54; tRNA-splicing endonuclease subunit Sen54; SEN54 homolog; HsSEN54;
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	이 유전자는 tRNA 스플라이싱 엔도뉴클레아제 복합체의 소단위를 암호화하며, 이 복합체는 전구체 tRNA에서 인트론을 제거하는 반응을 촉매합니다. 또한 이 복합체는 전령 RNA(pre-mRNA)의 3' 말단 처리에도 관여합니다. 이 유전자의 돌연변이는 제2형 교뇌소뇌형성부전증을 유발합니다.[RefSeq 제공, 2009년 10월], 질병: TSEN54 유전자 결함은 제2형 교뇌소뇌형성부전증 A형(PCH2A) [MIM:277470]의 원인입니다. PCH2형은 출생 시부터 진행되는 소두증과 추체외로 운동이상증 및 무도병, 간질을 동반하며 척수는 정상 소견을 보이는 것이 특징입니다. 질병: TSEN54 유전자 결함은 제4형 교뇌소뇌형성부전증(PCH4) [MIM:225753]의 원인입니다. 소뇌교 형성부전증(PCH)은 비정상적으로 작은 소뇌와 뇌간을 특징으로 하는 이질적인 질환군입니다. PCH4는 심각한 경과와 조기 사망을 특징으로 합니다. 기능: tRNA 스플라이싱 엔도뉴클레아제 복합체의 비촉매 소단위체로, 이 복합체는 전tRNA의 스플라이스 부위를 식별하고 절단하는 역할을 합니다. 이 소단위체는 전tRNA의 5' 및 3' 스플라이스 부위를 절단하여 인트론을 방출합니다. 생성물은 인트론과 2',3' 고리형 인산 및 5'-OH 말단을 가진 두 개의 tRNA 반쪽 분자입니다. 스플라이스 부위에는 보존된 서열이 없지만, 인트론은 유전자 내에서 항상 같은 위치에 존재하며, 따라서 스플라이스 부위는 tRNA 본체의 일정한 구조적 특징으로부터 일정한 거리에 있습니다. tRNA 스플라이싱 엔도뉴클레아제는 pre-mRNA 3' 말단 처리 인자와의 결합을 통해 mRNA 처리에도 관여하며, 이는 pre-tRNA 스플라이싱과 pre-mRNA 3' 말단 형성 사이의 연관성을 확립하여 엔도뉴클레아제 소단위체가 여러 RNA 처리 과정에 관여함을 시사합니다. PTM: DNA 손상 시 ATM 또는 ATR에 의해 인산화됩니다. 유사성: SEN54 계열에 속합니다. 세포 내 위치: 핵소체에 일시적으로 존재할 수 있습니다. 소단위체: tRNA 스플라이싱 엔도뉴클레아제는 SEN2, SEN15, SEN34/LENG5 및 SEN54로 구성된 이종사량체입니다. tRNA 스플라이싱 엔도뉴클레아제 복합체는 CLP1, CPSF1, CPSF4 및 CSTF2와 같은 Pre-mRNA 3' 말단 처리 기계 단백질도 포함합니다. 또한 SEN2의 isoform 2를 포함하는 복합체에 속합니다.
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	TSEN54 항체에 대한 웨스턴 블롯 분석. 오른쪽 레인은 TSEN54 펩타이드로 차단되었습니다.
	

	TSEN54 항체를 이용한 파라핀 포매 인간 폐암 조직의 면역조직화학 분석. 오른쪽 레인은 TSEN54 펩타이드로 차단 처리되었습니다.

