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	이 유전자는 처음에는 갑상선 특이적 전사 인자로 확인된 단백질을 암호화합니다. 암호화된 단백질은 티로글로불린 프로모터에 결합하여 갑상선 특이적 유전자의 발현을 조절할 뿐만 아니라 형태 형성에 관여하는 유전자의 발현도 조절하는 것으로 알려져 있습니다. 이 유전자의 돌연변이 및 결실은 양성 유전성 무도병, 무도무정위운동증, 선천성 갑상선기능저하증, 신생아 호흡곤란과 관련이 있으며, 갑상선암과도 관련될 수 있습니다. 이 유전자에는 서로 다른 이소형을 암호화하는 여러 전사 변이체가 발견되었습니다. 이 유전자는 리보솜 유전자 전사에 관여하는 전사 종결 인자 1(TTF1)이라는 다른 유전자와 'TTF1'이라는 기호/별칭을 공유합니다. [RefSeq 제공, 2014년 2월], 질병: NKX2-1 결함은 양성 유전성 무도병(BHC) [MIM:118700]의 원인이며, 치매가 없는 유전성 무도병으로도 알려져 있습니다. BHC는 상염색체 우성 유전 질환입니다. 증상이 조기에 발병하는 점(보통 5세 이전)과 일부 BHC 가족에서 성인이 되면서 증상이 감소하는 경향이 있다는 점은 이 질환이 뇌 발달 장애로 인해 발생함을 시사합니다. BHC는 비진행성 질환이며 환자의 지능은 정상 또는 정상보다 약간 낮습니다. 가족 내 및 가족 간에 상당한 변이가 있으며, 여기에는 구음 장애, 축성 근긴장 이상, 보행 장애 등이 포함됩니다. NKX2-1 유전자 결함은 무도병, 갑상선 기능 저하증, 신생아 호흡곤란 증후군(CHNRD)[MIM:610978]의 원인입니다. 이 증후군은 신경계, 갑상선 및 호흡기 문제를 포함합니다. NKX2-1은 티로글로불린, 티로페록시다제, 티로트로핀 수용체와 같은 갑상선 특이 유전자의 프로모터에 결합하여 활성화시키는 전사 인자입니다. 갑상선 분화 표현형 유지에 매우 중요합니다. 폐 발달 및 계면활성제 항상성 유지에 역할을 할 수 있음., PTM: 세린 잔기에서 인산화됨., 유사성: NK-2 호메오박스 계열에 속함., 유사성: 1개의 호메오박스 DNA 결합 도메인을 포함함., 조직 특이성: 갑상선 및 폐.
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