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	배경
	티로시나제(TYR) 유전자는 티로신을 멜라닌으로 전환하는 과정의 처음 두 단계와 그 이후 적어도 한 단계를 촉매하는 효소입니다. 이 효소는 티로신 수산화효소와 도파 산화효소의 촉매 활성을 모두 가지고 있으며, 기능에 구리가 필요합니다. 이 유전자의 돌연변이는 눈피부백색증을 유발하고, 비병리학적 다형성은 피부 색소 변이를 초래합니다. 인간 게놈에는 이 유전자의 3' 말단 부분과 유사한 위유전자가 존재합니다. [RefSeq 제공, 2008년 10월], 촉매 활성: L-티로신 + L-도파 + O(2) = L-도파 + 도파퀴논 + H(2)O., 보조 인자: 소단위당 2개의 구리 이온 결합., 질병: TYR 결함은 온도 민감성 제1형 눈피부백색증(OCA-ITS) [MIM:606952]의 원인입니다. OCA-ITS 환자는 겨드랑이와 두피의 머리카락은 흰색이고 팔과 다리의 털은 색소가 있습니다., 질병: TYR 결함은 제1A형 눈피부백색증(OCA-IA) [MIM:203100]의 원인입니다. 티로시나아제 음성 눈피부백색증으로도 알려진 OCA-I는 모발, 피부 및 눈의 색소 결핍을 특징으로 하는 상염색체 열성 질환입니다. OCA-I는 티로시나아제 활성이 완전히 결핍되어 비활성 효소가 생성되는 IA형과 티로시나아제 활성이 감소된 IB형의 두 가지 유형으로 나뉩니다. OCA-IA 환자는 출생 후 평생 멜라닌 색소가 없으며 자외선에 대한 민감도가 증가하고 피부암에 걸리기 쉽습니다. 질병: 티로신 Rh 유전자 결함은 눈피부백색증 IB형(OCA-IB) [MIM:606952]의 원인이며, 황색 돌연변이형 백색증으로도 알려져 있습니다. OCA-IB 환자는 출생 시 흰 머리카락을 가지고 있다가 빠르게 노란색 또는 금발로 변합니다. 피부와 눈에는 최소에서 중간 정도의 색소가 발달합니다. 기능: 티로신 Rh는 멜라닌 및 기타 폴리페놀 화합물과 같은 색소 형성에 관여하는 구리 함유 산화효소입니다. 티로신을 도파로, 도파를 도파퀴논으로, 그리고 아마도 5,6-디하이드록시인돌을 인돌-5,6-퀴논으로 전환하는 속도 제한 반응을 촉매합니다. 유도: UV-B 조사 후 발현이 증가합니다. 온라인 정보: Retina International의 과학 뉴스레터, 온라인 정보: Snowy stardom - 2004년 8월호 49호, 온라인 정보: TYR 돌연변이, 온라인 정보: 티로시나제 항목, 다형성: R402Q 다형성과 TYR 돌연변이 대립유전자에 대한 복합 이형접합성은 상염색체 열성 안구 백색증의 흔한 원인입니다. R402Q 다형성은 MITF 유전자 결손과 관련된 Waardenburg 증후군 2형(WS2-OA)에서도 발견됩니다. TYR 유전자의 변이는 피부/모발/눈 색소침착 3형(SHEP3) [MIM:601800]과 관련이 있습니다. 모발, 눈, 피부 색소침착은 인간 표현형 변이의 가장 눈에 띄는 예 중 하나이며, 넓은 정상 범위는 상당한 지리적 계층화의 영향을 받습니다. 피부의 경우, 적도에서 멀어질수록 색소가 옅어지는 경향이 있습니다. 대조적으로, 인간의 눈과 모발 색깔 변이의 대부분은 유럽계 조상에게서 발견되며, 다른 대부분의 인구 집단은 갈색 눈과 검은 머리카락으로 고정되어 있습니다. 유사성: 티로시나제 계열에 속합니다.
	연구 분야
	티로신 대사; 리보플라빈 대사; 멜라닌 생성;
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	UV 30분 처리한 COS7 세포 용해물을 티로시나제 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
	

	TYR 다클론 항체를 이용한 다양한 세포에 대한 웨스턴 블롯 분석. 이차 항체는 1:20000으로 희석하였다.
	

	TYR 다클론 항체를 이용한 COS7 세포의 웨스턴 블롯 분석. 이차 항체는 1:20000으로 희석하였다.
	

	다양한 세포 용해물의 웨스턴 블롯 분석에서 항체는 1:1000으로 희석하였고, 이차 항체는 1:20000으로 희석하였다.

