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ERCC5; ERCM2; XPG; XPGC; DNA repair protein complementing XP-G cells; DNA excision
repair protein ERCC-5; Xeroderma pigmentosum group G-complementing protein
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	이 유전자는 자외선 손상 후 DNA 절단 복구 과정에서 3' 말단 절단을 담당하는 단일 가닥 특이적 DNA 엔도뉴클레아제를 암호화합니다. 이 단백질은 RNA 중합효소 II 전사 및 전사 연관 DNA 복구를 포함한 다른 세포 과정에서도 기능할 수 있습니다. 이 유전자의 돌연변이는 색소성 건피증 보체군 G(XP-G), 또는 색소성 건피증 VII(XP7)이라고도 불리는 피부 질환을 유발하며, 이는 자외선에 대한 과민증과 자외선 노출 후 피부암 발생 위험 증가를 특징으로 합니다. 일부 환자는 심각한 성장 장애, 정신 지체 및 악액질을 특징으로 하는 코케인 증후군도 나타냅니다. 이 유전자와 인접한 상류 BIVM(basic, immunoglobulin-like variable motif containing) 유전자 사이에는 전사 관통(read-through transcription)이 존재합니다. [RefSeq 제공, 2011년 2월], 보조인자: 소단위당 2개의 마그네슘 이온을 결합합니다. 이들은 효소에 의해 촉매되는 반응에 관여하는 것으로 추정됩니다. 기질 결합 후 세 번째 마그네슘 이온을 추가로 결합할 수 있습니다. 질병: ERCC5 결함은 색소성 건피증 보체군 G(XP-G) [MIM:278780]의 원인이며, 색소성 건피증 VII(XP7)이라고도 합니다. 색소성 건피증은 상염색체 열성 유전 질환으로, 피부의 햇빛 과민성, 햇빛에 노출된 부위에 암 발생 위험이 높으며, 일부 환자에게서는 신경학적 이상이 나타나는 것이 특징입니다. 일부 XP-G 환자는 왜소증, 감각신경성 난청, 소두증, 정신 지체, 색소성 망막병증, 운동실조, 신경전도 속도 저하 등 코케인 증후군의 특징을 보입니다. 기능: DNA 절제 복구에 관여하는 단일 가닥 구조 특이적 DNA 엔도뉴클레아제입니다. DNA 뉴클레오티드 절제 복구(NER)에서 3' 말단을 절단합니다. DNA에서 산화된 피리미딘을 제거하는 DNA 글리코실라아제의 보조인자로 작용합니다. 또한 RNA 폴리머라아제 II에 의한 전사 및 기타 과정에서도 이러한 손상의 전사 연관 복구에 관여할 수 있습니다. 유사성: XPG/RAD2 엔도뉴클레아제 계열에 속합니다. XPG 하위 계열. 소단위: PCNA와 상호작용합니다.
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	이미지 데이터
	

	COLO 세포 용해물을 ERCC5 항체를 사용하여 웨스턴 블롯 분석했습니다. 오른쪽 레인은 합성 펩타이드로 차단했습니다.
	

	XPG 다클론 항체를 1:2000으로 희석하여 다양한 세포에 대한 웨스턴 블롯 분석을 수행하였다. 이차 항체는 1:20000으로 희석하여 사용하였다.
	

	파라핀에 포매된 인간 뇌 조직의 면역조직화학 분석. 항체는 1:100으로 희석하여 4°C에서 하룻밤 동안 반응시켰다. 항원 회복에는 고압·고온 Tris-EDTA, pH 8.0 용액을 사용하였다. 음성 대조군(오른쪽)은 항체를 면역원 펩타이드로 전처리하여 얻었다.

