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	이 유전자는 7개의 베타-1,4-갈락토실트랜스퍼라제(beta4GalT) 유전자 중 하나입니다. 이 유전자들은 UDP-갈락토스를 공여체 기질로 사용하는 특이적인 II형 막 결합 당단백질을 암호화하며, 모두 유사한 수용체 당(GlcNAc, Glc, Xyl)에 갈락토스를 베타-1,4 결합으로 전달합니다. 각 beta4GalT는 다양한 당접합체 및 당류 구조의 생합성에서 고유한 기능을 수행합니다. II형 막 단백질로서, 이들은 N-말단에 소수성 신호 서열을 가지고 있어 단백질을 골지체로 유도하며, 이 서열은 절단되지 않고 막횡단 앵커 역할을 합니다. 서열 유사성을 기준으로 beta4GalT는 beta4GalT1과 beta4GalT2, beta4GalT3과 beta4GalT4, beta4GalT5와 beta4GalT6, 그리고 beta4GalT7의 네 그룹으로 나뉩니다. 이 유전자는 베타4GalT 유전자 중에서 독특한데, 당접합체 반응과 젖산촉매 활성 모두에 관여하는 효소를 암호화하기 때문입니다. 반응식은 UDP-갈락토스 + D-글루코스 = UDP + 젖당입니다. 또한, UDP-갈락토스 + N-아세틸-베타-D-글루코사미닐글리코펩티드 = UDP + 베타-D-갈락토실-(1->4)-N-아세틸-베타-D-글루코사미닐글리코펩티드, 그리고 UDP-갈락토스 + N-아세틸-D-글루코사민 = UDP + N-아세틸락토사민의 촉매 활성도 나타냅니다. 보조인자는 망간입니다. B4GALT1 유전자의 결함은 선천성 당화 장애 2D형(CDG2D) [MIM:607091]의 원인입니다. CDG는 단백질 N-당화 결함으로 인해 발생하는 심각한 유전 질환군으로, 혈청 단백질의 당화 부족이 특징입니다. 이러한 다계통 질환은 신경계 발달 장애, 정신운동 지연, 기형적 외모, 근긴장 저하, 응고 장애 및 면역 결핍과 같은 매우 다양한 임상적 특징을 나타냅니다. 다양한 특징들은 배아 발달, 분화 및 세포 기능 유지 과정에서 N-당단백질의 중요한 역할을 반영합니다. 기능: 세포 표면 형태는 발생 및 난자 수정 과정에서 발생하는 것과 같은 다양한 세포 간 및 세포-기질 상호작용 동안 인식 분자 역할을 하며, 반대쪽 세포 또는 세포외 기질에 있는 특정 올리고당 리간드에 결합합니다. 기능: 골지 복합체 형태는 수유 중인 유선에서 유당 생성을 촉매하며, 많은 당단백질에서 복합형 N-결합 올리고당 합성 및 당지질의 탄수화물 부분 합성에도 관여할 수 있습니다. 온라인 정보: 베타-1,4-갈락토실트랜스퍼라제 1, 온라인 정보: GlycoGene 데이터베이스, 경로: 단백질 변형; 단백질 당화, PTM: 가용성 형태는 막 형태에서 단백질 분해 과정을 통해 유래됩니다., 유사성: 글리코실트랜스퍼라제 7 계열에 속합니다., 세포 내 위치: 골지체의 트랜스 시스테르나에서 발견됩니다., 세포 내 위치: 가용성 형태는 체액에서 발견됩니다., 소단위: 동종이량체이며, 알파-락타불민과 이종이량체를 형성하여 락토스 합성효소를 이룹니다., 조직 특이성: 모든 조직에서 발현되지만, 태아 및 성인 뇌에서는 매우 낮은 수준으로 발현됩니다.
	연구 분야
	갈락토스 대사; N-글리칸 생합성; 케라탄 황산염 생합성; 글리코스핑고지질 생합성;
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	파라핀 포매된 인간 편도 조직의 면역조직화학 분석. 1. 항체를 1:200으로 희석하여 4°C에서 하룻밤 동안 반응시켰다. 2. Tris-EDTA, pH 9.0 용액을 사용하여 항원을 회복시켰다. 3. 이차 항체를 1:200으로 희석하여 실온에서 30분간 반응시켰다.

