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	FOXP3 유전자 결함은 X-연관 면역결핍 다발성 내분비병증, 장병증 증후군(IPEX)[MIM:304790]의 원인이며, X-연관 자가면역-면역결핍 증후군으로도 알려져 있습니다. IPEX는 신생아기에 발병하는 인슐린 의존성 당뇨병, 감염, 분비성 설사, 혈소판 감소증, 빈혈 및 습진을 특징으로 하며, 대개 영아기에 치명적입니다. FOXP3는 조절 T세포(Treg)의 발달 및 억제 기능에 중요한 전사 조절인자입니다(PubMed:17377532, PubMed:21458306, PubMed:30513302, PubMed:23947341, PubMed:24354325, PubMed:24722479). Treg 계열 세포의 완전한 억제 기능 획득 및 안정성 확보를 가능하게 하고, 일반 T 세포의 증식 및 기능을 직접 조절함으로써 면역 체계의 항상성 유지에 필수적인 역할을 합니다(PubMed:23169781). 다른 전사 인자, 히스톤 아세틸화효소 및 탈아세틸화효소와의 상호작용에 따라 전사 억제자 또는 전사 활성자로 작용할 수 있습니다(PubMed:17377532, PubMed:21458306, PubMed:23947341, PubMed:24354325, PubMed:24722479). Treg의 억제 활성은 FOXP3에 의한 CTLA4 및 TNFRSF18을 비롯한 여러 유전자의 동시 활성화와 인터루킨-2(IL2) 및 인터페론-감마(IFNG)와 같은 사이토카인을 코딩하는 유전자의 억제를 포함합니다(PubMed:17377532, PubMed:21458306, PubMed:23947341, PubMed:24354325, PubMed:24722479). 또한, 두 가지 핵심 전사 인자인 RELA와 NFATC2의 활성을 억제함으로써 사이토카인 생성 및 T세포 효과기 기능을 억제합니다(PubMed:15790681). 히스톤 아세틸화효소 KAT5 및 히스톤 탈아세틸화효소 HDAC7과의 결합을 통해 IL2의 전사 억제를 매개합니다(PubMed:17360565). TNFRSF18, IL2RA 및 CTLA4의 발현을 활성화하고 전사 인자 RUNX1과의 결합을 통해 IL2 및 IFNG의 발현을 억제할 수 있다(PubMed:17377532). RORC 기능을 억제하여 IL17을 생성하는 보조 T세포(Th17)의 분화를 저해하고, IL17 발현을 하향 조절하여 Treg 발달을 촉진한다(PubMed:18368049). RORA의 전사 활성화 활성을 억제한다(PubMed:18354202). 전사 인자 IKZF4와의 결합을 통해 IL2 및 IFNG의 발현을 억제할 수 있다(유사성 분석).
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	FOXP3 유전자를 도입한 293T 세포 용해물에서 FOXP3 발현에 대한 웨스턴 블롯 분석.

