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	MMP13의 결함은 미주리형 척추골단이형성증(SEMD-MO)[MIM:602111]의 원인입니다. 이 질환은 소아기에 중등도에서 중증의 골단 변화, 경미한 골단 병변, 대퇴골 및/또는 경골의 만곡을 동반한 하지 근위부 단축, 고관절 내반증, 내반슬, 그리고 배 모양 척추를 특징으로 합니다. 골단 변화는 나이가 들면서 호전됩니다. MMP13은 섬유성 콜라겐, 피브로넥틴, TNC 및 ACAN을 포함한 세포외 기질 단백질의 분해에 관여합니다. 제1형, 제2형 및 제3형 콜라겐을 포함한 삼중나선형 콜라겐을 분해하지만, 가용성 제2형 콜라겐에 대해 가장 높은 활성을 나타냅니다. 또한 제4형, 제14형 및 제10형 콜라겐도 분해할 수 있습니다. TGFB1 및 CCN2와 같은 주요 조절 단백질을 활성화하거나 분해하는 기능도 수행할 수 있습니다. 상처 치유, 조직 재형성, 연골 퇴화, 뼈 발달, 뼈 무기질화 및 골화에 관여합니다. 정상적인 배아 뼈 발달 및 골화에 필수적입니다. 연골내 골화를 통해 골절 치유에 관여합니다. TGFB1의 단백질 분해 활성화 및 CCN2 분해와 관련된 기전을 통해 상처 치유에 관여하는 것으로 추정됩니다. 상처 치유 중 각질세포 이동에 관여합니다. 세포 이동 및 종양 세포 침윤에도 관여할 수 있습니다.
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	HeLa 세포 용해물에서 MMP13 발현에 대한 웨스턴 블롯 분석.

