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	근긴장이상증은 지속적인 근육 수축과 비정상적인 자세를 특징으로 하는 신경 질환입니다. 토르신A, 토르신B, 토르프2A, 토르프3A는 세포 활동과 관련된 ATPase(AAA+) 계열에 속하며, 토르신A 유전자 돌연변이는 조기 발병 근긴장이상증을 유발합니다. 토르신A는 예쁜꼬마선충(C. elegans)에서 세포 내 단백질 응집을 억제하는 것으로 알려져 있으며, 샤페론 활성을 가지고 있습니다. 흥미롭게도, 토르신A는 도파민성 신경세포에서 높은 발현량을 보이며, 파킨슨병의 병리학적 특징인 루이체에서 알파-시누클레인과 결합합니다. 샤페론 기능을 가진 단백질은 단백질 접힘, 처리, 안정성 및 위치 조절뿐만 아니라 잘못 접힌 단백질 응집체의 감소에 중요한 역할을 합니다. 또한, 시냅스 소포 재활용 조절에 관여하며, COP9 신호전달체 복합체(CSN)와 협력하여 STON2 단백질의 안정성을 조절합니다. 핵 내에서 세포골격과 핵막을 연결하는 역할을 하며, 이 기전은 핵 극성, 세포 이동, 특히 신경세포에서는 핵막의 완전성 유지에 중요한 것으로 보인다. 세포 내 물질 이동에 관여하며, 도파민 수송체 SLC6A3과 같은 다중 통과 막 단백질의 세포 내 위치를 조절하여 도파민 신경전달을 조절할 수 있다. 소포체에서는 SGCE 변이체와 같은 잘못 접힌 단백질의 제거를 촉진하거나, 적절한 재접힘을 위해 중간 상태로 유지함으로써 단백질 접힘의 품질 관리에 관여한다. 비신경 조직에서는 TOR1B와 기능적으로 중복될 수 있다.
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	293T 세포 용해물에서 토르신 A 발현에 대한 웨스턴 블롯 분석.

