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	応用
	抗原情報
	背景
	アリールスルファターゼEはスルファターゼファミリーの一員です。翻訳後に糖鎖修飾を受け、ゴルジ体に局在します。スルファターゼは、骨および軟骨基質の正しい構成に不可欠です。軟骨および骨の発達異常を特徴とする疾患であるX連鎖性点状軟骨異形成症は、この遺伝子の変異と関連付けられています。選択的スプライシングにより、複数の転写バリアントが生じます。この遺伝子に関連する偽遺伝子はY染色体上に位置しています。[RefSeq提供、2013年9月],補因子：サブユニットあたり1個のカルシウムイオンを結合します。,疾患：ARSEの欠陥は、X連鎖性劣性点状軟骨異形成症1型（CDPX1）[MIM:302950]の原因です。CDPは、骨の点状石灰化を特徴とする臨床的および遺伝学的に異質な疾患です。 CDPX1は、骨および軟骨の発達における先天性欠損症であり、異常な骨石灰化、鼻軟骨の重度の発達不全、および遠位指節骨低形成を特徴とします。この疾患は、ワルファリンという薬剤による阻害によっても誘発される可能性があります。,酵素調節：ミリモル濃度のワルファリンによって阻害されます。,機能：発達中の軟骨および骨基質の適切な構成に不可欠である可能性があります。ステロイド硫酸塩に対しては活性がありません。,PTM：N-グリコシル化されています。,PTM：原核生物ではセリンまたはシステイン残基、真核生物ではシステイン残基から3-オキソアラニン（C-ホルミルグリシン、FGlyとも呼ばれる）への変換は、触媒活性にとって重要です。,類似性：スルファターゼファミリーに属します。,組織特異性：膵臓、肝臓、腎臓で発現します。,
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	アリールスルファターゼE抗体を用いたマウス脳HELA SH-SY5Yのウェスタンブロット解析。抗体は1:1000に希釈した。

