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	応用
	抗原情報
	背景
	歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症（DRPLA）は、小脳失調、ミオクロニーてんかん、舞踏アテトーゼ、および認知症を特徴とする稀な神経変性疾患です。この疾患は、この遺伝子内のトリヌクレオチドリピート（CAG/CAA）の7～35コピーから49～93コピーへの増加に関連しています。コードされるタンパク質には、セリンリピート、酸性アミノ酸と塩基性アミノ酸が交互に配列する領域、および可変性のグルタミンリピートが含まれます。選択的スプライシングにより、同じタンパク質をコードする2つの転写産物バリアントが生成されます。[RefSeq提供、2016年7月]、疾患：ATN1遺伝子の欠陥が歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症（DRPLA）の原因です[MIM:125370]。 DRPLAは、歯状核、赤核、淡蒼球、およびルイス小体におけるニューロンの喪失を特徴とする常染色体優性神経変性疾患です。臨床的特徴は、ミオクローヌスてんかん、認知症、および小脳失調症です。本疾患は通常、10代で発症し、15代で死亡します。,多型：ATN1のポリGln領域は、正常集団で高度に多型性（7～23反復）を示し、DRPLAおよびHRS患者では約49～75反復まで伸長しています。伸長が長いほど、発症が早期化し、臨床症状がより重篤になります。,サブユニット：BAIAP2、WWP1、WWP2、WWP3、およびREREと相互作用します。,組織特異性：脳、卵巣、精巣、前立腺で比較的高いレベルを示します。肝臓、胸腺、白血球では低いレベルを示します。,
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