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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子はA1ファミリーのペプチダーゼをコードしています。コードされているプレプロタンパク質はタンパク質分解によって複数のタンパク質産物を生成します。これらの産物にはカテプシンDの軽鎖と重鎖が含まれ、これらはヘテロ二量体を形成して成熟酵素を形成します。この酵素はペプシン様活性を示し、タンパク質のターンオーバー、ホルモンおよび成長因子のタンパク質分解活性化に関与しています。この遺伝子の変異は、神経性セロイドリポフスチン症10の原因となるだけでなく、乳がんやアルツハイマー病など、他のいくつかの疾患の病因にも関与している可能性があります。 [RefSeq提供、2015年11月],触媒活性：ペプシンAと類似しているが、特異性はより狭い。インスリンB鎖の4-Gln-|-His-5結合を切断しない。,疾患：CTSDの欠陥は、神経セロイドリポフスチン症10（CLN10）[MIM:610127]の原因である。これは、カテプシンD欠損による神経セロイドリポフスチン症としても知られる。神経セロイドリポフスチン症は、小児および成人における進行性神経変性疾患の一群であり、視力および知能の低下、運動障害、てんかん、行動変化を特徴とする。,機能：細胞内タンパク質分解に活性な酸性プロテアーゼ。乳がんやアルツハイマー病など、いくつかの疾患の病因に関与している可能性がある。,多型：Val-58アレルは、認知症患者（11.8%）において、認知症のない対照群（4.9%）と比較して有意に過剰発現している。Val-58アレル保有者は、非保有者と比較してアルツハイマー病（AD）を発症するリスクが3.1倍高い。,類似性：ペプチダーゼA1ファミリーに属する。,細胞内局在：ステージIからステージIVまでのメラノソーム分画において、質量分析法によって同定されている。,サブユニット：軽鎖と重鎖からなる。,
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