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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、神経伝達物質アセチルコリンの生合成を触媒する酵素をコードしています。この遺伝子産物はコリン作動性ニューロンの特徴的な性質であり、これらのニューロンの変化はアルツハイマー病の症状の一部を説明する可能性があります。この遺伝子の多型は、アルツハイマー病および軽度認知障害と関連付けられています。この遺伝子の変異は、発作性無呼吸を伴う先天性筋無力症候群と関連しています。この遺伝子には、異なるアイソフォームをコードする複数の転写バリアントが見つかっており、これらのバリアントの中には複数のアイソフォームをコードするものがあることが示されているものもあります。 [RefSeq提供、2010年5月],触媒活性：アセチルCoA + コリン = CoA + O-アセチルコリン.,疾患：CHATの欠陥は、エピソード性無呼吸を伴う先天性筋無力症候群（CMSEA）[MIM:254210]の原因です。以前は家族性乳児重症筋無力症2（FIMG2）として知られていました。CMSEAは常染色体劣性遺伝性の先天性筋無力症候群です。患者は出生時または幼児期から筋無力症の症状を示し、抗AChR抗体検査は陰性で、過度の運動、発熱、興奮によって引き起こされる筋力低下、球麻痺、無呼吸を伴う突然の発作が起こります。,機能:コリン作動性シナプスでアセチルCoAとコリンからアセチルコリン（ACh）の可逆的合成を触媒します。,オンライン情報:コリンアセチルトランスフェラーゼエントリ,類似性:カルニチン/コリンアセチルトランスフェラーゼファミリーに属します。,
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	Choactase 抗体を使用した HepG2 細胞の溶解物のウエスタン ブロット分析。
	

	1：1000に希釈したChoactaseポリクローナル抗体を用いた様々な細胞のウェスタンブロット分析

