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	応用
	抗原情報
	背景
	シトクロムP450 ファミリー21 サブファミリーA メンバー2 (CYP21A2) Homo sapiens この遺伝子は、シトクロムP450スーパーファミリーの酵素のメンバーをコードしています。シトクロムP450タンパク質はモノオキシゲナーゼであり、薬物代謝やコレステロール、ステロイド、その他の脂質の合成に関与する多くの反応を触媒します。このタンパク質は小胞体に局在し、ステロイドの21位を水酸化します。その活性は、コルチゾールやアルドステロンなどのステロイドホルモンの合成に必要です。この遺伝子の変異は先天性副腎過形成を引き起こします。関連のある偽遺伝子がこの遺伝子の近くに位置しており、機能遺伝子と偽遺伝子が関与する遺伝子変換イベントが、ステロイド21-水酸化酵素欠損症の多くの症例の原因であると考えられています。この遺伝子には、異なるアイソフォームをコードする2つの転写バリアントが見つかっています。 [RefSeq提供、2008年7月],触媒活性：ステロイドA + AH(2) + O(2) = 21-ヒドロキシステロイドA + H(2)O.,補因子：ヘム基.,疾患：CYP21A2の欠陥が副腎過形成3型（AH3）の原因です[MIM:201910]。AH3は先天性副腎過形成症の一種で、コルチゾールの合成不全に起因する一般的な劣性疾患です。先天性副腎過形成症は、アンドロゲン過剰により罹患女性における性器の形態異常、男女ともに幼少期の急速な体格成長（骨端線の早期閉鎖を伴う）、成人時の低身長を特徴とします。 4つの臨床型：「塩喪失型」（SW、最重症型）、「単純男性化型」（SV、軽症患者）、正常なアルドステロン生合成、「非古典型」または遅発型（NCまたはLOAH）、および「潜在型」（無症候性）。,ドメイン：ロイシンに富む疎水性アミノ酸のN末端領域は、タンパク質をミクロソーム膜に固定するのに役立つと考えられます。,機能：ステロイドの21位水酸化を特異的に触媒します。副腎におけるミネラルコルチコイドおよびグルココルチコイドの合成に必要です。,その他：ヒトゲノムには、C4補体成分として約10kb離れた2つの遺伝子（C4AとC4B）が含まれています。各C4遺伝子の3'側には、ステロイド21位水酸化酵素遺伝子があります。遺伝子 3' から C4A は擬似遺伝子です。,オンライン情報: CYP21A2 対立遺伝子,オンライン情報: シンガポールのヒト変異および多型データベース,類似性: シトクロム P450 ファミリーに属します。,
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