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	背景
	この遺伝子は、シトクロムP450スーパーファミリーに属する酵素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わる多くの反応を触媒します。この小胞体膜タンパク質は、肝外組織のコレステロール分解経路における最初の反応を触媒し、コレステロールを胆汁酸に変換します。この酵素は胆汁酸合成において小さな役割を果たしていると考えられますが、動脈硬化、神経ステロイド代謝、性ホルモン合成にも関与している可能性があります。この遺伝子の変異は、常染色体劣性疾患である遺伝性痙性対麻痺（SPG5またはHSP）と関連付けられています。 [RefSeq提供、2016年4月],触媒活性：コレスト-5-エン-3-ベータ、25-ジオール + NADPH + O(2) = コレスト-5-エン-3-ベータ、7-アルファ、25-トリオール + NADP(+) + H(2)O.,触媒活性：コレスト-5-エン-3-ベータ、27-ジオール + NADPH + O(2) = コレスト-5-エン-3-ベータ、7-アルファ、27-トリオール + NADP(+) + H(2)O.,補因子：ヘム基.,疾患：CYP7B1の欠陥は、先天性胆汁酸合成欠損症3型（CBAS3）[MIM:603711]の原因です。臨床症状には、重度の胆汁うっ滞、肝硬変、肝合成不全などがあります。肝臓ミクロソームオキシステロール 7-α-水酸化酵素活性は検出されない。,疾患：CYP7B1 の欠陥が、痙性対麻痺常染色体劣性 5A 型 (SPG5A) [MIM:270800] の原因である。痙性対麻痺は、下肢のゆっくりと徐々に進行する筋力低下と痙性を特徴とする神経変性疾患である。症状の進行速度と重症度は非常に多様である。初期症状には、バランスを取るのが難しい、脚の筋力低下と硬直、筋肉のけいれん、歩行時のつま先引きずりなどがある。疾患の種類によっては、膀胱の症状 (失禁など) が現れたり、筋力低下と硬直が体の他の部分に広がったりすることがある。,経路：脂質代謝;胆汁酸の生合成。,類似性:シトクロムP450ファミリーに属する。,組織特異性:脳、精巣、卵巣、前立腺、肝臓、結腸、腎臓、小腸。,
	研究分野
	一次胆汁酸生合成;ステロイドホルモン生合成;
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	シトクロムP450 7B1抗体を用いたLOVO細胞ライセートのウェスタンブロット解析。右レーンは合成ペプチドでブロッキングされている。
	

	パラフィン包埋ヒト骨格筋の免疫組織化学染色。抗体は1:100（4℃、一晩）に希釈した。抗原賦活化には、高温高圧トリスEDTA（pH8.0）を用いた。抗体から得られたネガティブコントロール（右）は、免疫原ペプチドで前処理した。

