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	応用
	抗原情報
	背景
	シスタチンスーパーファミリーは、複数のシスタチン様配列を含むタンパク質を包含する。メンバーの中には活性システインプロテアーゼ阻害活性を持つものもあれば、阻害活性を失ったもの、あるいはそもそも阻害活性を獲得していないものもある。このスーパーファミリーには、タイプ1シスタチン（ステフィン）、タイプ2シスタチン、キニノーゲンの3つの阻害ファミリーが存在する。この遺伝子は、細胞内チオールプロテアーゼ阻害活性を持つステフィンをコードしている。このタンパク質は非共有結合によって安定化された二量体を形成し、パパインやカテプシンL、H、Bの阻害活性を持つ。このタンパク質は、リソソームから漏出するプロテアーゼから保護する役割を果たしていると考えられている。進行性ミオクロニーてんかん（EPM1）患者における主要な障害は、この遺伝子の変異に起因することが示唆されている。 EPM1 の原因となる変異の 1 つは、CCCCGCCCCGCG 反復配列のこの遺伝子のプロモーター領域の拡大です。疾患:CSTB の欠陥は、進行性ミオクローヌスてんかん 1 型 (EPM1) [MIM:254800] の原因です。EPM1 は、重度の刺激感受性ミオクローヌスおよび強直間代発作を特徴とする常染色体劣性疾患です。発症は 6 歳から 13 歳の間に起こり、けいれんが特徴です。ミオクローヌスは 1 から 5 年後に始まります。ピクピクとした動きは主に四肢近位筋に起こり、非同期ではありますが左右対称です。最初は小さいものですが、臨床経過の後期には激しくなり、被害者は床に投げ出されます。知的障害、最終的には認知症が発生します。,機能:これは細胞内チオールプロテアーゼ阻害剤です。カテプシン L、H、B に強く結合する可逆的阻害剤。,類似性:シスタチン ファミリーに属します。,サブユニット:非共有結合力によって安定化された二量体を形成できます。,
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	パラフィン包埋ヒト大腸癌の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された
	

	パラフィン包埋ヒト胎盤の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された

