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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子によってコードされるタンパク質はグルタミン合成酵素ファミリーに属し、ATP依存性反応においてグルタミン酸とアンモニアからグルタミンを合成する触媒作用を担います。このタンパク質は、アンモニアおよびグルタミン酸の解毒、酸塩基恒常性、細胞シグナル伝達、および細胞増殖において重要な役割を果たします。グルタミンは豊富なアミノ酸であり、いくつかのアミノ酸、ピリミジン、プリンの生合成に重要です。この遺伝子の変異は先天性グルタミン欠乏症と関連しており、一部の原発性肝癌検体ではこの遺伝子の過剰発現が観察されています。この遺伝子には、2番、5番、9番、11番、および12番染色体に6つの偽遺伝子が存在します。選択的スプライシングによって、複数の転写産物バリアントが生じます。 [RefSeq提供、2014年12月],触媒活性：ATP + L-グルタミン酸 + NH(3) = ADP + リン酸 + L-グルタミン.,疾患：グルタミン合成酵素（GLUL）の欠陥は、先天性全身性グルタミン欠乏症（CSGD）[MIM:610015]の原因です。CSGDは、重度の脳奇形を伴う稀な発達障害であり、多臓器不全および新生児死亡につながります。罹患患者の血清、尿、脳脊髄液にはグルタミンがほとんど含まれていません。,オンライン情報：グルタミン合成酵素の項目,類似性：グルタミン合成酵素ファミリーに属する。,サブユニット：ホモ八量体.,
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	Gl Syn 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。
	

	Gl Synポリクローナル抗体を用いたK562細胞抽出物のウェスタンブロット分析。二次抗体は1:20000に希釈された。

