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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、クラスIIピリドキサールリン酸依存性アミノトランスフェラーゼファミリーのメンバーをコードしています。コードされるタンパク質は、セリンパルミトイルトランスフェラーゼの長鎖塩基サブユニット1です。セリンパルミトイルトランスフェラーゼは、L-セリンとパルミトイルCoAをピリドキサール5'-リン酸と反応させて3-オキソスフィンガニンに変換し、スフィンゴ脂質生合成における重要な酵素です。この遺伝子の変異は、遺伝性感覚神経障害1型患者で同定されています。また、異なるアイソフォームをコードする選択的スプライシングバリアントも同定されています。この遺伝子の擬似遺伝子は、1番染色体、6番染色体、10番染色体、および13番染色体上に定義されています。[RefSeq提供、2013年7月]、触媒活性：パルミトイルCoA + L-セリン = CoA + 3-デヒドロ-D-スフィンガニン + CO(2)、補因子：ピリドキサールリン酸、疾患：SPTLC1の欠陥は、遺伝性感覚・自律神経性ニューロパチー1型（HSAN1）[MIM:162400]の原因です。遺伝性感覚・自律神経性ニューロパチーは、遺伝的および臨床的に異質な疾患群であり、背根および自律神経節細胞の変性、および感覚および/または自律神経異常を特徴とします。HSAN1は、10代または20代に発症する常染色体優性軸索ニューロパチーです。初期症状は、足の痛覚、触覚、温冷覚の消失であり、続いて遠位筋の萎縮と筋力低下が起こります。痛覚の消失は慢性皮膚潰瘍や遠位切断につながります。,経路：脂質代謝；スフィンゴ脂質代謝。,類似性：クラスIIピリドキサールリン酸依存性アミノトランスフェラーゼファミリーに属する。,サブユニット：SPTLC1、SPTLC2、およびSPTLC3は、この酵素のサブユニットをコードする可能性がある。,組織特異性：広く発現している。小腸では検出されない。,
	研究分野
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	SPTLC1ポリクローナル抗体を用いたHepG2細胞のウェスタンブロット解析。抗体は1:500に希釈した。二次抗体は1:20000に希釈した。
	

	SPTLC1抗体を用いた293T SH-SY5Yの溶解のウェスタンブロット解析。抗体は1:500に希釈した。二次抗体は1:20000に希釈した。
	

	パラフィン包埋ラット脳の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された
	

	パラフィン包埋ラット脳の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された
	

	パラフィン包埋ラット脳の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された
	

	パラフィン包埋マウス脳の免疫組織化学分析、抗体は1:100に希釈された

