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	応用
	抗原情報
	背景
	この遺伝子は、アルカリホスファターゼファミリーに属するタンパク質をコードしています。少なくとも4つの異なるが関連のあるアルカリホスファターゼ、すなわち腸管型、胎盤型、胎盤様型、および肝臓／骨／腎臓型（組織非特異的）が存在します。最初の3つは2番染色体に共存し、組織非特異的型は1番染色体上に位置しています。この遺伝子産物は膜結合型糖化酵素で、特定の組織では発現しないため、組織非特異的型と呼ばれます。選択的スプライシングによって複数の転写バリアントが生じ、そのうち少なくとも1つは、タンパク質分解によって成熟酵素が生成されるプレプロタンパク質をコードしています。この酵素は骨の石灰化に関与している可能性があります。この遺伝子の変異は、高カルシウム血症と骨格異常を特徴とする疾患である低ホスファターゼ症との関連が指摘されています。 [provcatalytic activity:リン酸モノエステル + H(2)O = アルコール + リン酸。,補因子:1つのマグネシウムイオンを結合します。,補因子:2つの亜鉛イオンを結合します。,疾患:ALPLの欠陥は、低ホスファターゼ症成人型（低ホスファターゼ症）[MIM:146300]の原因です。,疾患:ALPLの欠陥は、低ホスファターゼ症小児型（低ホスファターゼ症）[MIM:241510]の原因です。,疾患:ALPLの欠陥は、低ホスファターゼ症乳児型（低ホスファターゼ症）[MIM:241500]の原因です。低ホスファターゼ症は、骨の石灰化の欠陥を特徴とする遺伝性の代謝性骨疾患です。発症年齢によって、周産期型、乳児型、小児型、成人型の4つの低ホスファターゼ症型が区別されます。周産期型は最も重篤で、ほぼ常に致命的です。乳歯が早期に脱落するが骨疾患のない患者は、歯性低ホスファターゼ症（歯性低ホスファターゼ症）とみなされます。,機能:このアイソザイムは、骨の石灰化に関与している可能性があります。,その他:ほとんどの哺乳類には、胎盤性、胎盤様、腸管、組織非特異的（肝臓/骨/腎臓）の4つの異なるアイソザイムがあります。,オンライン情報:アルカリホスファターゼエントリ,オンライン情報:組織非特異的アルカリホスファターゼ遺伝子変異データベース,PTM:グリコシル化されています。,類似性:アルカリホスファターゼファミリーに属します。,サブユニット:ホモ二量体,
	研究分野
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	ALPL 抗体を使用した Jurkat 細胞の溶解物のウエスタン ブロット分析。

