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	背景
	この遺伝子は、7つのβ-1,4-ガラクトシルトランスフェラーゼ（beta4GalT）遺伝子の1つです。これらの遺伝子は、供与基質であるUDP-ガラクトースに特異的に特異性を持つII型膜結合型糖タンパク質をコードしています。これらの遺伝子はすべて、β1,4結合したガラクトースを、同様の受容体糖（GlcNAc、Glc、Xyl）に転移します。それぞれのbeta4GalTは、異なる複合糖質および糖構造の生合成において、それぞれ異なる機能を有しています。II型膜タンパク質であるbeta4GalTは、タンパク質をゴルジ体へ誘導するN末端疎水性シグナル配列を有し、このシグナル配列は切断されずに膜貫通アンカーとして機能します。配列の類似性により、beta4GalT は beta4GalT1 と beta4GalT2、beta4GalT3 と beta4GalT4、beta4GalT5 と beta4GalT6、beta4GalT7 の 4 つのグループを形成します。この遺伝子は、複合糖質と乳酸触媒活性の両方に関与する酵素をコードする点で、beta4GalT遺伝子の中でも独特です:UDP-ガラクトース + D-グルコース = UDP + ラクトース。,触媒活性:UDP-ガラクトース + N-アセチル-β-D-グルコサミニルグリコペプチド = UDP + β-D-ガラクトシル-(1->4)-N-アセチル-β-D-グルコサミニルグリコペプチド。,触媒活性:UDP-ガラクトース + N-アセチル-D-グルコサミン = UDP + N-アセチルラクトサミン。,補因子:マンガン。,疾患:B4GALT1の欠陥は、先天性糖化障害2D型(CDG2D) [MIM:607091]の原因です。CDGは、タンパク質のN-グリコシル化の欠陥によって引き起こされる重篤な遺伝性疾患ファミリーです。これらの疾患は、血清タンパク質の低グリコシル化を特徴とします。これらの多臓器疾患は、神経系発達障害、精神運動発達遅滞、形態異常、筋緊張低下、凝固障害、免疫不全など、多様な臨床症状を呈します。幅広い特性は、胚発生、分化、細胞機能の維持における N 型糖タンパク質の重要な役割を反映しています。,機能:細胞表面形態は、対向する細胞上または細胞外マトリックス内の特定のオリゴ糖リガンドに結合して、発生中や卵子の受精中に生じるようなさまざまな細胞間および細胞とマトリックス間の相互作用において認識分子として機能します。,機能:ゴルジ体複合体形態は、授乳中の乳腺におけるラクトースの生成を触媒し、また、多くの糖タンパク質における複合型 N 結合型オリゴ糖や糖脂質の炭水化物部分の合成にも関与している可能性があります。,オンライン情報:ベータ 1,4 ガラクトシルトランスフェラーゼ 1,オンライン情報:GlycoGene データベース,経路:タンパク質修飾;タンパク質のグリコシル化。,PTM: 可溶性形態は、タンパク質分解処理によって膜形態から派生します。,類似性: グリコシルトランスフェラーゼ 7 ファミリーに属します。,細胞内局在: ゴルジ体のトランスシステルナに存在します。,細胞内局在: 体液中に可溶性形態が存在します。,サブユニット: ホモ二量体、およびα-ラクタブルミンとヘテロ二量体を形成してラクトース合成酵素を形成します。,組織特異性: 普遍的に発現しますが、胎児および成人の脳では非常に低いレベルです。,
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	パラフィン包埋ヒト扁桃腺の免疫組織化学分析。1、抗体を1:200に希釈した（4℃で一晩）。2、抗原賦活化にはTris-EDTA、pH9.0を使用した。3、二次抗体を1:200に希釈した（室温、30分）。

