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	이 유전자의 돌연변이는 X 염색체 연관 칼만 증후군을 유발합니다. 이 유전자가 코딩하는 단백질은 신경 세포 접착 및 축삭 이동에 관여하는 것으로 알려진 단백질과 유사한 서열을 가지고 있습니다. 또한, 이 세포 표면 단백질은 N-글리코실화되어 있으며 항단백질분해효소 활성을 가질 수 있습니다. [RefSeq 제공, 2008년 7월], 질병: KAL1 유전자 결함은 칼만 증후군 1형(KAL1) [MIM:308700]의 원인이며, 저성선자극호르몬성 성선기능저하증 및 후각상실증으로도 알려져 있습니다. 후각상실증 또는 후각저하는 후각망울과 후각로의 결손 또는 형성부전과 관련이 있습니다. 성선기능저하증은 생식선자극호르몬 방출호르몬 결핍으로 인해 발생하며, 아마도 생식선자극호르몬을 합성하는 신경세포의 배아 이동 실패로 인한 것일 수 있습니다. 일부 환자에서는 신장 무형성증, 구순열 및/또는 구개열, 선택적 치아 무형성증, 양손 동시운동증과 같은 다른 발달 이상이 나타날 수 있습니다. 어떤 경우에는 후각상실이 없거나 미미할 수 있습니다. 기능: 항단백분해효소 활성을 가진 접착 유사 분자일 수 있습니다. PTM: N-당화. 유사성: 1개의 WAP 도메인을 포함합니다. 유사성: 4개의 피브로넥틴 유형 III 도메인을 포함합니다.
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