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ALPL; Alkaline phosphatase; tissue-nonspecific isozyme; AP-TNAP; TNSALP; Alkaline
phosphatase liver/bone/kidney isozyme
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	배경
	이 유전자는 알칼리성 인산분해효소 계열 단백질을 암호화합니다. 알칼리성 인산분해효소에는 적어도 네 가지 종류가 있으며, 각각 장형, 태반형, 태반 유사형, 그리고 간/뼈/신장형(조직 비특이성)으로 구분되지만 서로 관련되어 있습니다. 앞의 세 종류는 2번 염색체에 함께 위치하고, 조직 비특이성 형태는 1번 염색체에 위치합니다. 이 유전자의 산물은 막 결합형 당화 효소로, 특정 조직에서 발현되지 않기 때문에 조직 비특이성 형태라고 불립니다. 대체 스플라이싱을 통해 여러 전사 변이체가 생성되며, 이 중 적어도 하나는 단백질 분해를 통해 성숙 효소로 전환되는 전구 단백질을 암호화합니다. 이 효소는 뼈의 무기질화에 관여할 수 있습니다. 이 유전자의 돌연변이는 고칼슘혈증과 골격 결함을 특징으로 하는 질환인 저인산혈증과 관련이 있습니다. [촉매 활성: 인산 모노에스테르 + H(2)O = 알코올 + 인산., 보조인자: 마그네슘 이온 1개 결합., 보조인자: 아연 이온 2개 결합., 질병: ALPL 결함은 성인형 저인산증(저인산증) [MIM:146300]의 원인입니다., 질병: ALPL 결함은 소아형 저인산증(저인산증) [MIM:241510]의 원인입니다., 질병: ALPL 결함은 영아형 저인산증(저인산증) [MIM:241500]의 원인입니다. 저인산증은 골격 무기질화 결함이 특징인 유전성 대사성 골 질환입니다. 발병 연령에 따라 주산기형, 영아형, 소아형, 성인형의 네 가지 저인산증 유형으로 구분됩니다. 주산기형이 가장 심각하며 거의 항상 치명적입니다. 유치 조기 탈락만 있고 골 질환이 없는 환자는 치아저인산혈증(odontohypophosphatasia)으로 간주됩니다. 기능: 이 동위효소는 골격 석회화에 역할을 할 수 있습니다. 기타: 대부분의 포유류에는 태반형, 태반 유사형, 장형 및 조직 비특이형(간/뼈/신장)의 네 가지 동위효소가 있습니다. 온라인 정보: 알칼리성 인산분해효소 항목, 온라인 정보: 조직 비특이형 알칼리성 인산분해효소 유전자 돌연변이 데이터베이스, PTM: 당화, 유사성: 알칼리성 인산분해효소 계열에 속합니다. 소단위: 동형이량체
	연구 분야
	엽산 생합성;
	이미지 데이터
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