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Tissue alpha-L-fucosidase ist ein Enzym, das beim Menschen durch das FUCA1-Gen
kodiert wird. Alpha-Fucosidase ist ein Enzym, das Fucose abbaut. Fucosidose ist
eine autosomal-rezessive lysosomale Speicherkrankheit, die durch defekte alpha-L-
fucosidase verursacht wird, mit einer Ansammlung von Fucose in den Geweben.
Verschiedene Phanotypen umfassen klinische Merkmale wie neurologische
Verschlechterung, Wachstumsverzdégerung, Viszeromegalie und Krampfanfalle in
einer schweren friihen Form; grobe Gesichtsziige, Angiokeratoma corporis
diffusum, Spastik und verzégerte psychomotorische Entwicklung in einer langer
Uberlebenden Form; und eine ungewéhnliche Spondylometaphyseoepiphysare
Dysplasie in einer weiteren Form.

a-1,2-Fucosidase; alpha-L-Fucosidase; Alpha-Fucosidase; FUCAL; FUCA; 9037-65-4

gepufferte wassrige Losung, Loésung in 20 mM Tris-HCI, pH 7,5, 25 mM NaCl
EC 3.2.1.51

9037-65-4

> 0,4 Einheiten/mg Protein

Lysosom, organsim-spezifisches Biosystem; Andere Glykandegradation, organsim-
spezifisches Biosystem

alpha-L-Fucosidase-Aktivitat; Kohlenhydratbindung

Eine Einheit setzt 1,0 umol Fucose aus 2’-Fucosyllactose pro Minute bei pH 5,0 bei
37 °C frei.

Vial mit 0,004 Einheit

2-8°C
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