Zpravodajstvi CTK, 24.3.2009, Cesi odhalili zm &nu genu, kterd p Gsobi d &diéné oéni
onemocn éni

Praha 24. bfezna (CTK) - Védci z Ustavu molekularni genetiky Akademie véd odhalili
podstatu zmény genu, ktera pasobi dédi¢né ocni onemocnéni. Trpi jim na celém svété az tfi
miliony lidi. PFi¢inou je mutace genu, z nichZ vétSina je duleZitd pro vidéni svétla. Tyto
mutace potfebuje k Zivotu kaZda burika, jen v oéni sitnici se projevuiji nepfiznivé. CTK to Fekl
Séf vyzkumného tymu David Stanék. DalSi vyzkum ma pfispét k tomu, aby se dalo postizeni
zraku oddalit.

Uvedl, Ze v ocni sitnici, latinsky reting, se nachazeji miliony bunék, které citlivé vnimaji
dopadajici svétlo a umoznuji vidét okolni svét ostie a v barvach. Pfi dédicném onemocnéni
zvaném retinitis pigmentosa odumiraji svétloCivné bunky, coZz vede k postupnému
zhorSovani zraku a v nejhorSich pfipadech i k oslepnuti.

"Odhalili jsme jednu z téchto zahadnych mutaci nachazejici se v genu HPRP31,
charakterizovali a zjistili, jakym zplsobem ovliviiuje chovani zasazené bilkoviny," popsal.

Takto mutovany protein neni podle zjisténi védcl schopen se fadné zaclenit do bunécnych
struktur, buriky ho tedy likviduji. "I pfesto zistavd malé mnoZstvi mutovaného proteinu v
burikach, coz nepfiznivé dopada na procesy v burikach. Buriky obsahujici mutovany protein
rostou pomaleji nez jejich zdravé sousedky," vysvétlil védec.

Vyzkum podle Starika ukazal, Ze takto "nemocné” buriky se daji "uzdravit", kdyZ se do nich
vpravi pomocny protein, ktery mutované bilkoviny vychyta a neutralizuje. Pokud by se tedy
naSel zplsob, jak u pacientd s mutaci genu HPRP31 zvysit tvorbu tohoto pomocného
proteinu, mohl by postiZzeni zraku oddalit. Objev zvefejnili ¢eSti védci v ¢asopise Human
Molecular Genetics.
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