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V sitnici (latinsky retina) lidského oka se nachazeji miliony bunék, které citlivé vnimaji
dopadajici svétlo a umoziuji nadm vidét okolni svét ostfe i v barvach. PFi dédi¢ném
onemochéni sitnice zvaném retinitis pigmentosa odumiraji svétlo¢ivné buriky, coz vede k
postupnému zhorSovani zraku a v nejhorsSich pfipadech i k oslepnuti. Onemocnéni, kterym
trpi 2 az 3 mil. lidi na celém svété, je zplisobeno mutacemi rdznych gend, z nichz vétSina ma
dalezitou roli v procesu detekce svétla. Zahadou jsou vSak mutace v genech, které potfebuje
k Zivotu kazda burika v naSem téle a které se pfesto negativné projevi jen v ocni sitnici.

Védci z Ustavu molekularni genetiky AV CR pod vedenim Davida Starika jednu z
téchto ,zahadnych* mutaci nachazejici se v genu HPRP31 charakterizovali a zjistili, jakym
zplsobem ovliviiuje chovani zasazené bilkoviny. Takto mutovany protein neni schopen se
fadné zaclenit do bunéénych struktur a je burikami likvidovan. | pfes tuto snahu vSak zustava
malé mnoZstvi mutovaného proteinu v bufkéach pfitomno a i toto malé mnozstvi nepfiznivé
ovliviuje zakladni bunécné procesy; bunky obsahujici mutovany protein rostou pomaleji nez
jejich zdravé sousedky. Védci dale zjistili, Ze nemocné bunky se daji ,uzdravit®, je-li do nich
vpraven pomocny protein, ktery mutované bilkoviny vychytd a neutralizuje. Pokud by se
nasel zplsob, jak u pacientd s mutaci v genu HPRP31 zvysSit expresi tohoto pomocného
proteinu, mohl by postiZzeni zraku oddalit.



