Ledabyla prace proteinu BRR2 vede k onemocnéni sitnice

Genovou mutaci, ktera zpUsobuje onemocnéni retinitis pigmentosa, popsal tym doc. Davida
Starika z Ustavu molekuldrni genetiky AV CR. Vysledky jejich vyzkumu jsou shrnuty v €lanku,
ktery pravé vysel v mezindrodnim odborném ¢asopise Human Mutation (viz abstrakt).

Retinitis pigmentosa je dédi¢né onemocnéni sitnice, které mize vést az ke slepoté. Vyskytuje
se priblizné u jednoho ze 4000 obyvatel a prvni pfiznaky se daji vypozorovat jiz u desetiletych
déti. A ackoliv se jedna o pomérné Castou chorobu, zatim neexistuje ucinny zpUsob jeji 1éCby.

Okolni svét vnimame predevsim ocima, a to diky svétlo¢ivnym burkam, tycinkam a Cipklm
umisténym v sitnici oka. Pfi onemocnéni retinitis pigmentosa tyto buriky postupné béhem
Zivota odumiraji. Pokud bychom sitnici pfirovnali k obrazovce, dochazi k vypadku urcitych
okruhl, obraz je stdle mensi a mensi a mlZe dojit aZz k jeho naprostému vymizeni — k
Uplnému oslepnuti. Pri¢éiny onemocnéni jsou velmi rozdilné, vétSinou jde o mutace genu
dilezitych pravé pro ziskani dobrého obrazu. A podle toho, které geny jsou poskozeny, se
pak projevuje i samotna nemoc. Takovych genl, jejichz mutace jsou spojeny pfimo s
odumirdnim tycinek a Cipkd, je znamo skoro 70. Zdhadnou pficinou retinitis pigmentosa jsou
ale mutace v genech, které se podileji na sestfihu RNA, jednom ze zakladnich molekularné
biologickych déjl, a jako skupina predstavuji druhou nejcasté;jsi pficinu retinitis pigmentosa,
nicméné s vyladénim obrazu v oku nijak pfimo nesouvisi.

David Stanék spolecné se svymi kolegy z Laboratore biologie RNA studovali mutace v jednom
z téchto nezbytnych gen(i zvaném SNRNP200. Protein BRR2, ktery je timto genem kddovan,
je vlastné jakysi bunéény krejci. Napomaha presné nastfihat geny, jako kdyz se sttiha latka na
Saty. Protein v dobfe padnoucich Satech pak mlZe bezchybné provadét svoji praci.
,0Cekavali jsme, Ze mutovany BRR2 bude mit problém zaclenit se spravné do bunéénych
struktur a nebude chtit spolupracovat s ostatnimi ¢leny krej¢ovské manufaktury,” fika David
Stanék. , Prekvapilo nds, Ze tomu tak neni a navic je mutovany BRR2 jesté pilnéjsi a nékteré
Saty dokaze nastfihat i rychleji nez jeho nemutovany kolega,” dodava. Tym védcu zjistil, ze
mutovany BRR2 ke stfihani vice vyuzivd krypticka (skrytd) mista. Tedy misto toho, aby
dvakrat méfil a jednou stfihal, vrha se do prace trochu bezhlavé a déla chyby, cozZ svétlocivné
buriky sitnice obtizné toleruji a umiraji.

,Cekd nas ted mnoho prace, abychom spravné popsali problémy, které lajdactvi
mutovaného proteinu BRR2 plsobi v burikach sitnice,” nastifnuje David Stanék dalsi smér
vyzkumu a dodava: ,Podstatu onemocnéni retinitis pigmentosa je dilezité detailné pochopit
na molekularni Urovni, protoze tudy muZe vést cesta, jak pomoci pacientim.”
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