Gen ATP7B

Gen ATP7B (13q14.3-g21.1; OMIM: 606882 (https://omim.org/entry/6068
82)) kéduje stejnojmenny produkt. Celé jméno zni: ATPaza, Cut
transportujici, beta polypeptid.

Mutace tohoto genu zpUsobuji Wilsonovu chorobu. JelikoZ je ATP7B
ATPaza veliky transmembranovy protein (8 transmembranovych Usekd,
méd' vazajici doména a ATP vézajici doména), je mnoho mutaci
zpUsobujicich nefunkénost tohoto proteinu.
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OMIM 606882 (https://omi
m.org/entry/60688
2)

HGNC 870 (https://www.g
enenames.org/cgi-b
in/gene_symbol_rep
ort?hgnc_id=HGNC:
870)

Prozatim je zndmo asi 300 takovych mutaci projevujicich se v rliznych Usecich proteinu. Presto je vSak asi 40 %
(hodnota geograficky kolisd) onemocnéni Wilsonovou chorobou zplsobeno jednou jedinou mutaci (H1069Q). Ta
postihuje ATP vazajici doménu a znemoziuje rozstépeni jiz navdzané molekuly ATP.
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