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Zmény genu kédujicich nukleoporiny a rozvoj onemocnéni

Valeria Nofrini, Danika Di Giacomo & Cristina Mecucci
EJHG (September 2016, 24 (9))
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Nuklearni pérové komplexy (NPCs) jsou velké kanaly na jaderném obale, které umozriuji vyménu
materialu mezi jddrem a cytoplazmou. Skladaji se z mnoha kopii vice nez 30 proteind nazvanych
nukleoporiny (NUPs). Tyto proteiny jsou zloZzeny hlavné na opakovani fenylalaninu a glycinu, které
na zakladé signald méni svou strukturu a reguluji tak transport pfes NPCs. NUPs se Ucastni
zakladnich bunécnych procesl jako diferenciace, genova exprese, epigeneticka regulace Ci
bunééné déleni. Zmény genl kédujicich NUPs stoji v pozadi hned nékolika onemocnéni
postihujicich imunitni, kardiovaskularni systém, nervovou soustavu, ale podili se také na rozvoji
onkologickych stavd, a to jak hematologickych malignit, tak solidnich tumor(. Viry jako HBV, HSV,
HIV také vyuzivaji tyto multifunkéni komplexy ke vstupu do jadra, kde proliferuji, za¢lefuji se do
genomu a spousti svou patofyziologii. Pfehledovy clanek italské védecké skupiny shrnuje
dosavadni poznatky o nukleoporinech, jejich genech, lokalizaci, funkci a roli v rozvoji patologickych
stava.

http://www.nature.com/ejhg/journal/v24/n10/full/ejhg201625a.html
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