Abstrakt

Retinitis pigmentosa je genetickd porucha postihujici sitnici. Progrese onemocnéni vede ke
ztraté zraku. Tato prace se zamétuje na pri¢inu autozomalné dominantni retinitis pigmentosa.
Konkrétnéji, je nastinéna druhé nejvetsi zodpoveédna skupina mutaci. Vyse uvedena skupina
genovych mutaci je zodpovédnd za tvorbu mutantnich variant jejich odpovidajicich
sestithovych proteinti. Tyto proteiny a dusledky jejich mutaci jsou v praci shrnuty a
prezentovany. Pro kazdy mutovany protein je uveden piehled dopadu mutace na sitnici.
Doty¢né proteiny jsou: PRPF8, PRPF31, PRPF3, PRPF4, PRPF6, SNRNP200, DHX38
(vyjimka, zptsobujici autozomalné recesivni retinitis pigmentosa), PAP-1, CWC27 (vyjimka,
zpusobujici autozomalné recesivni retinitis pigmentosa). Pfehled literatury umoznil tezi dospét
k zavéru, ze sestfihové proteiny s vysokou pravdépodobnosti hraji rozhodujici roli ve zdravi
sitnice. Kromé toho jsou stru¢né predstaveny nékteré dalsi pozoruhodné poznatky. Napiiklad,
zjisténi tykajici se nedostatku udajt o nékterych mutacich. Dal§im piikladem takového zjisténi

je, ze stale zistava neznamé, pro¢ tyto mutace zpusobuji takovy tkanove specificky fenotyp.
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