Mitofusin

Jak uz jeho ndzev napovidd, mitofusin se Ucastni fize mitochondrii. Jde o
membranovy protein, ktery je zakotveny ve vnéjsi membrané mitochondrie. M4
svou specifickou strukturu rozdélenou na nékolik ¢asti. Ve skutecnosti se jedna
se o dva specifické proteiny - mitofusin 1 a 2. Gen pro mitofusin 1 (http://omim
.org/entry/608506) (MFN1) lezi na 3. chromosomu, gen pro mitofusin 2 (http://o
mim.org/entry/608507) (MFN2) na 1. chromosomu.

U Iépe prostudovaného mitofusinu 2 byly jeho ¢asti nazvany v anglickém
originale paddle (tip), trunk, neck a terminalni GTPasa. Podle navrzeného
modelu se musi mitofusiny 2 dvou mitochondrii spojit, dojde k rozstépeni GTP, Projev CMT syndromu
konformacni zméné a fuzi vnéjSich membran. Vnitfni membrany mitochondrie

splyvaji pravdépodobné diky proteinu OPAL (optic atrophy 1). OPAL je rovnéz

GTPasa, kterd dostala jméno podle syndromu, ktery je zplsoben mutaci v jeho genu.

Diky této funkci mUze dojit k dynamické plasticité mitochondrii uvnitr bunky, stejné tak k remodelaci
mitochondridlni sité. Mutace genu pro mitofusin 2 zplsobuje chorobu nazvanou Charcot-Marie-Tooth syndrom (typ
CMT2A).
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