Abstrakt

Myotubulariny jsou rodina dualné specifickych fosfataz, délici se na dvé skupiny; aktivni a
neaktivni enzymy. Aktivni myotubulariny rozpoznavaji a defosforyluji fosfoinositidy
fosfatidylinositol-3-fosfat (PI3P) a fosfatidylinositol-3,5-bisfosfat (PI(3,5)P2). Fosfoinositidy
jsou soucasti raznych bunéfnych membran, véetné plazmatické membrany a
endomembranového systému. Celkove existuje 7 typu fosfoinositidl, které jsou mezi sebou
pfeménitelné diky fosfatdzam a kinazdm. Tyto premény jsou dilezité pro identifikaci
bunécnych membran, protoze v kazdé jeden fosfoinositid zpravidla pievazuje. PI3P a PI(3,5)P2
jsou soucasti membran endozému a lysozomu a maji klicovou ulohu v bunééném vackovém
transportu. Myotubulariny ovliviiuji funk¢nost tohoto transportu. Mutace v genech pro
myotubulariny mohou negativné ovlivnit jejich proteinovou strukturu a aktivitu. Zavaznost
téchto mutaci je podloZena tim, ze defekty n€kolika ¢lent této rodiny jsou spojovany s vaznymi
genetickymi onemocnénimi, jako jsou X-vézana centronukledrni myopatie (XLMTM) a
Charcot-Marie-Tooth syndrom. Prvnim objevenym ¢lenem myotubularind byl MTM1, jehoz
mutace je spojovana s X-vazanou centronukledrni myopatii. XLMTM je charakterizovano
svalovou slabosti a hypotonii, ¢asto vedouci k respiracnim problémim. Vedlejsi projevy
zahrnuji neurologické, endokrinologické, imunitni a kardiovaskuldrni problémy. Duikladné
pochopeni téchto vedlejsich projevil je zasadni pro komplexni 1é¢bu a zlepSeni kvality zivota

postizenych jedincii.
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