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Gen	ATP7B
Gen	ATP7B	(13q14.3-q21.1;	OMIM:	606882	(https://omim.org/entry/6068
82))	kóduje	stejnojmenný	produkt.	Celé	jméno	zní:	ATPáza,	Cu2+
transportující,	beta	polypeptid.

Mutace	tohoto	genu	způsobují	Wilsonovu	chorobu.	Jelikož	je	ATP7B
ATPáza	veliký	transmembránový	protein	(8	transmembránových	úseků,
měď	vázající	doména	a	ATP	vázající	doména),	je	mnoho	mutací
způsobujících	nefunkčnost	tohoto	proteinu.

Prozatím	je	známo	asi	300	takových	mutací	projevujících	se	v	různých	úsecích	proteinu.	Přesto	je	však	asi	40 %
(hodnota	geograficky	kolísá)	onemocnění	Wilsonovou	chorobou	způsobeno	jednou	jedinou	mutací	(H1069Q).	Ta
postihuje	ATP	vázající	doménu	a	znemožňuje	rozštěpení	již	navázané	molekuly	ATP.
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