SOUHRN

Uvod: Mitochondridlni onemocnéni jsou svym charakterem multisystémova, s progredujicim
prubéhem a v naprosté vétsing piipadi obtizné 1é¢itelnd. Vzhledem k jejich nizké incidenci je

diagnostika svizelnd, a ne vzacné dokoncena az ve fazi ireverzibilniho poskozeni organismu.

Cil: Zamérem prace bylo studium pfirozeného pribchu vybranych mitochondrialnich
onemocnéni, charakteristika rozvoje jednotlivych symptomil, naslednd individualizace
dispenzarni péce s cilem prevence dalsi deteriorace klinického stavu. DalSim tkolem bylo
dokumentovat potencial registrii v pé€i o pacienty se vzacnym onemocnénim tak, aby ziskana
data vedla k optimalizaci klinického a laboratorniho monitorovani pacientti a optimalnimu

nastaveni adekvatni 1écby.

Material: Do prace bylo zahrnuto 50 diagnostikovanych ¢eskych pacientl s prevalentni mutaci
v MT-TLI genu zpusobujici MELAS syndrom, mezinarodni soubor 48 pacientl s deficitem
transmembranového proteinu 70, soubor péti pacientl, u kterych se mitochondridlni
onemocnéni projevilo psychiatrickymi pfiznaky, a pacientka s mitochondrialnim onemocnénim
a jeho vzacnym biochemickym projevem hyperamonémie. Do ¢asti zabyvajici se ulohou
mezinarodnich registrii ve studiu vzacnych metabolickych poruch bylo zatazeno 38 pacientl

z Ceské republiky s onemocnénimi ze skupiny organickych acidurii a poruch cyklu mocoviny.

Zavér: Tato prace umoznila detailni klinické a biochemicko-genetické studium vice nez 140
osob se vzacnym onemocnénim. Ziskana data vedla k novym genotypové—fenotypovym
korelacim a rozsifeni diferencidlné—diagnostickych rozvah. Ptestoze se jedna o onemocnéni
obtizn¢ léCitelnd, nase data podporuji dilezitost Casné diagnostiky a zajiSténi adekvatni terapie.
Zahajeni terapie pred klinickou manifestaci onemocnéni a moznosti prenatalni genetické
diagnostiky jsou toho casu jediné moznosti, jak u naprosté¢ vétSiny vzacnych onemocnéni

zabranit ireverzibilnimu poskozeni organismu.
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