Vysetieni hladin laktatu v krvi, likvoru a v modi zastava ddlezitou roli v diagnostice mitochondrialniho
onemocnéni u déti. Interpretace vysledkd je vSak Casto obtizna pro nespecifiGnost a variabilitu i u
jednotlivych mitochondrialnich poruch. V disertacni praci byly stanoveny tfi specifické cile: 1.
Analyzovat vyznam vySetfeni laktatu v diferencidlni diagn6ze mezi détmi s mitochondrialnim
onemocnénim a détmi s jinymi chorobami. 2. Charakterizovat hladiny laktatd u rlznych
mitochondrialnich syndrom(. 3. Popsat klinické a laboratorni data novorozencd s mitochondrialnim
onemocnénim a navrhnout diagnostické algoritmy pro tuto vékovou skupinu. Byl zpracovan Klinicky
pribéh a vysledky déti vysetfovanych na Klinice détského a dorostového Iékarstvi (KDDL). Laboratorni
vySetfeni byly provedeny v spolupraci s Mitochondrialni laboratofi KDDL a s Ustavem dédicnych a
metabolickych poruch. 1. Vysledky studie s vy3etfenim laktatu u 107 déti prokazaly, Ze kratke kieCe
trvajici méné nez 2 minuty nezvysily koncentraci laktatu v likvoru. Laktat v likvoru tak byl spolehlivym
markerem v diferencialni diagnostice déti s mitochondrialni poruchou od déti s epilepsii. 2. ZavaZznost
diagnostické algoritmy pro novorozence s podezienim na mitochondrialni onemocnéni. Laktat je
ddlezitym biochemickym markerem déti s mitochondridlnim onemocnénim. Tato disertacni prace
analyzuje nékteré aspekty jeho vysetreni s cilem zlepSit interpretaci ziskanych hodnot.



