Abstrakt

Mitochondrialni onemocnéni (MO) patii k zavaznym dédicnym poruchdm
metabolismu zptisobené nedostatecnou energetickou funkci mitochondrii. Jejich
pfiCinou jsou poruchy biogeneze a struktury oxidacné-fosforylacniho aparatu
(OXPHOS). MO maji rozsahlé klinické dopady s velice nepfiznivou progndzou.
Incidence MO je pfiblizn€¢ 1:5000 a tak se fadi mezi jedny z nejCastéjSich vrozenych
metabolickych poruch. Vzhledem k tomu, ze 1écba MO je stale nedostupna, jedinou
moznosti jak pomoci postizenym rodinam, je spravné a vcas zjistit pravou pfi¢inu MO a
zajistit tak moznost genetického poradenstvi v postizenych rodinach. V poslednich
letech se sice dafi odhalovat stale nové geny, které jsou odpovédné za MO, ale vétSina
genll vyvoldvajicich onemocnéni ziistdva naddle nezndmad. Jedinou moznosti je pak

analyza mitochondridlnich funkei na biochemické trovni.

Tato bakalaiska prace se zabyvd analyzou biochemickych parametrii
mitochondridlnich enzymt ve vzorku kosterniho svalu. Prace popisuje postup
biochemické diagnostiky zahrnujici odbér tkan€, izolaci mitochondrii a nésledné
metody analyzy enzymatické aktivity komplexit OXPHOS. Mitochondrialni frakce z
nativniho svalu byla izolovdna pomoci diferencni centrifugace. Obsah proteinu ve
vzorcich byl stanoven metodou dle Lowryho. Aktivity komplexi OXPHOS byly
analyzovany spektrofotometricky. Aktivity komplexi OXPHOS v souboru pacientl
byly porovnany se souborem kontrol. Patologické nalezy byly zhodnoceny ve vztahu k

fenotypovym projevim vysetfovanych osob.
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