Abstrakt:

Sawi organismus je zcela zavisly na produkci ATP systéh oxidativni fosforylace
(OXPHOS) na vnini mitochondrialni membrén OXPHOS se sklada z komplex
I-1V dychacihoiettzce, ATP syntazy a soéasti jsou také 2 elektronovéemasée cytochrom
c a koenzym Q. Poruchy mitochondrialniho energétickmetabolismu Zgobené defekty
OXPHOS jsou charakteristické extrémni heterogeniktinickych piznaki, variabilitou
postizenych tkani a takeé tizi defektu na drovnnglivé tkarg. Ne vzdy jsou poruchy jagn
vyjadieny na uarovni dostupnych tkagi nejsnaze dosazitelnych kultivovanych fibroblast
a/nebo zatim dostupnymi metodami nejsme schopmi tigfekty na arovni fibroblast
zachytit. Cilem diplomové prace bylo pomoci biocieych metod, zejména vysoce citlivé
polarografie, identifikovat poruchy OXPHOS na urbvkultivovanych fibroblast
a charakterizovat jejich fudki dopad na mitochondrialni energeticky metabolisjako
celek. Biologickym materialem bylo 10 linii kulovanych koZnich fibroblagtod pacient
s izolovanymi (SURF1, SCO2, ND1, ND5) nebo kombgrogni poruchami komplex
OXPHOS, jejichz biochemicky defekt byl potvrzen ssalové tkani a také od 14 pacignt
s mitochondrialni dysfunkci sekundarniho charak(8rpacieni s Huntingtonovou chorobou,
6 pacieni s poruchou metabolismu sirnych aminokyselin). Bdtovan i dopadignych
podminek kultivace na miru respirace. Ve vSechowasmych linich byly zjigny
v rizné mfe zneny ve spdebd kysliku a také v ultrastrukite mitochondrii. Vysledky
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