Abstrakt

Systém oxidativni fosforylace (OXPHOS) je hlavnim a nepostradatelnym zdrojem
energie (ATP) eukaryotick¢é bunky. Je to komplexni proces, situovany ve vnitini
mitochondridlni membrané, na kterém se podili 4 enzymy dychaciho fetézce, 2 mobilni
pienasece a ATP syntaza. NaruSeni jakékoli ¢asti OXPHOS miize vést k mitochondrialnimu

onemocnéni.

S incidenci pfiblizné 1:5000 se mitochondridlni onemocnéni fadi mezi jedny z
nejcastéjSich vrozenych metabolickych poruch. Klinicky se jednd o velmi heterogenni
skupinu chorob, postihujici zejména energeticky naroc¢né tkdné¢ (mozek, srdce, svaly).
Vzhledem k Sirokému spektru klinickych projevil a relativné slabé korelaci mezi genotypem a
fenotypem mitochondridlnich onemocnéni se upfednostiiuje kompletni laboratorni

diagnostika, zahrnujici celou fadu biochemickych a molekuldrné genetickych metod.

Tato bakalai'ska prace shrnuje dosavadni informace o mechanismu OXPHOS a popisuje
hlavni tfi sou€asné¢ pouzivané metody k charakterizaci jeho funk¢nosti. Jedna se o metody:
spektrofotometrické métfeni aktivit jednotlivych komplexi OXPHOS, métfeni kapacity
mitochondridlniho energetického metabolismu pomoci radioaktivné znacenych substratii a

polarografické méteni spotieby kysliku.

K co nejptesnéjsi charakterizaci funkce OXPHOS by méla byt vyuzita kombinace vice
metod a to nejlépe na dvou riznych tkanich (vétSinou kosterni svalovina a kultivované kozni

fibroblasty).



